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Théng tin va 1di khuyén duoc xuit ban hodc ¢6 sin trong tap sach nay khdng nhim muc dich thay thé cc dich vu cua nha cung cip dich vu y té (béc si, y té, y t4, v.v.), ciing khong cu
thanh méi quan h¢ béc st - bénh nhan. Loi khuyén nay nén duoc thyc hién cling véi 16i khuyén y té, ma ban nén tham khao trong tat ca cc van dé lién quan dén sic khoe ciia ban, dic
biét 1 ddi véi c4c trigu chimg c6 thé can chan doan hoic cham soc y té. Bit ky hanh dong ndo cua ban ddi véi thong tin dugc cung cap trong tap séch nay 1a do ban quyét dinh. Mac du
moi nd lyc da dugc thyc hién dé dam bao tinh chinh xéc va dy di cua thong tin trong tap séch nay, nhung khong thé dam bao tinh chinh xac va cn phai can than trong ting tinh huéng.
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HUGNG DAN
GIA PINH

1. GIOI THIEU

" , X s A A e
Loan dudng co Duchenne (LDCD) la mét bénh Huéng dan nay dé cip t6i

ly phirc tap, khé chan doan dé hiéu va quan ly
bénh. Pay khong phai 1a mot hanh trinh ma bat
ky ai ciing s& san sang dén nhan. Hiép hoi Loan
dudng co, Dy An Phy Huynh vé Loan Dudng Co
(PPMD), Treat-NMD va Té chiac LDCD Thé
gi¢i (UPPMD) déu hiéu rd ndi dau va su lo ling
ma cac bac cha me cam thay khi nhan duoc chan
doan nay va nhu cau can duoc hd tro sau do.
Trong hanh trinh vuot qua bénh, diéu quan trong
1a ban hozc con ban dugc cung cap thong tin, ho
tro va nhan cac ngudn luc tt nhat. Vi Iy do nay,
ching t6i da lam viéc cung nhau dé phat trién
Huéng dan gia dinh cham séc LDCD niam 2018.

nhiing khia canh 'y khoa' cia
LDCD, nhung ban can phai
nhé rang khia canh y khoa
khong phai la tat ca. Quan
trong la giam thiéu cac vin déy
khoa dé con ban cé dwoc cudc
song nhw y va ban c6 dwgc mot
gia dinh nhwr y. Can nhé rang
phan l6n cac bé trai séng véi
LDCD déu la nhitng tré hanh

LDCD la mét trong nhitng bénh phé bién vé co phuc va phan I6n gia dinh déu

duoc goi la “ching loan dudng co”. Chung loan
dudng co xay ra do thiéu protein co “dystrophin”
va c6 biéu hién triéu chiing tir nghiém trong (céc
triéu ching ