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1. Uvod

Vodi¢ za obitelji sazeti je prikaz rezultata
medunarodnog dogovora o medicinskoj
njezi osoba s Duchenneovom misi¢cnom
distrofijom (DMD).Rad je podrzao americki
Centar za kontrolu bolesti i prevenciju
(CDC), u suradnji s predstavnickim
skupinama oboljelih osoba i mrezom
TREAT-NMD. Glavni dokument objavljen je
u ¢asopisu Lancet Neurology.

Preporuke se temelje na opseznoj
studiji koju su provela 84 medunarodna
stru¢njaka iz podruc¢ja dijagnostike i
skrbi DMD, izabranih kako bi predstavili
siroki raspon specijalizacija. Struc¢njaci
su samostalno “rangirali” metode njege
za osobe s DMD-om kako bi istaknuli
koliko je bila “potrebna”, “prikladna”
ili “neprikladna” svaka od tih metoda
u razlicitom stadiju razvoja DMD-a.
Razmotrili su ukupno 70,000 razlicitih
scenarija $to im je omogucdilo sastavljanje
smjernica s kojima se vecina usuglasila,
predstavljaju¢i tako “najbolju praksu”
skrbi za osobe s DMD-om.

Stru¢njaci su naglasili da najbolji nacin

njege osoba s DMD-om zahtijeva
multidisciplinarni pristup uz
sudjelovanje specijalista iz razli¢itih

podrugja s time da osobe poput lije¢nika
ili stru¢nog medicinskog osoblja moraju
koordinirati cijeli proces. S obzirom
na to da se oboljele osobe razlikuju,
potrebno je aktivno ukljuciti osobe s
DMD-om i njihove obitelji u rad stru¢nog
medicinskog osoblja koje ¢e koordinirati i
individualizirati medicinsku njegu.

Ovaj dokument pruzit ¢e vam osnovne
informacije i omoguditi  ucinkovito
sudjelovanje.  Lije¢nici ili  stru¢no
medicinsko osoblje koje ¢e koordinirati
medicinsku  skrb, moraju imati na
umu da ¢e uvijek biti spornih pitanja
povezanih s DMD-om te da moraju
imati pristup intervencijama koje su
temelj odgovarajuce skrbi, kao i pristup
misljenjima razlic¢itih specijalista.
Intervencije ¢e se s vremenom mijenjati.
Ovaj vodi¢ vas vodi kroz razlicite teme
ili domene skrbi oboljelih od DMD-a
(Slika 1). Ne zahtijeva svaki stadij bolesti
sudjelovanje svih specijalista, ali je
vazno da su specijalisti dostupni kako bi
koordinator skrbi imao potporu u svim
podrucjima.



2. Kako koristiti ovaj dokument

Vodi¢ sadrzi mnogo informacija. Mozete
ga koristiti na dva nacina. Neke obitelji
obracaju paznju na stadij DMD-a u kojem
se nalazi njihovo dijete, dok neki od
pocetka zele saznati Sto je vise moguce o
svakom aspektu DMD-a.

U ovom poglavlju i na Slici 1 mozete
procitati  razmisljanja  stru¢njaka o
razli¢itim stadijima DMD-a te kako
se potrebe skrbi za osobe s DMD-om
mijenjaju tijekom vremena. Ako Zelite
pogledati samo onaj dio koji se odnosi na
vas, lako cete ga pronaci. Na kraju vodica
nalaze se dva odlomka koja mogu dobro
posluziti kao podsjetnik na ¢injenice koje
treba zapamtiti ako se planira operacija i
¢injenice o kojima treba razmisliti u hitnim
situacijama. Svaki odlomak je obojan
razli¢citom bojom i odgovara odredenoj
boji u tablici. Na kraju knjizice je rje¢nik
koji ¢e vam pomodi razumjeti izraze koje
pronadete u vodicu ili koje vas tim moze
koristiti.

Ovo je vodi¢ kroz“medicinske” aspekte
DMD-a, ali imajte na umu da uz
medicinu postoje i drugi ¢imbenici koji
utjecu na tijek lijecenja vaseg djeteta.
Ublazavanjem simptoma bolesti vas
sin moze nastaviti sa svojim zivotom,
a vi mozete i dalje funkcionirati kao

obitelj.

Dobro je zapamtiti da je vecina
djecaka s ,Duchennom” sretna, te da
vecina obitelji vrlo dobro funkcionira
nakon prvotnog 3oka koji nastaje
postavljanjem dijagnoze.

BRIGA ZA OSOBE S DMD-om KORAK PO
KORAK (Slika 1)

DMD je bolest ¢ija se klinicka slika
mijenja tijekom vremena. Lije¢nici i druge
osobe cesto prepoznaju klju¢ne “stadije”
razvoja bolesti koji se koriste kako bi dali
odgovarajuce preporuke o skrbi, ako stadiji
mogu biti prilicno umjetno podijeljeni.
Tako se ipak moze odrediti koja vrsta
intervencije je potrebna u odredenom
trenutku te Sto mozete pritom ocekivati
od svog tima.

Presimptomatski stadij

Vedini dje¢aka DMD nije dijagnosticirana
tijekom presimptomatskog stadija, osim u
slu¢ajevima kada je vec prisutna u obitelji
ili ako je iz nekih drugih razloga slucajno
otkrivena analizom krvi. U ovom stadiju
katkada su prisutni simptomi usporenog
hoda i govora, ali su obi¢no tesko
zamijetljivi i ¢esto neprepoznatljivi.




Rani stadij pokretnosti

U ranom stadiju pokretnosti doci ¢e do
izrazaja tipi¢ni simptomi ili ‘klasi¢ni’ znakovi
DMD-a - Gowersov manevar (Sto znadi -
uspravljanje po vlastitom tijelu - dijete se
mora poduprijeti rukama o svoja bedra
prilikom ustajanja, tj. uspravljanja), geganje
i hod na prstima. Djeca se mogu penjati uz
stepenice, ali tada radije privuku jednu nogu
drugoj nego da se penju nogu po nogu.

Ove dvije navedene faze su razdoblje kada je
postupak postavljanja dijagnoze vjerojatno
u tijeku (Odlomak 3)

DIJAGNOZA: Kako bi se ustanovila
promjena u DNK strukturi, genetska
mutacija koja uzrokuje DMD, bit ¢e vam
preporuceni posebni testovi. Mozda ce biti
potrebna misljenja specijalista kako bi se
lakSe protumacdili testovi i raspravilo kako
¢e rezultati testova utjecati na vase dijete i
druge ¢lanove obitelji

UCENJE | PONASANJE: Djecaci oboljeli
od DMD-a imaju vise poteskoca u ovom
podru¢ju. Neki problemi nastaju uslijed
djelovanja same bolesti na mozak, drugi
zbog fizickih ogranic¢enja. Odredeni lijekovi,
poput steroida, mogu odigrati vaznu ulogu.
No, uz savjete specijalista koji ¢e ukazati na
odredene probleme ucenja i ponasanja,
izuzetno je vazna podrska obitelji (Odlomak
10)

FIZIKALNA TERAPUJA: Uvodenje tima za
fizikalnu terapiju (Odlomak 5) u ranom
stadiju omogucava da se rezim vjezbi moze
uvoditi postepeno kako bi se ocuvala gipkost
misi¢a i sprijecila ili smanjila ukocenost
zglobova. Tim za fizikalnu terapiju moze
takoder savjetovati odgovarajuce vjezbe za
Skole s ciljem poticanja sudjelovanja.

STEROIDI: Ovo je pravo vrijeme da saznate
sve o primjeni steroida (Odlomak 4), koja ¢e
se planirati za razdoblje kada ¢e djecakove

motoricke funkcije opadati ili dosegnuti, tzv.
,plato”. Kod planiranja terapije steroidima
vazno je provjeriti jesu li obavljena sva
potrebna cijepljenja (imunizacija) i saznati
mogu i se predvidjeti i umanijiti rizi¢ni
¢imbenici nuspojava steroida. Primjerice,
potrebne su smjernice za kontrolu tjelesne
tezine.

SRCE | DISNI MISICI: U ovom stadiju se u
pravilu ne pojavljuju tegobe od strane srca
i disnih misica, ali trebalo bi ih kontrolirati
pri redovitim posjetama lije¢niku kako bi se
utvrdilo pocetno stanje.

Preporucuje se kontrola sr¢anih funkcija kod
postavljanja dijagnoze, a zatim svake dvije
godine sve dok dijete ne navrsi deset godina.
Nakon navriene desete godine kontrole bi
trebale biti sve ¢esce. Takoder je vazno da
se djecak cijepi protiv pneumokoka i virusa
gripe.

Kasni stadij pokretnosti

U ovom stadiju hodanje postaje sve teze i
javljaju se problemi pri penjanju uz stepenice
i ustajanju s poda.

UCENJE | PONASANJE: U rjesavanju
poteskoca s ucenjem i ponasanjem bit ce
potrebna kontinuirana potpora stru¢njaka
i odredena pomo¢ u razvijanju strategije
suofavanja s moguc¢im  nastankom
nepokretnosti.

FIZIKALNA TERAPIJA: Rehabilitacija ce se
usredotociti na raspon pokreta i neovisnost
(Odlomak 5). Ukoliko ukocenost zglobova
postane prevelik problem za fizikalnu
terapiju, utoliko ¢e mozda biti potrebna
procjena i misljenje ortopeda. Vazno je
osigurati odgovarajuc¢a invalidska kolica s
pomocénom sjedalicom kako bi se produzila
neovisnost i udobnost.

STEROIDI: U ovom stadiju vazno je
kontinuirano lijecenje steroidima, s tim da
je potrebno paziti na rezim i primijenjenu
dozu te moguce nuspojave. Vazno je dva



puta godiSnje obaviti procjenu misi¢ne
snage i funkcioniranja. Potrebna je i redovita
kontrola tjelesne tezine s obzirom na
sklonost debljanju ili naglom mr3avljenju,
uz odgovarajucu intervenciju ako nastane
problem.

SRCE | DISNI MISICI: S respiratornog i
kardioloskog gledista (Odlomak 7 i 8) postoji
mala vjerojatnost da ¢e u ovom stadiju dodi
svakako potrebno neprestano kontrolirati te
misice. Od djetetove desete godine trebalo
bi jedanput godiSnje napraviti EKG, UzZV
srca uz misljenje kardiologa. Ako primijete
bilo kakve promjene na UZV srca, lijecnici ¢e
preporuciti intervencije.

Rani stadij nepokretnosti

U ranom stadiju nepokretnosti dje¢acima
su potrebna invalidska kolica. U pocetku, s
obzirom da jo$ uvijek imaju dobar polozaj
tijela, trebali bi samostalno upravljati
kolicima.

UCENJE | PONASANJE: Unato¢ razvoju
bolesti, potrebno je staviti ja¢i naglasak na
neovisnost kako bi se potaknulo normalno
sudjelovanje u skoli i zabavnim aktivnostima
kroz adolescenciju.

FIZIKALNA TERAPIJA: Posebno je vazno
usmjeriti pozornost na ukocenost gornjih
ekstremiteta (ramena, lakta, ru¢nog zgloba
i prstiju), kao i na potrebu za potpornom
opremom koja bi vaSem djetetu omogucila
stajanje. Zakrivljenost kraljeznice (skolioza)
nije ¢esta zbog radirene upotrebe steroida, ali
nadzor je vrlo vazan s obzirom na ocekivanu
nepokretnost. U nekim slu¢ajevima skolioza
napreduje vrlo brzo ¢ak i u razdoblju od
samo nekoliko mjeseci. (Odlomak 6).

Takoder, bit ¢e potrebno misljenje ortopeda
kako bi se rijesili problemi s poloZajem
stopala koji mogu uzrokovati bol ili
neudobnost i pritom ograniciti izbor obuce.

STEROIDI: Vazan dio kontrole bolesti u
ovom stadiju je nastavak terapije steroidima
(Odlomak 4) bez obzira je li terapija pocela
ranije i nastavlja se u ovom stadiju ili tek
pocinje u ovom stadiju.

SRCE | DISNI MISICI: Pracenje kardioloskih
funkcija jos uvijek je klju¢no u intervalima
od godine dana, s tim da svako pogorsanje
treba odmah lijeciti. (Odlomak 8).

Respiratorne funkcije smanjit ¢e se nakon
$to djecak prestane samostalno hodati te bi
trebalo uvesti niz intervencija kojima bi se
olaksalo disanje i pomoc¢ pri iskasljavanju.
Kasna faza nepokretnosti

U kasnoj fazi nepokretnosti funkcionalnost
gornjih ekstremiteta i odrzavanje dobrog
polozaja tijela sve je teze i sve je izglednija
pojava komplikacija.

FIZIKALNA TERAPIJA: Vazno je razgovarati
s fizioterapeutom koja bi vrsta opreme/
pomagala bila najbolja potpora za
neovisnost i sudjelovanje. Mozda ce biti
potrebne i druge prilagodbe kako bi se
pomoglo pri jelu, pi¢u, obavljanju nuzde te
prijenosu do kreveta i okretanja u krevetu.

STEROIDI: Odluke vezane za terapiju
steroidima, prehranu i kontrolu tjelesne
teZine razmatraju se i raspravljaju s timom
za skrb.

SRCE | DISNI MISICI: Preporucuje se dva
puta godisnje obaviti kontrolu sréanih i
plué¢nih funkcija s tim da se mogu provoditi
CeSce pretrage i intervencije.

Mnogo mladi¢a s DMD-om ima ispunjen
Zivot. Vazno je da osoba kojoj je pruzena
podrska proaktivno planira svoj Zivot, ali
istovremeno neovisno Zivi kao odrasla osoba
sa svim mogucnostima i izazovima koje Zivot
nosi.

Sljede¢i odlomak pokriva deset razlicitih

domena skrbi za oboljele od DMD kao Sto je
opisano u Tablici 1.
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SLIKA 2- Gowersov manevar




3. Dijagnoza

Dijagnoza je utvrdivanje specificnog
uzroka medicinskog stanja. Vrlo je
vazno postaviti to¢nu dijagnozu kada
lije¢nik posumnja na DMD, pri ¢emu je
cilj postaviti je Sto je prije moguce. S
pravovremenom dijagnozom, svi u obitelji
mogu biti informirani o razvoju DMD-a
opcenito, moze im se osigurati genetsko
savjetovanje i predloziti moguce opcije
lijecenja. Dijagnozu bi trebao postaviti
specijalist za neuromuskularne bolesti
koji moze procijeniti klinicku sliku djeteta
te obaviti pretrage i ispravno protumaciti
njihove rezultate. Uz pomo¢ geneticara,
nakon postavljanja dijagnoze, bit ce
potrebna pratnja i podrska obitelji.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. Uspostavljanje dijagnoze vazan je korak
kako biste u suradnji s lije¢nikom mogli
napraviti planove za daljnju skrb vaseg
sina.

. Lije¢nici ne mogu dijagnosticirati DMD
samo na temelju testiranja aktivnosti
enzima kreatin kinaze (CK testa). Ako
vase dijete ima povisenu vrijednost CK
lijecnik ¢e dijagnozu morati potvrditi
koristeci genetski test.

. NISTE SAMI. Razgovarajte s lije¢nikom
kako biste dobili odgovore na pitanja i
konzultirajte se s geneti¢carom.

4. Trebali biste kontaktirati grupu za
podrsku ili organizaciju za zagovaranje,
koja vam takoder moze pomodi. Popis
kontakata mozete pronadi na
www.treat-nmd.eu/
dmdpatientsorganisations

Kada posumnjati na DMD

Prve sumnje obi¢no se javljaju pojavom
jednog od sljedeca tri znaka (¢ak i ako u
obiteljskoj anamnezi nije bilo slu¢aja DMD-a):

POTESKOCE S MISICNOM FUNKCIJOM:
Clan obitelji naj¢esée primijeti da nesto
nije u redu s djetetom. Djecaci s DMD-om
prohodaju kasnije nego njihovi vrinjaci.
Imaju povecane lisne misice, tesko trce
i skacu ili se teze uspinju stepenicama.
Skloni su padovima i vec¢inom hodaju
na prstima. Takoder mogu imati teskoce
s razvojem govora. Jedan od klasi¢nih
znakova DMD-a poznat je kao ,Gowersov”
manevar ili znak gdje djecak koristi ruke i
ramena ,penjuci” se po svom tijelu kako
bi se uspravio, zbog slabosti u kukovima i

VISOKA RAZINA MISICNOG ENZIMA
KREATIN KINAZE (CK) u krvi. Visoka
razina vrijednosti enzima CK trebala bi
potaknuti lije¢nika na hitno upucivanje
djeteta specijalistu za neuromuskularne
bolesti koji ¢e potvrditi dijagnozu. Visoke
vrijednosti enzima CK mogu se nadi i u
drugim misi¢nim bolestima ili tegobama
tako da sama povisena vrijednost CK nije
dovoljna za potvrdu dijagnoze DMD.

VISOKA RAZINA ,JETRENIH ENZIMA“
AST | ALT u krvi. Visoka razina ovih
enzima u krvi ¢esto je povezana s boles¢u
jetre, ali takoder i misi¢na distrofija moze
uzrokovati njihovo povisenje i oni tada
nisu znak jetrene bolesti. Neocekivano
visoka razina ovih enzima, bez drugog
razloga, potaknut ¢e sumnju lije¢nika
da bi i vrijednost CK takoder mogla biti
povisena pa se tek onda moze posumnjati
na misi¢nu distrofiju. Ne preporucuje se
biopsija jetre.

KASNI RAZVOJ GOVORA: Djeca s DMD-
om cesto imaju teskoce s razvojem govora
pa je to ponekad prvi uocljivi simptom
(vidi Odlomak 10).



Potvrdivanje dijagnoze DMD

DMD je nasljedna bolest uzrokovana
mutacijom gena koji se naziva distrofin
ili gen DMD. Dijagnoza se mora potvrditi
genetskim pretragama, najcesce analizom
uzorka krvi, ali se ponekad koriste i
druge pretrage. Informacije o genetskom
testiranju mozete pronaci u Okviru 1.

Pretrage
1) GENETSKO TESTIRANJE

Genetsko testiranje uvijek je potrebno
¢ak i ako je DMD prvotno potvrdena
biopsijom misica. Razliciti tipovi genetskih
testova mogu pruziti detaljnije informacije
o promjeni DNK (mutaciji).

Vazno je dobiti genetsku potvrdu
dijagnoze iz nekoliko razloga. Pomocdi
¢e vam odrediti je li djecak pogodan za
klinicka ispitivanja specifi¢cnih mutacija
te ujedno moze pomoci u donosenju
odluke o prenatalnoj dijagnozi i budu¢im
trudnocama.

Kada se sazna to¢na mutacija (promjena)
gena distrofina, vazno je majkama
ponuditi moguc¢nost genetskog testiranja
kako bisaznale jesu linositeljice mutiranog
gena. Informacija ¢e biti vazna i drugim
¢lanicama obitelji s majcine strane (sestre,
kceri, tete, sestricne) kako bi saznale jesu li
i one takoder nositeljice mutiranog gena.

Genetsko  testiranje i upudivanje
genetiCaru pomod¢i e obiteljima u
razumijevanju rezultata pretraga i mozda
utjecati na druge clanove obitelji (vidi
Okvir 1).

2) ANALIZA BIOPSIJE MISICA

Lije¢nik vam moze preporuciti biopsiju
misica (uzimanje malog uzorka misi¢nog
tkiva za analizu). Genetska mutacija kod
DMD-a znaci da tijelo ne moze proizvesti
protein distrofin ili ga ne proizvodi u
cijelosti. Analizom bioptata misica moze
se saznati koliko je distrofina prisutno u
misi¢nim stanicama (vidi Sliku 3).

Ako je genetskim pretragama vec
potvrdena dijagnoza, tada mozda
i nije potrebna biopsija misica. U
nekim klinikama, DMD se ipak moze
dijagnosticirati biopsijom misi¢a. Nakon
sto je biopsijom dijagnosticirana DMD,
vazno je napraviti i genetsko testiranje jer
se njime odreduju specifi¢cne promjene na
DNK (genetske mutacije) koje uzrokuju
DMD.

Dvije su vrste pretraga koje se obi¢no
obavljaju kod biopsije misi¢a. To su
imunohistokemija i imunobloting za
distrofin. Navedeni testovi izvode se kako
bi se odredila prisutnost ili nedostatak
distrofina i kako bi se razlikovali oblici
DMD-a, od blagog oblika do ozbiljnijeg
stanja.

SLIKA 3

Biopsija misica;

Lijevo: normalan misi¢ s
prikazanim distrofinom oko vlakana

Desno: distrofican misi¢ s
nedostatkom distrofina




3) DRUGI TESTOVI —pretrage

Pretrage poput elektromiografije (EMQG) i
proucavanja ziv€anih impulsa (testiranje
iglom), prije su bile uobicajene kod
procjene  neuromuskularne  bolesti.
Strucnjaci su se slozili kako spomenute
pretrage nisu primjerene ili potrebne za
procjenu DMD.

OKVIR 1

Zasto je vazna genetska potvrda

GENETSKO SAVJETOVANJE |
TESTIRANJE NOSITELJA

«» Ponekad se genetske mutacije uzrokovane
DMD-om prvi put pojavljuju samo kod
bolesnog djecaka, sto se smatra novom (lat.
de novo) mutacijom. U drugim slucajevima
prenosi se s majke na sina.

« Ako majka ima mutaciju kazemo da
je ,nositeljica“ i moze prenijeti gensku
mutaciju na svoju djecu. Djecaci kojima
prenese mutaciju bit ¢e pogodeni DMD-
om, dok ce djevojcice kojima prenese
mutaciju biti nositeljice. Ako se majka testira
i utvrdi postojanje genske mutacije, moze
donijeti informiranu odluku o budu¢im
trudnoc¢ama. Takoder, testirati se mogu i
njezine krvne srodnice (sestre, tete, kéerke)
kako bi se vidjele postoji li i kod njih rizik od
radanja sinova s DMD-om.

. Cak i kada zena nije nositeljica, postoji
odredeni rizik kod buduce trudnoce jer se
mutacija moze nalaziti u njezinim jajnim
stanicama.

» Kod nositelja postoji odredeni rizik da
kasnije u zivotu imaju problema sa srcem ili
¢ak slabost u nogama. Utvrdivanje statusa
nositelja pomaze pri prepoznavanju tog
rizika tako da zena moze dobiti pravilan
savjet.

- Trebali biste imati pristup geneticaru koji
vam moze detaljnije objasniti sve navedeno.

PODOBNOST ZA KLINICKA ISTRAZIVANJA:
U tijeku je velik broj klini¢kih istrazivanja
o DMD-u koja su usmjerena na odredene
tipove mutacija. Genetsko testiranje vazno je
kako bi se znalo moze li vas djecak sudjelovati
u ovim istrazivanjima. Kako bi se pomoglo
lije¢nicima u pronalazenju djeteta koje
odgovara zahtjevima odredenih istrazivanja,
trebali biste se prijaviti u registar pacijenata.

Kako bi se to¢no odredila mutacija, vazno je
da dobijete odgovor na pitanje je li genetska
pretraga u skladu s vazec¢im standardima.

U slucaju da nije, potrebno je provesti daljnja
testiranja. O tome biste trebali raspraviti sa
svojim lije¢nikom. Isto tako, treba se navesti
tocna mutacija u registru DMD. Detalje o
vrstama pretraga koje se mogu provesti
i o njihovoj ucinkovitosti kod uocavanja
specificnih detalja o mutacijama mozZete
pronadi u glavhom dokumentu.

Svi nacionalni registri DMD Sirom svijeta
popisani su na sljedecoj stranici:
www.treat-nmd.eu/patientregistries




4, Briga za osobe s neuromuskularnim bolestima -
odrzavanje snage i funkcija

Koje procjene i zasto

Vase dijete trebalo bi redovito posjecivati
lije¢nika koji se specijalizirao za pracenje
razvoja bolesti i moZe uociti neuobicajene
promjene zbog kojih su potrebne
dodatne procjene. To je vazno kako bi se
pravovremeno odlucilo o novim nacinima
lijecenja te predvidjeliisprijecili problemiu
najvec¢oj mogucoj mjeri. Preporucuje se da
vas sin posjecuje lije¢nika svakih 6 mjeseci
te fizioterapeuta i radnog terapeuta svaka
4 mjeseca, ako je moguce.

Razne klinike u kojima se lije¢e osobe
s DMD-om obavljaju razlic¢ite pretrage.
Najvaznije je redovito preispitivanje kako
bi se intervencije mogle ispravno pratiti.
Redovite procjene trebale bi ukljucivati
testove koji pokazuju kako bolest
napreduje, uklju¢ujuci:

MISICNU SNAGU: Snaga se mjeri na vise
nacina kako bi se vidjelo mijenja li se snaga
odredenih misi¢a i misi¢nih skupina.
RASPON POKRETLJIVOSTI ZGLOBOVA:
Pracenje razvoja kontraktura ili ukocenja
zglobova kako bi se odredilo koje
intervencije ili vjeZbe rastezanja mogu
pomoci.

VREMENSKI ODREDENE TESTOVE:
Mnoge klinike rutinski mjere aktivnosti,
primjerice, koliko je vremena potrebno
za ustajanje s poda, a koliko da bi se
prehodala odredena udaljenost ili popelo
uz nekoliko stepenica. Time se dobivaju
vazne informacije o promjeni stanja i
odgovori na odredeno lijecenje.

LJESTVICU MOTORICKIH FUNKCLJA:
Postoji  velik broj razli¢itih ljestvica,

ali klinika bi trebala rutinski koristiti
jedinstvenu ljestvicu za sustavno pracenje
stanja. Razli¢ite ljestvice mogu biti
potrebne u razli¢ito vrijeme.

AKTIVNOSTI SVAKODNEVNOG ZIVOTA:
Omogucuju timu da sazna je li potrebna
dodatna pomo¢ u neovisnom Zzivljenju.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. Misici vaseg djeteta postepeno ce
oslabjeti zbog nedostatka proteina
distrofina.

2. Neke vrste vjezbi i umaranje mogu
samo povecati oStecenje misica.

3. Lije¢nici koji su upoznati s razvojem
misi¢ne slabosti mogu pomoci
vasem djetetu kod pripremanja za
sljedeci korak.

4.Vazno je da lije¢nici znaju kako

bi zapoceli odgovarajucu terapiju sto je
prije moguce.

Terapija lijekovima za misi¢ne tegobe

Trenutno se provode mnoga istrazivanja u
podrucju novih lijekova za DMD. U ovom
dokumentu stru¢njaci daju preporuke u
slu¢ajevima gdje je razlog za lijecenje vec
opravdan. Preporuke e se mijenjati kada
budu dostupni novi dokazi (kao $to su
rezultati klinickih ispitivanja). Smjernice ¢e
se revidirati nakon $to budu dostupni novi
rezultati.

lako se u budu¢nosti ocekuje dostupnost
veceg raspona mogucih lijecenja, jedina
terapija lijekovima za misicne znakove
DMD-a zasad su steroidi, a stru¢njaci
su se slozili da postoji dovoljno dokaza



o njihovoj ucinkovitosti. Steroidi se
razmatraju u ovom poglavlju. Lijekovi za
druge specificne simptome bolesti, poput
problema sa srcem opisani su u kasnijim
poglavljima.

Terapija steroidima -
vodic¢ korak po korak

Steroidi se koriste kod mnogih drugih
medicinskih stanja i postoji mnogo
iskustava u njihovom koristenju diljem
svijeta. lako nesumnjivo mogu pomodi
djecacima s DMD-om, treba odrzavati
ravnotezu izmedu njihove korisnosti i
proaktivne brige o mogudim nuspojavama.
Koristenje steroida vrlo je vazno i o tome
bi trebalo Sto prije razgovarati sa svim
obiteljima.

OSNOVE

« Steroidi (poznatii kao glukokortikoidi
ili kortikosteroidi) jedini su poznati
lijekovi koji usporavaju slabljenje
misica i motorickih funkcija kod
DMD-a. Cilj koristenja steroida je pomoci
djetetu kako bi moglo $to dulje neovisno
hodati, poboljsati njegovo sudjelovanje,
ublaziti probleme s disanjem, srcem te
ortopedske probleme. Takoder mogu
smanjiti rizik od skolioze (zakrivljenosti
kraljeznice).

« Prevencija i briga o nuspojavama
steroida treba biti proaktivnaipazljiva.
Potrebne su rane intervencije zbog
sprjecavanja ozbiljnijih problema.
Nuspojave povezane s uzimanjem
steroida razlicite su i navedene u Tablici 1.

POCETAK | PRESTANAK TERAPLE
STEROIDIMA

«Optimalno vrijeme za pocetak terapije
steroidima je kada su motoricke
funkcije u ,fazi platoa” - motoricke

vjestine se prestanu razvijati, ali jo$ nisu
toliko pogorsane, obi¢no u dobi izmedu
4 i 6 godina. Nije preporucljivo koristiti
steroide dok se motoricke sposobnosti
jos uvijek razvijaju, posebno kod djece
mlade od 2 godine.

- Preporucuje se zavrietak rasporeda
cijepljenja djeteta prije nego Ssto
zapocne terapija steroidima, s tim da
se mora utvrditi imunost na varicellu
(vodene kozice), odnosno provijeriti je li
dijete preboljelo vodene kozice.

» Pocetak terapije steroidima kod
djecaka/mladi¢a koji vise ne moze
samostalno hodati je pitanje osobne
odluke i treba je razmotriti u dogovoru
s lije€nikom, uzimajuéi u obzir uc¢inak
vec postojecih rizi¢nih ¢éimbenika. Kod
djecaka koji su poceli koristiti steroide
dok su jo$ hodali, mnogi su stru¢njaci
predlozili nastavak terapije ¢ak i kada
su postali nepokretni. Kod nepokretne
osobe, cilj je ocuvati snagu u gornjim
ekstremitetima, usporiti razvoj skolioze i
odrzati respiratorne i kardioloske funkcije.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. Steroidi su zasada jedini priznati lijekovi
koji usporava slabost misica.

. Uvijek recite svom lije¢niku i drugim
zdravstvenim djelatnicima da vas sin
uzima steroide. To je iznimno vazno jer
steroidi mogu oslabiti imunitet $to
je vazno u slucajevima operacije ili

lije¢enja infekcije.
.Vas sin ne smije naglo prestati uzimati
steroide

.Vas sin bi trebao i¢i na redovite kontrole
kod lije¢nika koji je stru¢njak za terapiju
steroidima. Lijecnik ¢e vam objasniti
moguce nuspojave i reci koliki je rizik
od nuspojava.




Razlicite terapije steroidima

Jedna od potencijalno zbunjujucih stavki
u lijecenju DMD-a je propisivanje razlicitih
vidova terapija steroidima kod razli¢itih
lije¢nika i u razli¢itim klinikama, Sto znaci
da cete se morati informirati o drugim
lijekovima i drugim nacinima lijecenja.
Navedenim smjernicama, pokusao se
uspostaviti jasan put do ucinkovitog i
sigurnijeg koriStenja steroida, na temelju
redovitih procjena djelovanja steroida i
njihovih nuspojava. (Vidi Okvir 2)

« Prednizon i deflazakort dvije su vrste
steroida koji se vec¢inom koriste u
lijeCenju DMD-a. Pretpostavlja se kako
imaju slicno djelovanje. Nijedan nije
znacajno bolji. Planirana ispitivanja
navedenih lijekova vazna su i trebala
bi pomod¢i u njihovom buduéem
razumijevanju.

+ Izbor odredene vrste steroida ovisi
0 njegovoj dostupnosti u odredenoj
drzavi, obiteljskim izdacima, nacinu
na koji se lijek uzima i uocenim
nuspojavama. Prednosti prednizona su
u tome sto je jeftin te dostupan u obliku
tableta i u teku¢em obliku. Umjesto
prednizona moze se preporuditi
deflazakort u pojedinim slucajevima
zbog nesto manjeg rizika od debljanja.

« Stru¢njaci daju prednost svako-
dnevnom koristenju steroida umjesto
oblika lije¢enja u kojima nije potrebno
uzimati lijek svaki dan (nego npr. svaki
drugi). Aktualni podaci i buduce studije
mogu promijeniti ove preporuke.



OKVIR 2
Doziranje steroida

« Preporucena pocetna doza
prednizona je 0.75 mg/kg/dnevno, a
deflazakorta 0.9 mg/kg/dnevnoiuzima
se ujutro. Neki tinejdzeri osjecaju
kratkotrajne nuspojave vezane uz
ponasanje (hiperaktivnost, promjene
raspoloZzenja) nekoliko sati nakon
uzimanja lijeka. U takvim slucajevima,
uzimanje lijeka u popodnevnim satima
moze ublaziti takve poteskoce.

. Kod pokretnih osoba, doza se
obi¢no povecava kako dijete raste sve
dok ne dosegne tezinu od otprilike
40 kg. Maksimalna doza prednizona
obicno dosegne 30 mg dnevno, a
deflazakorta 36 mg dnevno.

- Nepokretnitinejdzerina dugotrajnoj
terapiji steroidima obi¢no imaju vise od
40kgidopusteno doziranje prednizona
po kilogramu cesto se smanjuje na 0.3
do 0.6 mg u dnevnom rasponu. Dok je
ova doza priblizno manja od 30 mg,
znacajno je dobrotvorna.

« Odredivanje doze steroida
podrazumijeva ravnotezu izmedu
rasta, koliko se dobro steroidi podnose
i tereta nuspojava. Odluku treba
preispitati pri svakom posjetu klinici na
temelju rezultata provedenih pretraga
te bez obzira na to jesu li nuspojave
problem ili se ne mogu vise tolerirati.

. Kod djecaka koji primaju relativho
malu dozu steroida (manju od pocetne
doze po kilogramu tjelesne mase) i
pocinju pokazivati funkcionalan pad,
potrebno je razmisliti o prilagodbi
za ,spasavanje funkcija Doziranje
steroida povecava se ovisno o pacijentu
i prati se napredak pod terapijom
otprilike svaka dva do tri mjeseca.

« Ne postoji konsenzus o optimalnom
doziranju steroida kod terapije
nepokretnih osoba. Takoder, nije
poznato ni koliko je terapija steroidima
u¢inkovita u prevenciji skolioze
ili u stabiliziranju kardioloskih ili
respiratornih funkcija u ovoj situaciji,
sto je pitanje koje potice na daljnje

studije.




OKVIR 3

Doziranje steroidnih lijekova

. Preporucuje se smanjenje doze
otprilike za 1/4 ili 1/3 ako se jave
nepodnosljive nuspojave koje se
ne mogu kontrolirati uz ponovnu
konzultaciju putem telefona ili posjet
klinici jednom mjesecno kako bi se
nadzirale nuspojave.

- Ako dnevna doza rezultira
nekontroliranim i/ili nepodnosljivim
nuspojavama koje se ne mijenjaju
nakon S$to se doza smanji, bilo bi
prikladno promijeniti nacin lijecenja.

- Ne bi trebalo prestati s primjenom
steroida ¢akiako se nuspojave nemogu
kontrolirati ili postanu nepodnosljive,
sve dok se ne smanji barem jedna doza
i dok se ne prijede na terapiju svaki
drugi dan, sto vrijedi kako za pokretne,
tako i za nepokretne osobe.

« Ako se prilagodbe u doziranju
steroida i/ili rasporedu rezima pokazu
neucinkovitima u pokusajima da
nuspojave postanu podnosljive i
podlozne kontroli, tada je potrebno
prekinuti terapiju steroidima, Sto
su odluke koje treba donijeti kroz
individualizirani pristup u dogovoru s
djetetom i obitelji. Nikada se ne smije

naglo prekidati uzimanje steroida jer to
moze dovesti do ozbiljnih medicinskih
komplikacija.

Briga o osobama na steroidimaii
nuspojave

Pomna briga o nuspojavama vezanim uz
koristenje steroida klju¢na je ¢im djecak
zapocne dugotrajnu terapiju steroidima.
Dok god je terapija steroidima glavno
uporiste terapije DMD-a, lije¢nik ili
obitelj ne bi je trebali shvacati olako te bi
je trebao primjenjivati iskljucivo lije¢nik
koji ima odgovarajucu stru¢nost u tom
podrudju.



OKVIR 4

Drugi lijekovi i dodaci prehrani

Strucnjaci su razmisljali o rasponu drugih
lijekova i dodataka za koje je poznato
da su koristeni u nekim slucajevima
lije¢enja DMD-a. Preispitali su objavljene
podatke o ovim tvarima kako bi vidjeli
ima li dovoljno dokaza o njihovoj
sigurnosti i ucinkovitosti na kojima bi
mogli temeljiti svoje preporuke.

Strucnjaci su donijeli sljedece zakljucke:

« Ne preporucuje se koristenje
oksandrolona, anaboli¢kog steroida.

- Nije istrazena sigurnost koristenja
botoksa za lijecenje ili prevenciju
kontraktura te se ne preporucuje
kod osoba s DMD-om.

+ Ne postoji podrska sustavhom
koriStenju kreatina. Randomizirana
kontrolna istrazivanja kreatina kod
DMD-a nisu pokazala jasnu

Steroidi su jedini lijekovi oko kojih
postoji  usuglasenost i preporuke
strucnjaka. lako su neki od spomenutih
lijekova u Okviru 4 u vrlo Sirokoj
upotrebi, jednostavno nema dovoljno
dokaza kojima bi se potkrijepila njihova
ucinkovitost. Vazno je da raspravite o
svim lijekovima s vasim lije¢nikom prije
nego razmislite o pocetku koristenja ili
prestanku uzimanja odredenog lijeka.

korist. Ako osoba uzima kreatin i
ima ocite probleme s bubrezima,
potrebno je prekinuti uzimanje tog
dodatka.

« Zasad nema preporuka o drugim
dodacima ili lijekovima koji se
ponekad koriste u lije¢enju DMD-a
ukljucujuci koenzim Q10, karnitin,
aminokiseline (glutamin, arginin),
protuupalne lijekove/antioksidanse
(riblje ulje, vitamin E, ekstrakt
zelenog caja, pentoksifilin), biljne
ekstrakte i ostalo. Strucnjaci su
zakljucili kako u objavljenoj literaturi
nema dovoljno dokaza.

« Strucnjaci su se slozili da su na
ovom podrucju potrebna dodatna
istrazivanja. Potice se ukljucenost
obitelji u aktivnosti koje ¢e razviti
daljnja saznanja, kao Sto su registar
pacijenata i klini¢ka istrazivanja.

Tablica 1 (na poledini) nudi sazetak
glavnih nuspojava steroida koje bi
trebalo nadzirati i predlaze korisne
intervencije. Cimbenici koje treba uzeti
uobziruodrzavanjuilipovecavanju doze
su reakcija na terapiju, tezina i visina te
pitanje jesu li nuspojave trenutne i moze
li ih se kontrolirati.



Tablica 1
NUSPOJAVE STEROIDA: PREPORUCENI NADZOR | INTERVENCIJA

Ovdje su popisane neke od najces¢ih dugotrajnih nuspojava zbog uzimanja velikih
doza steroida. Vazno je istaknuti da se kod razli¢itih ljudi javljaju razli¢ite reakcije na
steroide. Kljuc uspjesSne terapije steroidima je svijest o mogu¢im nuspojavama i rad na
njihovoj prevenciji ili smanjenju, gdje je to moguce. Smanjenje doze steroida potrebno
je kada nuspojave postanu nepodnosljive ili se ne mogu kontrolirati. Ako ni ovo nije
uspjesno, tada je potrebno daljnje smanjenje ili promjena nacina doziranja prije nego se

u potpunosti prekine lijecenje.

NUSPOJAVE

STEROIDA

Opce i estetske
Pretilost
Debljanje

Cushingov sindrom
(“mjesecevo lice”)

Neumjeren rast
dlaka po tijelu
(hirzutizam)

Akne, bradavice

Zaostajanje u rastu

KOMENTAR
PREPORUCENI NADZOR

Sve obitelji trebale bi dobiti
saviet o prehrani prije
pocetka terapije steroidima.
Trebaih upozoriti da steroidi
znacajno povecavaju apetit.

S vremenom, lice i obrazi
postaju sve zaobljeniji

Klinicki pregled

Vecinom se zamjecuje kod
tinejdzera.

Pratiti  visinu  najmanje
svakih 6 mjeseci u sklopu
opce brige (bez obzira na
lijecenje steroidima, djecaci
s DMD-om nizeg su rasta).

TOCKE O KOJIMA BISTE TREBALI
RAZMISLITI | RASPRAVITI SA
SVOJIM LIJECNIKOM

Vazno je da se cijela obitelj umjereno
hrani kako bi se sprijecilo debljanje.
Poslusajte savjete vezane uz prehranu
cijele obitelji.

Pazljivi nadzor djeteta i ogranicavanje
unosa sSecera i soli pomodi ce u
sprje¢avanju debljanja i moze umanijiti
razvoj Cushingovog sindroma.

Ovo obi¢no nije toliko ozbiljno kako bi se
opravdala promjena lijekova

Koristiti odredene tretmane (aktualni
recepti) i ne pozurivati mijenjanje
terapije steroidima sve dok nema
emotivnih poteskoca.

Pitajte svoje dijete je li zabrinuto zbog
svog niskog stasa. Ako je, trebali biste
razgovarati sa svojim lije¢nikom zbog
kontrole endokrinog sustava.



NUSPOJAVE STEROIDA

Kasniji pubertet

Negativne promjene u
ponasanju

(viSe informacija o
ponasanju u Odlomku 10)

Imunosupresija/adrenalna
supresija

KOMENTAR|
PREPORUCENI NADZOR

Pratiti razvoj.
Utvrditi  postoji li u
obiteljskoj povijesti bolesti
slu¢aj kasnijeg spolnog
sazrijevanja.

Utvrditi svako grani¢no
ponasanje, temperament i
ADHD. Vazno je znati da se
znacajke Cesto privremeno
pogorsaju u prvih Sest
tjedana terapije steroidima.

Budite svjesni da postoji
rizik od ozbiljnih infekcija,
kao i cinjenice da je manje
infekcije potrebno lijeciti na
vrijeme.

Informirajte svo medicinsko
osoblje o tome da dijete
uzima steroide i ponesite
karticu upozorenja. Imajte
na umu da se terapija
steroidima ne smije naglo
prekidati.

Vazno je da osoba koja
neprestano koristi terapiju
steroidima ne propusti
svoju dozu unutar 24 sata.
To se posebno odnosi na
osobe koje su u losem
stanju

TOCKE O KOJIMA BISTE TREBALI
RAZMISLITI | RASPRAVITI SA
SVOJIM LIJECNIKOM

Potaknuti razgovor o pubertetu.
Pitajte svog sina brine li ga kasniji
razvoj.

Ako je va$ sin  zabrinut,
razgovarajte sa svojim lije¢nikom
o endokrinoj procjeni.

Razmislite treba li grani¢no
ponasanje tretirati prije nego se
zapocne s terapijom steroidima,
npr. savjetovanje o ADHD-u ili

terapija.
Moze biti korisno uzimanje
steroida u poslijepodnevnim/

vecernjim satima - razgovarajte
o tome sa svojim lije¢nikom koji
moze razmisliti o tome da vas
uputi stru¢njaku za poremecaje u
ponasanju.

Prije nego $to zapocnete terapiju
steroidima, cijepite se protiv
vodenih kozica; ako to niste
napravili, a dijete je doslo u dodir
s vodenim kozicama, potrazite
lije¢nicki savjet.

Mozda ce biti potreban poseban
nadzor ako postoji regionalni
problem s TBC-om.

Razgovarajte s vasim lije¢nikom
o postupanju u slucaju naglog
prekida uzimanja steroida, na
primjer, zamjena prednizona
ekvivalentom ako je deflazakort
priviemeno nedostupan ili ako
cete mozda trebati intravenozno
doziranje tijekom bolesti ili posta.
Razgovarajte o intravenoznom
postupku i primanju doze
metilprednizolona  prilagodene
na stres za vrijeme operacije ili
teskog oboljenja.



NUSPOJAVE STEROIDA

Hipertenzija

Netolerantnost na
glukozu

Gastritis/
gastroezofagealni
refluks

Pepticki ulkus, gastritis

Ocne mrene

KOMENTAR|
PREPORUCENI NADZOR

Kontrolirajte krvni tlak pri
svakom posjetu klinici.

Pri klinickom pregledu
obavite pretragu urina
na glukozu Stapicem za
testiranje.

Raspitajte se o pove¢anom
mokrenju ili pretjerano
jakom mlazu kod
mokrenja.

Pripazite na simptome
refluksa (zgaravica).

Bududi da bolovi u trbuhu
mogu biti znak ostecenja
sluznice, obavijestite svog
lijecnika. Ako se prilikom
krvnih  pretraga  uodi
anemija ili pojavi neka
druga indikacija, treba
provijeriti stolicu.

Godisnji pregled vida

TOCKE O KOJIMA BISTE TREBALI
RAZMISLITI I RASPRAVITI
SA SVOJIM LIJECNIKOM

Ako je krvni tlak povisen, prvi
korak moze biti smanjivanje unosa
soli i smanjivanje tezine. Ako se to
pokaZe neucinkovitim, vas lijecnik
morat ¢e razmisliti o mogucim
lijekovima ACE ili beta blokatorima.

Ako je nalaz mokrace pozitivan,
mozda ce biti potrebno napraviti i
krvne pretrage.

Izbjegavajte nesteroidne protuupalne
lijekove (NSAID) — poput aspirina,
ibuprofena, naproksena.

Ako se pojave simptomi potrebno
je uzimati lijekove i sredstva za
ublazavanje zelucane kiseline.

Izbjegavajte lijekove NSAID poput
aspirina, ibuprofena i naproksena.
Ako je simptomaticno, mogu

se koristiti lijekovi i sredstva
za ublazavanje zelucane
kiseline. Potrazite misljenje

gastroenterologa.

Razmislite o prelasku s deflazakorta
na prednizon ako se pojavi
o¢na mrena. Potrazite misljenje
oftalmologa.

Mrenu je potrebno lijeciti samo
ako utjece na vid.



NUSPOJAVE STEROIDA

Demineralizacija kostiju i
povecani rizik od lomova.

Mioglobinurija

(urin je tamne boje zato
Sto sadrzi raspadnute
tvari misi¢nih proteina.
Treba se obaviti pretraga u
bolni¢ckom laboratoriju.)

KOMENTARI|
PREPORUCENI NADZOR

Napraviti detaljnu anamnezu
lomova. Jedanput godisnje
obaviti  pretragu  DEXA
denzitometriju. Kontrolirati
razinu vitamina D u krvi
(idealno bi bilo krajem zime)
jednom godisnje i dodatno
uzimati vitamin D3 ako mu
je razina u krvi niska.

Potrebno je posijetiti
dijeteticara koji ¢e napraviti
procjenu o optimalnom
uzimanju kalcija i vitamina D.

Pratite abnormalnosti u
boji urina poslije vjezbi —
testiranje urina.

TOCKE O KOJIMA BISTE TREBALI
RAZMISLITI | RASPRAVITI SA
SVOJIM LUJECNIKOM

Dodatni vitamin D potreban je
ako je njegova razina u krvi niska.
Potrebna je ponovna provjera
razine vitamina D u krvi nakon
tri mjeseca terapije. Aktivnosti
za odrzavanje tezine mogu biti
korisne. Osigurajte dovoljan unos
kalcija putem hrane, a ako nema
dovoljnog unosa, potreban je
dodatak kalcija.

Izbjegavajte nagle i nepravilne
vjezbe kao $to su trcanje nizbrdo
ili skakanje na trampolinu.

Vazan je dovoljan unos tekucine.
Ako se potesko¢e nastave,
potrebno je pregledati bubrege.







5. Rehabilitacija - fizikalna i radna terapija

rehabilitacije obavit ¢e fizioterapeutiradni
terapeut, ali mogu pomodi i druge osobe,
ukljucujuci specijaliste za rehabilitaciju,
ortoticare, proizvodace invalidskih kolica
i drugih pomagala. Ortopedski kirurzi
takoder mogu biti ukljuceni.

Najvazniji dio rehabilitacije cine vjezbe
za poboljsanje misicne rastezljivosti i
sprjecavanje kontraktura zglobova.

Cilj rastezanja je ocuvanje funkcionalnosti
i udobnosti. Vjezbe istezanja provodit
ce fizioterapeut, ali bi trebale postati dio
svakodnevne obiteljske rutine.

Postoji niz cimbenika koji utjeCu na
ocvrsnuce zglobova ili kontrakture kod

postaju manje elasti¢ni zbog ograni¢enog
kretanja i polozaja ili zbog toga Sto su
(jedan je jaci od drugoga).

Vazno je odrzavanje dobrog raspona
kretnji i simetrije kod razli¢itih zglobova.
Ovo ¢e pomodi u ocuvanju najbolje
moguce funkcije, sprijeciti razvoj fiksnih
deformacija i dekubitusa.



Briga o misi¢noj rastezljivosti i
kontrakturama zglobova

. Klju¢na osoba koja vodi vjezbe
za poboljsanje misicne rastezljivosti
i sprjecavanje kontraktura je va$
fizioterapeut. Idealno bi bilo kad bi se
uz njega, u terapiju svaka cetiri mjeseca
ukljucio i stru¢njak za fizikalnu terapiju
(lije¢nik fizijatar). Istezanje bi trebalo
provoditi najmanje 4-6 puta tjedno
i trebalo bi postati dio svakodnevne
rutine.

. Ucinkovito istezanje za suzbijanje
razvoja kontraktura moZe zahtijevati
razli¢ite tehnike koje ¢e vam pokazati
vas fizioterapeut ukljucujuci istezanje,
splinting sprave i uredaje za stajanje.

. Vazno je redovito istezanje gleznjeva,
koljena i kukova. Kasnije je nuzno
redovito istezanje ruku, posebno prstiju,
ru¢nog zgloba, laktova i ramena. Na
posebnom pregledu se odlucuje o tome
koje jos dijelove tijela treba istezati.

. Nocne udlage (ortoza glezanj-stopalo
ili AFO) mogu se koristiti kako bi se
kontrolirale kontrakture gleznja. Trebaju
biti izradene po mjeri i ne mogu se

Invalidska kolica, sjedalice i druga
oprema

+ Tijekom rane faze pokretnosti
za vece udaljenosti mogu koristiti
skuter/moped/romobil, sklopiva djecja
kolica ili invalidska kolica kako bi se
ocuvala snaga.

Kada vas sin pocne koristiti invalidska
kolica nuzno je prilagoditi ih njegovoj
gradi te paziti na polozaj tijela tijekom
sjedenja.

nac¢i u Sirokoj potrosnji. Kada nastupi
nepokretnost, vise se koriste dnevne
udlage, s tim da se one ne preporucuju
djecacima koji jo$ uvijek hodaju.

- Udlage za cijelu nogu (ortoza koljeno-
glezanj-stopalo ili KAFO) mogu biti
korisne u fazi kada hodanje postaje
vrlo otezano ili nemoguce. KAFO moze
biti korisna u kontroliranju ocvrsnuca
zglobova i produljivanju pokretnosti, kao
i u odgadanju pocetka skolioze.

« Programi za stajanje (u okviru
za stajanje ili motornim kolicima s
ugradenom stajalicom), preporucuju se
kada hodanje vise nije moguce. Udlage
za odmaranje ruke prikladne su za osobe
s o¢vrsnutim pregibima prstiju.

- Unekim situacijama moze se predloZiti
operacija kako bi se produZio period
hodanja. No, ovaj pristup mora biti na
individualnoj osnovi. Vise informacija
o dostupnim moguénostima mozete
pronaci u glavhom dokumentu.

« Zbog sve otezanijeg hoda, preporucuje
se $to prije nabaviti elektromotorna
kolica. Idealno bi bilo da prvobitna
elektromotorna kolica budu izradena
po mijeri jer se tako postize najbolja
udobnost, simetrija i polozaj tijela.
Ako je dostupan, neki stru¢njaci
takoder preporucuju, elektromotorni
vertikalizator.



« Ruke su s vremenom sve slabije, pa
je vazno potraziti savjet fizioterapeuta
i radnog terapeuta koji ¢e preporuditi
opremu za odrzavanje neovisnosti.

Vazno je unaprijed planirati i proaktivno
razmisliti o vrsti opreme koja ¢e osigurati
neovisnost i sudjelovanje u najvecem
opsegu.

« Dodatne prilagodbe u kasnoj pokretnoj
fazi i stadiju nepokretnosti mogu biti
potrebne kako bi se omogucdilo penjanje
uz stepenice i prijenos, pomoc¢ pri jelu i
picu, lijeganju u krevet i kupanju.

OKVIR 6

Suzbijanje boli

Kako bi djecaka s DMD-om uputili
lijecniku i pravilno lijecili, vazno je pitati
ga osjeca li bol. Nazalost, danas se jako
malo zna o boli koju osjecaju osobe
oboljele od DMD-3, pa je stoga potrebno
provesti vise istrazivanja. Ako vase dijete
osjeca bol, morate razgovarati s vasim
lije¢nikom i objasniti mu da je to postalo
problem.

Kako bi se bol ucinkovito tretirala,
vazno je odrediti zasto se javlja kako bi
se lije¢nici pobrinuli za odgovarajuce
Kjecenje.

Kada je u pitanju iznimno jaka bol
zbog loseg polozaja tijela i teskoca
vezanih uz udobnost, intervencija
ukljucuje stavljanje odgovarajuce i
prilagodene ortoze (proteze), sjedalice,
posteljine i mobilnosti kao i standardno
lijecenje lijekovima (npr. lijekovi za
opustanje

misica, protuupalni lijekovi). Treba uzeti
u obzir interakciju s drugim lijekovima
(npr. steroidima i nesteroidnim
protuupalnim lijekovima [NSAID]) te
moguce nuspojave, pogotovo one
koje mogu utjecati na kardioloske i
respiratorne funkcije.

. Rijetke su situacije u kojima
ortopedskaintervencijapodrazumijeva
isklju¢ivo operaciju. Kod boli u ledima,
posebno kod osoba koje uzimaju
steroide, lijecnici bi trebali provjeriti
frakture kraljeZzaka. Najbolje rezultate
u sprjecavanju slabosti kostiju daje
lijec¢enje bisfosfonatom.







6. Ortopedske smjernice - pomoc¢ pri lijecenju
problema kostiju i zglobova

Kod osoba s DMD-om koje se ne lijece
steroidima, postoji mogucnost razvoja
progresivne skolioze u 90% slucajeva
(bo¢no  zakrivljenje kraljeznice koje
se pogor3ava s vremenom). Lijecenje
steroidima na dnevnoj bazi pokazalo se
uspjesnim u smanjivanju skolioze ili barem
odgadanju njenog nastanka.

Pravovremeno sprjeCavanje moguceg
rizika od skolioze zahtijeva:

Nadzor

« Briga o kraljeznici ukljucuje pracenje
skolioze putemklinickih pregledatijekom
stadija pokretnosti, uz rendgenske
snimke kraljeznice, samo ako se uoci
skolioza. U stadiju nepokretnosti klinicka
procjena skolioze klju¢na je pri svakom
pregledu.

« Za osnovnu procjenu je potrebna
spinalna  radiografija  (rendgensko
snimanje kraljeznice), kada osoba postaje
ovisna o invalidskim kolicima. Potrebna
su dva posebna rendgenska snimka
cijele kraljeznice. Ako postoji problem,
treba napraviti dodatne rendgenske
snimke najmanje jedanput godisnje.
U razmacima izmedu pregleda vec¢im
od godine dana, moze se propustiti
pogorsanje skolioze. Nakon prestanka
rasta, potreban je rendgen samo ako
dode do neke promjene u klinickoj slici.

Profilaksa (preventivne mjere)

- Stalno paziti na polozaj tijela: sprijeciti
asimetri¢ne kontrakture kod pokretnih
djecaka, ispravno sjedenje u kolicima
podupirudi kraljeznicu i simetriju zdjelice
te rastezanje kraljeznice.

Ortoza za kraljeznicu nije prikladna u
smislu pokusaja odgadanja operacije,
ali se moze koristiti ako operacija nije
izvediva ili nije odabrana kao vrsta
lijecenja.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. Djecaci i mladiéi s dijagnozom DMD-a
imaju slabe kosti, posebno ako uzimaju
steroide.

2.Vazno je da vas sin uzima odgovarajucu
koli¢inu kalcija i vitamina D za oc¢uvanje
kostiju.

. Lije¢nici bi trebali pazljivo pratiti u
kakvom je stanju kraljeznica vaseg
djeteta nakon S3to prestane hodati,
posebno dok dijete jos raste, s obzirom
nato da skolioza moze brzo napredovati.

. Klju¢ uspjesne operacije kraljeznice,
ako je ona potrebna, sastoji se od
odabira iskusnog kirurga i ispravne

5. Ako vas sin ima bolove u ledima, trebao
bi posijetiti lije¢nika.




Lijecenje

- Operacija s posteriornom spinalnom
fuzijom (postupak ispravljanja kraljeznice)
indicirana je kada je stupanj zakrivljenosti
(poznat kao Cobbov kut) veci od 20° kod
djecaka koji jo$ nisu prestali rasti i koji
ne uzimaju steroide. Cilj operacije je
ocCuvanje najboljeg moguceg polozaja
tijela zbog udobnosti i funkcionalnosti.
Kada djecaci uzimaju steroide, manji je
rizik od pogorsanja i odluka o operaciji
moze se odgoditi sve dok Cobbov kut
nije veci od 40°.

«Vazno je razgovarati s kirurgom o tome
kakva je operacija potrebna i izraziti bilo
kakvu sumnju koju mozda imate.

Briga za zdravlje kostiju

« Zdravlje kostiju vazno je i u fazi
pokretnostiiu fazi nepokretnosti DMD-a.
Djecaci s DMD-om u svakoj dobi imaju
slabe kosti, osobito ako uzimaju steroide.
Imaju manje minerala u kostima i postoji
veca mogucnost lomova u usporedbi s
opéom populacijom.

Lije¢enje slomljene duge kosti

« Slomljena noga moze biti znacajna

prijetnja odrzavanju sposobnosti
hodanja. Zato treba razmisliti o
mogucnosti  operacije kako bi se

djecacima s DMD-om omogudilo da
stanu na svoje noge 5to je prije moguce.
Ako dode do loma, obavijestite svog
fizioterapeuta.

+ Ako djecak koji joS hoda slomi
nogu, potreban je unutarnji fiksator
(to je operacija kojom se stabilizira
lom) kako bi se nastavilo hodanje te
omogucilo odrzavanje pokretnosti.

« Kod djec¢aka koji vise ne hodaju,
slomljena noga moze se sigurno tretirati

ako se ucvrsti udlagom ili gipsom,
uzimajudi u obzir funkcionalan polozaj
ekstremiteta i mogudi razvoj kontraktura.

Opce zdravlje kostiju

« Poznato je da lije¢enje steroidima
pridonosi smanjenoj gusto¢i kostiju
te je povezano s mogudim rizikom od
loma kraljezaka. Lomovi kraljezaka ne
vidaju se cesto kod djecaka koji nisu
lijeceni steroidima. Gustocu kostiju treba
odrediti pretragom krvi, skeniranjem
kostiju i drugim pretragama (vidi Okvir 7).
Rije¢ je o podrucju u kojem su potrebna
daljnja istrazivanja kako bi se uspostavili
parametri najbolje prakse.

OKVIR 7

Zdravlje kostiju

GLAVNI UZROCI LOSE
MINERALIZACIJE KOSTIJU SU:

« Smanjena mobilnost
« Slabost misica
« Terapija steroidima

MOGUCE INTERVENCIJE:

«Vitamin D - potreban ako postoji
stvarni manjak, razmisliti o dopuni kod
djece.

- Kalcij — najbolje ga je uzimati putem
hrane, ako prehrana nije prikladna,
treba razmisliti o dodatku u dogovoru
s dijeteti¢arom.

- Bifosfonati — bifosfonat IV se
preporucuje kod fraktura kraljezaka.




7. Pulmoloska njega - briga o misi¢éima za disanje

Djecaci koji jos uvijek hodaju uglavnom
nemaju  problema s disanjem il
kaéljanjem Tijekom odrastanja djeéacima
ugrozeniji, te tako postoji rizik od infekcije
pluca, cesto uslijed neutinkovitog kaslja.
Kasnije se razviju problemi s disanjem
tijekom spavanja. Kada su stariji, mozda
¢e im trebati pomo¢ pri disanju i tijekom
dana. S obzirom da problemi napreduju
po fazama, mogu¢ je temeljiti planirani
i proaktivni pristup pulmoloskoj skrbi
baziran na odgovaraju¢em nadzoru,
profilaksi i intervencijama. Kod uvodenja
neinvazivne ventilacije i poveznih tehnika
za povecanje koli¢ine zraka koji ulazi u
pluc¢a (povecavanje plué¢nog kapaciteta)
te za ru¢nu i mehanicku pomo¢ pri
iskasljavanju, medicinski tim mora ukljuciti
lije¢nika i iskusnog terapeuta.

/

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA UPAMTITI:
1.

Sacuvajte primjerak posljednje plu¢ne
pretrage vaseg djeteta kako biste ga
pokazali lije¢niku koji brine o vasem
djetetu.

2.Vas$ sin ne smije dobiti inhalacijsku

anesteziju ili lijek sukcinilkolin.

. Prije operacije potrebno je obaviti

pretragu pluca. Vazno je reagirati i
na najmanje probleme kako bi se oni
pravovremeno rjesavali.

. Ako vas sin ima infekciju pluca, bit ¢e

mu potrebna pomo¢ pri iskasljavanju i
antibiotici.

5. Treba pratiti simptome hiperventilacije
i slabog kaslja, te o tome izvijestiti
medicinsko osoblje kako bi se zapocela
terapija.

. Ako vasem sinu padne razina kisika u
pluc¢ima tijekom bolesti ili zbog ozljede,

lije¢nik bi trebao vrlo oprezno davati
kisik jer to moze uzrokovati smanjenje
potrebe za disanjem.




Nadzor
« Dok dje¢ak s DMD-om jo$ hoda,
minimalna procjena pulmoloskih

funkcija (kao $to je mjerenje forsiranog
vitalnog kapaciteta [FVC] najmanje
jednom godisnje), omogucuje djetetu
upoznavanje s opremom, a lije¢nickom
timu procjenu maksimuma dostignutih
disnih funkcija.

- Glavninaglasakstavljasenaprocjenu
plu¢nih funkcija nakon prestanka
samostalnog hoda te bi trebao ukljuditi
mjerenje FVC i odredivanje jacine kaslja.
Druga mijerenja takoder mogu biti
korisna, ukljucujuci proucavanje razine
kisika tijekom spavanja, $to treba uvoditi
postepeno.

Ucestalost procjena ovisit ¢e o stadiju
bolesti, ali bi se mjerenje FVC trebalo
provesti najmanje svakih 6 mjeseci.

Vrlo je vazno pratiti znakove koji bi
mogli upucivati na to da vase dijete
tijekom odrastanja ima sve Vvise
problema s disanjem. Ako primijetite
bilo koje od ovih znakova, obavezno
obavijestite svoga lije¢nika.

Obratite se svom lije¢niku ako (je) vas sin:
« Ima slabiju infekciju gornjih disnih

puteva zbog <cega je produzeno
bolestan. Na primjer, ako je oporavak
nakon obi¢nih prehlada spor, s time da
se prehlada pogorsava sve do otezanog
disanja i bronhitisa zbog Cega je Cesto
potrebna terapija antibioticima;

- uspuhan, ponasa se kao da ne moze
do¢i do daha ili ima poteskoca s
dovrsavanjem izgovaranja recenice;

- ima stalne ili samo jutarnje glavobolje;
« Cesto pospan bez razloga;

- ima poteskoca sa spavanjem, cesto
se budi, ima poteskoca s budenjem ili
noéne more;

« budi se iz sna pokusavajudi uhvatiti dah
ili kaze da osjeca kako mu lupa srce;

- ima poteskoca s usmjeravanjem paznje.



Sprjecavanje problema

- Gjepljenje protiv pneumokoka
indicirano je za osobe nakon dvije godine
starosti te bi ga trebalo ponoviti prema
lokalnim smjernicama. Jednom godisnje,
indicirana je imunizacija cjepivom protiv
gripe. Oba cjepiva mogu se dati osobama
koje uzimaju steroide, premda kod tih
osoba reakcija imunoloskog sustava
na cijepljenje moze biti smanjena.
Aktualne, detaljne informacije o
indikacijama, kontraindikacijama
i rasporedu imunizacije mogu se
dobiti iz raznih nacionalnih izvora.
Vazno je pratiti politike cijepljenja,
jer se one mogu redovito mijenjati
pojavljivanjem novih prijetnji, poput
gripe H1N1 2009. godine.

« Ako dode do infekcije donjih disnih
puteva, potrebno je razmisliti o
antibioticima kao dodatku rucnoj i
mehanickoj pomodi pri iskasljavanju.

Intervencije (zahtijevaju posebnu
strucnost)

« Intervencije ovise o stadiju bolesti.
Prvenstveno, moze biti korisno upoznati
se s nacinima povecanja koli¢ine zraka
koji ulazi u plu¢a dubokim disanjem
(tehnike napuhavanja pluéa). Kako
DMD napreduje, tako ¢e kasalj biti
manje ucinkovit. Postoje vrlo korisni
nacini unapredivanja kasljanja, poput
ru¢nih i drugih pomo¢nih tehnika
iskasljavanja. U pocetku ¢e pomo¢ biti
potrebna za disanje tijekom nodi, a
kasnije i tijekom dana (neinvazivna
noéna/dnevna ventilacija), kako se
budu razvijali simptomi navedeni u
odlomku o nadzoru. Potpora disanju
tijekom koristenja neinvazivne
ventilacije vrlo je vazan nacin

odrzavanja  zdravlja. Ventilacija
se takoder moze omogucditi kroz
kirurski postavljenu cijev na vratu
(traheostoma) ovisno o lokalnoj praksi
(poznato kao invazivna ventilacija).
Spomenute intervencije mogu pomodi
pri ofuvanju zdravlja i izbjegavanju
akutnih bolesti.

« Posebnu pozornost treba obratiti na
disanje tijekom planiranja operacije
(vidjeti Odlomak 11 o respiratornim
razmatranjima kod operacije).

OKVIR 8
VAZNO - OPREZ

+ UkasnojfaziDMD-a, terapiju dodatnim
kisikom treba oprezno provoditi.

» Dok terapija kisikom ocito moze
popraviti nisku razinu kisika,
koristenjem kisika mogu se previdjeti
osnovni uzroci, kao sto su kolaps pluca
ili oslabljeno disanje.

- Terapija kisikom moze smanijiti nagon
za disanjem i dovesti do zadrzavanja
uglji¢cnog dioksida.

- Vjerojatno ¢e biti potrebno ruc¢no i
mehanic¢ko potpomognuto kasljanje te
neinvazivna ventilacija. Ne preporucuje
se terapija kisikom jer moze biti opasna.

- Ako se kisik ipak daje i mora se
ponekad dati, tada treba paZljivo
nadzirati plinove u krvi i/ili u isto
vrijeme osigurati pomoc pri disanju.




8. Kardioloska njega - briga o srcu

Cilj kardioloske njege kod DMD-a je rano
otkrivanje i lijeCenje pogorsane misi¢ne
funkcije srca (najces¢e kardiomiopatija
sréanim ritmom, npr. lupanje srca), koja
obi¢no nastupazajedno s razvojem bolesti.
S obzirom na ,blago” odvijanje (bez
razvoja znacajnih simptoma), potrebna
je posebna paznja zbog pravovremenog
lijecenja. Klju¢ni ¢cimbenici koje treba uzeti
u obzir kod kardioloske njege su nadzor
i proaktivna njega. U svoj lije¢nicki tim
trebate ukljuciti kardiologa.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

. Redoviti pregledi djetetovog srca od
dana kada mu je postavljena dijagnoza.

. Kod DMD-a srce moze biti osteceno i
prije pojave simptoma.

. Zato Ce vas sin mozda morati uzimati
lijekove za srce iako nema simptome
sréanih problema.

. Dobro je reagirati na blage probleme
kako bi se pravovremeno mogli
rjeSavati.

. Sacuvajte kopije djetetovih najnovijih
pretraga srca kako biste ih mogli
pokazati drugim lije¢nicima koji ¢e ga
pregledavati.

Nadzor

« Treba obaviti temeljnu procjenu
kardioloskih funkcija pri samoj potvrdi
dijagnoze ili najkasnije u dobi od Sest
godina. Minimalna procjena treba
ukljucivati elektrokardiogram (EKG) i
ehokardiogram (UZV srca).

« Procjenu kardioloskih funkcija trebalo
bi obaviti najmanje jednom svake dvije
godine, sve do desete godine starosti.
Potpunu godisnju kardiolosku obradu
trebalo bi poceti otprilike oko desete
godine ili s pocetkom kardioloskih
znakova i simptoma, ako ne i prije. Ako
neinvazivne kardioloske pretrage pokazu
abnormalnost, potreban je povecani
nadzor najmanje svakih Sest mjeseci i
treba zapoceti tretman lijekovima.

LijeCenje

« Trebalo bi uzeti u obzir inhibitore
angiotenzin konvertiraju¢e enzima -
ACE inhibitore kao pocetak terapije.
Primjereni su drugi lijekovi poput
betablokatora i diuretika, a trebali bi
pratitiobjavljene smjernicezapostupanje
u slucaju zatajenja srca. Postoje dokazi iz
klinickih ispitivanja kojima se podrzava
profilakticko lije¢enje kardiomiopatije
inhibitorima ACE prije bilo kakvih
znakova nepravilnog funkcioniranja. U
tom pogledu, ocekuju se daljnje studije
s pouzdanim preporukama.
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« Trebalo bi odmah otkriti i lijeciti
nepravilnosti sr¢anog ritma. Ubrzani puls
obi¢no se primijeti kao znacajka DMD-a,
ali isto tako moze biti i znak srcanih
problema. Ako se razvije kao nova pojava,
potrebno je obaviti dodatne pretrage.

« Osobe koje su podvrgnute
tretmanu steroidima trebaju dodatni
kardiovaskularni nadzor, osobito pracenje
hipertenzije (visokog krvnog tlaka). Mozda
¢e biti potrebno prilagoditi doziranje
steroida ili ukljuciti dodatno lije¢enje.
(vidjeti Tablicu 1).




9. Gastrointestinalna njega - prehrana, gutanje i
druga gastrointestinalna pitanja

U razli¢itim stadijima, potreban je pristup
sliede¢im  strucnjacima: dijeteticaru ili
nutricionistu, logopedu te gastroenterologu.

Prehrana
* Neophodno je razmisljati unaprijed
kako bi se odrzao dobar prehrambeni
status, sprijecila pothranjenost i
prekomjerna tezina od odredivanja
dijagnoze tijekom cijelog Zivota. Vazno
je da se tezina odrzava s obzirom na dob
ili indeks tjelesne mase za odredenu dob
s razinom pouzdanosti izmedu 10 i 85
posto na nacionalnoj ljestvici postotaka.
Osigurajte  uravnotezenu prehranu
s raznovrsnom hranom. U vedini
nacionalnih izvora mogu se pronadi
informacije o uravnotezenoj prehrani za
cijelu obitelj.
- Potrebno je redovito kontrolirati tezinu
i visinu djecaka (pomocu mijerenja
ramena kod nepokretnih djecaka).
Prijelomni trenuci za upucivanje djeteta
dijeteticaru ili nutricionistu su: kada
djecak ima prekomjernu tezinu ili je
pothranjen, potom ako nenamjerno
gubi ili dobiva na tezini ili jedva dobiva
na tezini, ako se planira vaznija operacija,
ako ima kronic¢ni zatvor te ako ima
poteskoce s gutanjem (disfagija). Kada
se pocne s uzimanjem steroida, takoder
e biti potrebno upucivanje specijalistu.
Prehranu treba odrediti uzimajudi u obzir
kalorije, proteine, tekucinu, kalcij, vitamin
D i druge hranjive tvari.
- Osobama s DMD-om preporucuje se
svakodnevno uzimanje multivitamina
s vitaminom D i minerala.

« Ako se javi problem gubitka teZine,
treba provjeriti postoje li poteskoce s
gutanjem. Ipak, vazno je imati na umu
da neke druge komplikacije, kao $to su
kardioloski ili respiratorni problemi
mogu doprinijeti gubitku tjelesne
tezine. Ako dode do neocekivanog
gubitka tezine, mozda ¢e takoder biti
potrebno provjeriti i druga podrugja.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. Pri svakom lije¢ni¢ckom pregledu treba
provjeriti visinu i tjelesnu tezinu vaseg
sina.

2.Vazno je da vas$ sin ima uravnotezenu
prehranu koja ukljucuje dovoljnu
koli¢inu kalcija i vitamina D.

. Nutricionist i dijeteticar vazni su ¢lanovi
zdravstvenog tima vaseg djeteta koji
mogu kontrolirati njegovu prehranu i
pomodi mu da bolje jede.

4. Trebali bi pregledati dijete ako ima
poteskoca s gutanjem.

. Ako ste iscrpili sve mogucénosti kako bi
odrzali tjelesnu tezinu djeteta, postoji i
druga mogucnost za odrzavanje tjelesne
tezine, a to je uvodenje gastrostome.




Gutanje

U kasnijim stadijima, slabost misi¢a vrata
uzrokuje probleme s gutanjem (disfagija) i
ozbiline prehrambene probleme, sto se Cesto
dogada postepeno i ponekad se tesko uocava.

- Klinicki i rendgenski pregledi gutanja
potrebni su kada postoje klinicki
indikatori moguce aspiracije hrane
(unosenje hrane u diSne puteve) i
oslabljeni pokreti misSica za gutanje
(dojam da hrana zastaje u grlu). Takvi
pokazatelji uklju¢uju nenamjeran gubitak
tezine od 10% i vise ili nedovoljno
dobivanje na tezZini kod djece u razvoju,
produzeno vrijeme obroka (duze od 30
minuta) ili obroke popracene umorom,
slinjenjem, kasljanjem ili gusenjem.

- Upala pluéa uzrokovana unosom
tekucineupluda(upalaplué¢auzrokovana
aspiracijom), neobjasnjivo opadanje
plucnih funkcija ili vru¢ica nepoznatog
porijekla, mogu biti znakovi problema s
gutanjem koji zahtijevaju pregled.

« U slucaju problema s gutanjem, prilikom
izrade individualiziranog planallijecenja,
treba ukljuciti logopeda. Cilj je ocuvati
dobru funkciju gutanja.

- Kada su svi napori u odrzavanju tezine
nedovoljni i unos tekucine putem usta
nije dovoljan, treba predloZiti uvodenje
cijevi u Zeludac (nazogastricna sonda,
gastrostoma). Treba pazljivo raspraviti o
mogudim rizicima i prednostima postupka.
Gastrostoma (kirurski postavljen otvor
zeluca na kozi trbuha) se moze umetnuti
endoskopski ili operacijom, uzimajuéi u
obzir anesteziju te obiteljske i osobne Zelje.
Pravovremeno ugradena cijev za hranjenje
moze smanjiti stalni pritisak da se mora
za gutanje u redu, cijev za hranjenje ne
znaci da ne mozete jesti hranu koju Zelite —
vec da ne morate tijekom obroka razmisljati

o potrebnim kalorijama i drugim hranjivim
tvarima koje su vam potrebne, uZivajuci
vise u hrani.

Druga podrucja gastrointestinalne brige

Zatvor i gastroezofagealni refluks (uzroc¢nik
zgaravice), dva su naj¢esca gastrointestinalna
stanja koja se javljaju kod osoba s DMD-om.
Zatvor se najcesce javlja kod osoba starije
Zivotne dobi i nakon operacije. Nadalje,
pojavljuju se druge komplikacije uklju¢ujudi
Zelucanu i crijevnu napuhnutost povezanu s
gutanjem zraka uslijed koristenja ventilacije.
« Laksativi i drugi lijekovi mogu biti korisni.
Vazno je uzimati dosta vode. Povecani unos
vlakana moZe pogorsati stvari pogotovo
ako se pritom ne poveca unos tekucine.

« Refluks se obic¢no tretira odgovaraju¢im
lijekovima. Djeci koja primaju terapiju
steroidima cesto se propisuju blokatori
kiselina ili bifosfonati kako bi se izbjegle
komplikacije.

- Vazno podrucje je higijena usne Supljine,
premda nije uklju¢ena u objavljeni
medunarodni  konsenzus o njezi i
upravljanju DMD-om, TREAT -NMD objavio
je preporuke stru¢njaka za njegu usne
Supljine, sto je istaknuto u Okviru br. 9.




OKVIR 9

Higijena usne Supljine

» Dje¢aci s DMD-om trebali bi ici
stomatologu s velikim iskustvom
i detaljnim znanjem o bolesti,
po mogucnosti u centraliziranoj
i specijalistickoj  klinici. ~ Zadatak
stomatologa trebao bi biti teZznja za
iznimno kvalitetnim lijecenjem, oralnim
zdravljem i dobrobiti. Takoder, moze
posluziti kao izvor informacija obiteljima
i djecakovom osobnom stomatologu.
Djecakov osobni stomatolog trebao bi
biti upoznat sa specificnim razlikama
u zubnom i skelethom razvoju kod
djec¢aka s DMD-om te bi takoder trebao
suradivati s dobro informiranim i
iskusnim ortodontom.

« Oralna higijena i higijena zubi trebaju
se temeljiti na profilaktickim mjerama
za odrzavanje dobre oralne i zubne
higijene.

«Individualizirano prilagodeni pomo¢ni
uredaji i tehni¢ka pomo¢ za oralnu
higijenu od posebne su vaznosti kada




10. Psihosocijalna njega -

ponasanjal ucenja

Osobe s DMD-om mogu biti izloZzene ve¢em
riziku od pojave psihosocijalnih poteskoca,
kao sto su problemi u ponasanju i ucenju,
a medicinska skrb nije potpuna ako ne
pruza potporu psihosocijalnoj dobrobiti.
Poteskoce u socijalnom funkcioniranju
mogu nastati uslijed posebnih izazova
kod usvajanja odredenih vjestina, kao
$to je slaganje s drugima, prosudivanje
drustvenih situacija i perspektiva, dok
posljedice DMD-a (kao 3to su fizicka
ograni¢enja) mogu rezultirati drustvenom
izolacijom, povla¢enjem iz drustva i
ograni¢enim pristupom drustvenim
aktivnostima. Za vecinu roditelja, stres
uzrokovan psihosocijalnim problemima
djeteta i poteskocama u njihovom
prepoznavanju, kao i ispravno rjesavanje
takvih problema, nadmasuje stres povezan
s tjelesnim aspektima bolesti.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1.Vazno je psihosocijalno zdravlje vaseg
sina i obitelji.

2. Postoji vec¢a opasnost da ce vase dijete
imati psihosocijalne probleme.

3. Cijela vasa obitelj je u opasnosti od
suocavanja s problemima poput depresije.
4. Najbolji nacin prevladavanja
psihosocijalnih problema je rano
prepoznavanje i lijec¢enje.
. Mozda se javi problem s pravilnom
uporabom jezika $to moze prouzroditi
daljnje poteskoce u skoli.

6. Ova ponasanja cesto se primjecuju kod
djece s DMD-om, a mogu se popraviti uz
ispravnu procjenu i djelovanje.

. Problemi s u¢enjem kod DMD-a nisu
progresivni pa vecina dje¢aka moze
nadoknaditi propusteno, ako im se pruzi
prava pomoc.

pomoc< kod poremecaja

Ako smatrate da je dijete zabrinuto zbog
svoje bolesti, budite otvoreni i spremni
odgovoriti na njegova pitanja jer tako
mozete dugoro¢no sprijeciti  daljnje
probleme. Dje¢aci s DMD-om cesto
razumiju viSe o svojoj bolesti nego sto
njihovi roditelji misle. Vazno je otvoreno
odgovarati na pitanja, ali budite primjereni
u svojim odgovorima vodedi ra¢una o dobi
i odgovarajuci samo na postavljena pitanja.
lako to moze biti vrlo tesko, osoblje u
klinici, kao i grupe za podrsku pacijentima,
mogu vam pruziti pomoc i smjernice koje
su pomogle drugim obiteljima.

Psihosocijalni problemi nece se javiti kod
svih osoba s DMD-om, ali bi obitelji trebale
obratiti pozornost na:

- Slabosti u razvoju govora, razumijevanju
sadrzaja i kratkorocnom pamcenju;

« Probleme u ucenju;

« Poteskoce u drustvenim interakcijama i/
ili sklapanju prijateljstava (npr. drustvena
nezrelost, slabe socijalne vjestine,
povlacenje ili izolacija od vr3njaka);

- Anksioznost / zabrinutost;
. Ceste svade;

- Povecani rizik od neurobihevioralnih i
neurorazvojnih poremecaja ukljucujudi
autizam, poremecaje smanjene paznje
(ADD), hiperaktivnost (ADHD) i opsesivno-
kompulzivni poremecaj (OKP);

« Problemi se mogu javiti kod
emocionalne prilagodbe i depresije.
Anksioznost takoder moze biti jedan
od problema i moze se pogor3ati zbog
nedostatka mentalne fleksibilnosti i
prilagodljivosti (npr. nepopustljivost u
nacinu razmisljanja)



- Takoder, moze se javiti opoziciono
ponasanje, kao i  problemi s
temperamentom;

- Stovide, povecana stopa depresije kod
roditelja djece s DMD-om naglasava
potrebu za procjenom i podrskom cijeloj
obitelji.

OKVIR 10

Briga za govor i jezik - detalji:

+ Kod neke djece s DMD-om, dobro
su zabiljezene govorne i jezicne
poteskoce, ukljucujuci problem
usvajanja i razvijanja jezika, kratkoro¢no
verbalno pamcenje, fonolosku
obradu, kao i smanjeni 1Q te specifi¢ne
poremecaje u ucenju. To ne pogada svu
djecu s DMD-om, ali bi na to trebalo
pripaziti i potraziti pomo¢ ako se takvi
problemi pojave.

« U usporedbi s njihovim vrsnjacima,
kod djecaka s DMD-om uobicajeno je
zaostajanje u znanju jezika. Razlika u
stjecanju i unapredivanju jezika moze
biti nesto sto se moze vidjeti tijekom
djetinjstva. Vazno je uociti ovaj problem
i rjeSavati ga. Procijenite i rjesavajte
problem zaostajanja u razvoju govora
i jezika.

« Ako se sumnja na probleme u ovom
podrucju, potrebno je uputiti dijete
kod logopeda (Speech Language
Pathologist - SLP).

» Vjezbe misica vaznih za govor i
pomoc¢ s artikulacijom primjereni su
i potrebni kako za mladi¢e s DMD-om,

slabe i umanjuju razumljivost govora.

Naglasak kod psihosocijalnog
upravljanja trebao bi biti na prevenciji
problema i ranoj intervenciji jer e to
dovesti do potencijalno boljeg ishoda.
Opcenito, kod psihosocijalnih problema
trebalo bi intervenirati na isti nacin kao
i kod opce populacije. Dakle, vazno je
potraziti pomo¢ ako smatrate da postoji
problem u ovom podrugju.

- Kompenzacijske strategije za starije
osobe, glasovne vjezbe i pojacivaci
govora primjereni su ako osobu s DMD-
om tes$ko razumijemo zbog njezinih
problema s respiratornom potporom
glasu i intenzitetu govora. Ako je razvoj
govora ogranicen, procjena pomagalom
za govor i komunikaciju (Voice Output
Communication Aid — VOCA) moze biti
primjerena za svaku Zivotnu dob.




Procjene

lako ce potrebe svakog djeteta biti razlicite,
klju¢no vrijeme za procjenu ukljucuje
razdoblje uspostavljanja dijagnoze (unutar
6 do 12 mjeseci za neke procjene kako
bi se omogucilo prilagodavanje nakon
postavljanja dijagnoze), prije polaska u skolu
i promatranje promjena u funkcioniranju. S
obzirom na to da nemaju sve klinike popis
procjenaiintervencija, navedene preporuke
mogu posluziti kao smjernice medicinskom
osoblju.

- Potrebno je procijeniti  podrudja
emotivne prilagodbe i suocavanja, razvoj
ucenja u skladu s godinama, razvoj govora
i jezika, mogucu prisutnost autizma i
socijalnu podrsku. Profesionalne socijalne
sluzbe mogu pomodi u pristupu izvorima
financija, razvijanju mreze socijalne
pomodi ili prema potrebi, osiguravanju
potpore obiteljima za mentalno zdravlje.

« Psihosocijalna dobrobit osoba s DMD-
om, roditelja, brace i sestara trebala bi biti
uobicajeni dio brige o DMD-u.

Intervencije
Briga i potpora
- Voditelj njege moZe odigrati klju¢nu
ulogu kroz suradnju s obitelji koja moze
pozitivno utjecati na razvoj medusobnog
povjerenja.
Rije¢ je o osobi koja mora biti dovoljno
informirana o neuromuskularnim
bolestima kako bi ta znanja i informacije
mogla prenijeti obiteljima oboljelih.
- Proaktivna intervencija klju¢na je u
izbjegavanju drustvenih problema i
drustvene izolacije koja se moze dogoditi
u kontekstu DMD-a.
Primjeri uspjesnih intervencija ukljucuju
povecanu svijest i edukaciju o DMD-u u
Skolama i medu vrSnjacima, ukljucujudi
sudjelovanje u prikladnim sportovima i
kampovima, osiguravanje terapeutskog
psa i mogucnost kontaktiranja putem
interneta te druge aktivnosti.

Potrebno je razviti poseban individualni
plan obrazovanja i naglasiti moguce
probleme u ucenju, prilagodavajuci
aktivnosti kako se ne bi ugrozili djetetovi
umaranje (npr.hodanje na velike udaljenosti
zbog rucka), sigurnost (npr. aktivnosti na
igralistu), kao i pitanja pristupacnosti.

- Vazno je da 3kola bude potpuno
informirana o DMD-u.

Podijelite sve informacije koje imate i
prepoznajte osobu koja je zaduzena za
pruzanje podrske djeci s teSkocama u

razvoju.
Vazan je proaktivni pristup jer omogucava
djetetu s DMD-om sveukupno

obrazovanje, zatim razvijanje drustvene
interakcije te osposobljavanje za daljnje
obrazovanje i u konacnici zaposljavanje.
U svemu tome znacajnu ulogu ima upravo
skola.



« Za promicanje autonomije i neovisnosti
vrlo je vazna ukljucenost u odlucivanje
(posebno ona koja se odnosi na medicinsku
skrb).

To bi trebalo biti dio planiranog prijelaznog
programa od pedijatrijske skrbi do skrbi za
odrasle.

« Pomo¢ pri razvijanju drustvenih
vjestina i vjeStina ucenja omogudit ce
pronalaZenje posla te olaksati svakodnevni
Zivot u odrasloj dobi.

Potpora djecacima s DMD-om korisna je
prilikom postizanja osobnih ciljeva.

«+ Potreban je odgovoran pristup palijativnoj
njezizbog olaksavanjaili sprje¢avanja patnje
te kako bi se unaprijedila kvaliteta zivljenja.
Uz suzbijanje boli (Okvir 6), lije¢nicki tim
za palijativnu skrb moze takoder osigurati
emotivnhu i dusevnu potporu, pomoci
obitelji u pojadnjavanju ciljeva lijecenja,
pomoci kod donosenja teskih medicinskih
odluka, olaksati komunikaciju izmedu
obiteljii medicinskog tima te pruziti podrsku
kako bi obitelj prebrodila tugu i gubitke.

Psihoterapija i intervencija lijekovima

Postoji nekoliko tehnika koje pomazu.
Suocavanje s konfliktima i neprilagodenim
ponasanjem, a uklju¢uje  edukaciju
roditelja, individualnu ili obiteljsku terapiju
i bihevioralne intervencije. Bihevioralna
tehnika moze pomodi kod odredenog
ponasanja povezanog s autizmom.

Neka djeca i odrasli mogu imati Koristi
od uzimanja propisanih lijekova koji im
pomazu kod emocionalnih i bihevioralnih
problema. Uzimaju se za lijecenje depresije,
agresivnog ponasanja, OKP-a ili ADHD-a, a
prepisuje ih iskljucivo lije¢nik specijalist.



11. Razmisljanja o operaciji

Mnogo situacija povezanih s DMD-om (npr.
misi¢na biopsija, operacija kontrakture
zglobova, operacija  kraljeznice ili
gastrostoma) i nepovezanih s DMD-om
(npr. operacije akutnih stanja) zahtijevat
¢e opcu anesteziju. Postoje brojna pitanja
vezana uz posebna stanja koja treba uzeti
u obzir u planiranju sigurne operacije.

«Operaciju trebaizvesti u bolnici u kojoj je
medicinsko osoblje uklju¢eno u operaciju
i postoperativnu skrb upoznato s DMD-
om te je spremno suradivati kako bi bili
sigurni da ce sve prodi u redu. S obzirom
na stres tijekom operacije, kod osoba
koje steroide uzimaju kod kuce, treba
razmisliti o prilagodbi doze steroida.

Anesteziolog i druga razmatranja kod
sigurnog operativnog zahvata

- Uvijek postojiriziki posebnarazmatranja
vezana uz DMD kod sigurnog davanja
anestezije, ukljucujuci pritom koristenje
intravenozne anestezije i izbjegavanje
specifi¢nih lijekova.

«Vazno je gubitak krvi svesti na
minimum, posebno kod tezih operacija
poput spinalne fuzije. U tim situacijama
kirurg i anesteziolog mogu se odluciti za
primjenu specificne tehnike koje ¢e im
pritom pomodi.

-Vise o tome saznajte u glavnom
dokumentu.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:

1. S anestezijom uvijek postoji rizik; ipak,
posebna razmatranja o DMD-u mogu
omodguciti sigurnije davanje anestezije,
poput tehnike davanja intravenozne
anestezije i potpuno izbjegavanje lijeka
sukcinilkolina.

. Prilikom planiranja operacije, vazna je
dobra procjena stanja srca i pluca.

. Provjerite jesu li lije¢nici dobro
informirani o DMD-u i medicinskim
intervencijama koje su potrebne vasem
sinu.






Kardioloska razmatranja

« Prije opce anestezije treba napraviti
ehokardiogram uzv srca) i
elektrokardiogram. Preglede bi trebalo
obaviti prije sedacije (stanje smanjene
svijesti) ili lokalne anestezije ako je od
posljednje pretrage proslo vise od jedne
godine ili ako je bilo nepravilnosti na
ehokardiogramu u posljednjih  7-12
mjeseci.

Respiratorna razmatranja

- Cak i ako osoba s DMD-om ima problema
s miSi¢ima za disanje, odredene mjere
mogu uciniti operaciju sigurnom, iako ¢e
povecani rizik i dalje postojati. Iznimno
je vazna preoperativna procjena funkcije
disanja u klinikama koje su upoznate
s DMD-om. Mozda <¢e biti potrebna
preoperativna edukacija o koristenju
neinvazivne ventilacije i potpomognutog
iskasljavanja te specijalizirane intervencije.

« Ako osoba s DMD-om ide na operaciju,u
njezin lije¢ni¢ki tim uvijek treba biti
ukljucen i fizioterapeut.

- Planirana i proaktivha procjena te
suzbijanje rizika klju¢ je sigurne operacije
kod osoba s DMD-om.



12. Razmatranja o hitnoj medicinskoj pomodi

Ako se nadete u situaciji koja zahtijeva
hitan odlazak u bolnicu treba uzeti u
obzir niz ¢imbenika.

+ Morate obavijestiti lijecnicko osoblje
na hithom prijemu o tome da vam
je dijagnosticirana DMD, lijekovima
koje uzimate, potom o prisutnosti bilo
kakvih respiratornih i kardioloskih
komplikacija, kao i o kljuénim
osobama u vaSem medicinskom timu.

« Zdravstveni djelatnici nemaju dovoljno
informacija o strategijama zbrinjavanja
DMD-a, pa im treba objasniti kakva se
kvaliteta zivota i Zivotna dob ocekuje
kod osoba s DMD-om.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA ZAPAMTITI:
1. Moguce je da o DMD-u znate vise od
lije¢nika u hitnoj sluzbi.
. Upoznajte lijecnike s tim da vase dijete
uzima steroide.

. Ako je vas sin slomio kost, inzistirajte
na tome da lije¢nici razgovaraju s vasim
lije¢nikom ili fizioterapeutom.

. Ako mozete, ponesite primjerke
najnovijih nalaza vaseg djeteta poput
FVCili LVEF.

. Ako se vasem sinu smanji razina

kisika, prilikom davanja istog ili lijekova
za smirenje, lije¢nik mora biti iznimno
oprezan.

Steroidi

Jasno naglasite da vase dijete uzima
steroide i recite koliko ih dugo uzima.
Recite medicinskom osoblju ako je
propustio dozu. Takoder je vazno da
obavijestite lije¢nike ako je vas sin uzimao
steroide u nekom ranijem razdoblju.

« Steroidi mogu umanijiti reakciju tako da
je potrebno povecati dozu ako se osoba
koja ih sustavno uzima ne osjeca dobro.
« Steroidi  mogu  povecati
nastajanja ¢ira na Zelucu.

rizik od

« Rijetko se mogu pojaviti druge
komplikacije.

Lomovi kostiju

Dje¢aci s DMD-om otezano hodaju.
Ukoliko dode do prijeloma kostiju, utoliko
rizik za njih moze biti puno veci jer to moze
znaciti da ce teze ponovno prohodati.

Dajte do znanja fizioterapeutu i ostatku
svog tima ako postoji fraktura kako bi, po
potrebi, mogli razgovarati s kirurgom.

+ Kod osobe koja jos hoda, bolje je
slomljenu nogu operirati, nego je
staviti u gips.

« Kako biste bili sigurni da ¢e djecak
ponovo hodati, potrebna je fizikalna
terapija.

« Ako je slomljena kost kraljeska te ako
je bol u ledima velika, u lijecenje treba
ukljuciti ortopeda ili endokrinologa.



Problemi s disanjem

Pokusajte voditi biljeSke ili barem
zapamtiti kakvi su bili posljednji rezultati
pretraga disanja (npr. FVC - forsirani
vitalni kapacitet).

Vazno je informirati lije¢nike kako bi mogli
procijeniti postaje li bolest vaSeg sina
akutna.

Problemi s disanjem nastaju kada se FVCi
snaga kasljanja smanje:

« Mozda ¢e biti potrebno procistiti pluca;

« Moze biti vazno pomoci pri kasljanju/
iskasljavanju;

- Mozda ¢e biti potrebni antibiotici;

«Ponekad ¢e mozda biti potrebno koristiti
umjetnu ventilaciju;

« Opasnost od potrebe za dodatnom
potporom misica za disanje tijekom
upale moze biti velika kod osoba s
grani¢nim disnim funkcijama. Kod osoba
c¢ija je snaga disanja kompromitirana,
potrebna je paznja kod primjene
opijata i drugih sedativnih sredstava,
kao i pazljivo koristenje kisika bez
ventilacije zbog rizika od naglog
zasicenja ugljiénim dioksidom;

« Ako se nocu vec koristi ventilacija,
onda je pristup ventilatoru klju¢an kod
nastupanja bilo kakvog akutnog stanja
ili intervencije. Za osobe koje vec¢ koriste
potpomognuto disanje, nuzno je 3to
prije ukljuciti zdravstveno osoblje koje se
brine za disanje.

Ako koristite uredaj za ventilaciju (ili
sliénu opremu), dobro bi bilo ponijeti
ga sa sobom u bolnicu.

Rad srca

Pokusajte voditi biljeske o posljednjim
rezultatima pretraga srca (npr. ejekcijska
frakcija lijeve klijetke - LVEF), uzima li vas
sin lijekove za srce i koje te tko je njegov
kardiolog. Tako ¢ete pomodilije¢nicamana
hitnom prijemu ustanoviti jesu li prisutni
problemi povezani sa srcem.

« Vazno je imati svijest o problemima
sr¢anog ritma i kardiomiopatije.

Rizici povezani s anestezijom (vidi
Odlomak 11) moraju se uzeti u obzir ako
je potrebna operacija ili primjena sedativa.



Kratice

ACE inhibitori

ADHD

AFO

ALT

AST

cDC

CK

DEXA

inhibitori angiotenzin
konvertiraju¢eg enzima
(inhibitori ACE koriste
se za kontroliranje
sréanih problema i
visokog krvnog tlaka)

poremecaj deficita paznje i
hiperaktivnost

ortoza za glezanj

i stopalo (udlage koje se
koriste za kontroliranje
zgrcenih zglobova)

alanin aminotransferaza

aspartat
aminotransferaza

Centar za kontrolu
bolesti i prevenciju
(glavna javno zdravstvena
ustanova u SAD-u)

kreatin kinaza (enzim
koji se javlja u visokim
razinama u krvi osoba s
DMD-om i nekim drugim
oblicima misi¢ne
distrofije)

dvostruka rendgenska
apsorpciometrija

(pretraga kojom se ispituje
¢vrstoca kostiju). Ponekad se
zove i DXA, denzitomrtrija.

DMD

EKG

KAFO

kg

LVEF

mg

NSAID

OKP

VOCA

Duchenneova misi¢na distrofija

elektrokardiogram (glavna
pretraga za provjeru sréanog
ritma)

intravenozno

ortoza koljeno-glezanj-stopalo
(duge udlage za nogu koje se
mogu koristiti kada hodanje
postane tesko, a Zeli se produziti
razdoblje hodanja)

kilogram
litra

ejekcijska frakcija lijeve klijetke
(jedna od glavnih pretraga
sréane funkcije)

miligram

nesteroidni protuupalni
lijekovi (koji se koriste za
ublazavanje boli, naj¢esce
aspirin, ibuprofen, diklofenak
inaproksen)

opsesivno-kompulzivni
poremecaj

pomagalo za govor i
komunikaciju



Pojmovnik

A
Aduktori koljena

Anteriorna spinalna fuzija
Nacin ispravljanja skolioze anteriornim
pristupom

Atelektaza
Stanje kod kojeg pluca nisu do kraja
napuhana

BiPAP
Bi-dvosmjerno; PAP - pozitivni pritisak
zraka. Koristi se kako bi se odrzalo Sirenje
pluca

Bisfosfonat
Zlatni standard u lijecenju osteoporoze,
sprijecava gubitak koStane mase

C

Cobbov kut
Mjera kuta skolioze na rendgenskoj snimci
kraljeznice

Cushing znacajke

Izraz koji se koristi za opisivanje okruglog
ili,mjeseCevog” lica koje se moze javiti kod
osoba koje uzimaju steroide. (To moze biti
slucaj ¢ak i kada osoba nema problema s
pretjeranom tjelesnom tezinom i tesko se
moze kontrolirati bez mijenjanja steroida
ili rasporeda uzimanja)

D

Depolarizirajuci misi¢ni relaksatori
Lijekovi koji smanjuju misi¢ni tonus
djeluju¢i na misicne receptore koji su
ukljuceni u depolarizaciju

DEXA

Vidi pod kratice

Disfagija

Problemi s gutanjem

Distrofinopatija

Izraz koji se koristi kod svih poremecaja
vezanih uz gen distrofin (Duchenne
misicna distrofija, Beckerova misi¢na
distrofija, vidljivi nositelji jednog od ovih
stanja te rijetki pacijenti koji imaju samo
sr¢anu bolest)

Ekscentricne vjezbe

Vjezbe poput spustanja niz stepenice
ili  skakanja po trampolinu koje
podrazumijevaju pruzanje misi¢a, umjesto
kontrakcija

Elektrokardiogram (EKG)

Metoda se koristi za procjenu elektri¢cne
aktivnosti sr€anog misica. Kod EKG
pretrage, stavljaju se naljepnice na prsa
kako bi se zabiljezili sréani signali

Ehokardiogram (,,eho”)
Metoda koja se koristi za procjenu strukture
srca.,Eho” je poznat i kao ,ultrazvuk srca” i
biljezi slike otkucaja srca

Elektromiografija

Pretraga koja mjeri elektricne signale
iz miSica i moze uputiti na postojanje
Ziv¢anog ili misi¢nog poremecaja
Etiologija

Uzrok

F

Forsirani vitalni kapacitet (FVC)
Maksimalni obujam zraka koji se moze
izdahnuti nakon maksimalnog udisaja



G

Gastritis/gastroezofagealni refluks
Dogada se kada se misic koji se spaja prema
zelucu na jednjak (cijev za gutanje iz usta),
otvori sam od sebe, ili se ne zatvori kako
treba te se sadrzaj Zeluca podize u jednjak.
Poznato i kao refluks Zzelucane kiseline ili
regurgitacija, zato $to se probavni sokovi,
koji se zovu Zelucani, podizu zajedno s
hranom

Gastrostoma

Kirurski otvor prema zelucu, u ovom
slu¢aju kako bi se umetnula cjevcica
za hranjenje. Ponekad se naziva PEG
(perkutana endoskopska gastrostoma)

Genetski mozaicizam

Stanje kod kojeg se stanice u gonadama
koje ce se razviti u spolne stanice (jajne
stanice i spermatozoidi) javljaju kao
mjesavina dva razli¢ita genska tipa

Glukozna netolerancija
Odreduje predijabeti¢arsko stanje koje se
povezuje s otporom na inzulin

Gowerov manevar/znak

Znak slabljenja misica oko bokova i u
gornjem dijelu donjih nogu. Opisuje
kako se osoba koja ima slabe misice
ustaje s poda, tako da se mora okrenuti
prema naprijed, jako rasiriti noge i podidi
oslanjajuéi ruke na bedra. Cesta je pojava
kod DMD-a, ali i drugih bolesti koje
uzrokuju slabljenje istih misica

H

Holter

Metoda koja se koristi za neprekidno
24-satno EKG snimanje

Hiperkapnija

Previse uglji¢cnog dioksida u krvi

Hipertenzija
Visoki krvni tlak

Hipoksemija
Smanjenje razine kisika u krvi

Imunobloting

Nacin na koji se mjeri koli¢ina distrofina u
misicu

Imunocitokemija

Nacin da se misi¢ pogleda pod
mikroskopom i vidi koliko ima distrofina

Indeks tjelesne mase

Odnos izmedu visine i teZine, teZina u
kilogramima podijeljena s kvadratom
visine u metrima.

Ispitivanje motorickih funkcija
Pretrage koje se koriste za standardiziranu
procjenu motorickih aktivnosti

K

Kardiomiopatija
Pogorsanje misi¢ne funkcije srca -
poznato kao i,bolest sr¢anog misi¢a”

Kifoskolioza

Abnormalno zakrivljenje kraljeznice sa
skoliozom (bocna zakrivljenost) i kifozom
(pogrbljenost prema naprijed ili prema
nazad)

Kontrakture

Grcenje zglobova koje vodi do fiksacije
zgloba u jednom polozaju ili manjeg
opsega kretnji

Kosa zdjelica

Odnosi se na stanje u kojem je zdjelica
nejednaka, zakrivljena prema dolje na
jednu stranu



M

Maligna hipertermija

Reakcija na anesteziju koja uzrokuje
visoku temperaturu i moze biti opasna po
zivot

Mioglobinurija

Prisustvo mioglobina u urinu kao znak
raspadanja misica (urin je boje coca-cole
zato $to sadrzi otpadne tvari nastale
raspadanjem misica)

(o)

Osnovne granice
Pocetna tocka usporedbe s drugim
pretragama

Osteopenija/osteoporoza
Smanjenje kostane gustoce

Oksimetrija
Mjerenje razine kisika u krvi preko koze

P

Palpitacije
Pojava abnormalnog sr¢anog ritma, jako
udaranje srca

Povecavanje pluénog kapaciteta
Povecanje koli¢ine zraka koji pluc¢a
uzimaju pomocu sprave koja napuhuje
pluca. Koriste se ambu-vrecice i insuflator-
eksuflator. Ventilacija se takoder moze
koristiti za povecanje plu¢nog kapaciteta

Profilaksa
Prevencija, sprecavanje
R

Rabdomioliza
Raspadanje misic¢a

S

Skolioza
Zakrivljenje kraljeznice

Stadij Tanner

Odnosi se na razvojni stadij tijekom
puberteta s obzirom na vanjske primarne
i sekundarne spolne znacajke, kao sto je
veli¢ina grudi, genitalija i razvoj stidnih
dlaka

T

Tenotomija
Kirursko rezanje tetive

Tromboliticka epizoda

Nastajanje ugruska (tromba) u krvnoj Zili
koji se odvoji i nosen krvotokom zacepi
drugu krvnu Zilu

Tinea
Gljivi¢na kozna infekcija

Traheotomija
Kirurski zahvat na vratu kako bi se otvorio
disni put rezanjem traheje (dusnika)

Vv

Varus
Stopalo zakrivljeno prema unutra zbog
neravnoteze stopalnih misica

Videofluoroskopija

Instrument za pregledavanje i odredivanje
vrste i mjere orofaringealnog problema
kod gutanja. Uzima se rendgenska video
snimka dok dijete guta hranu



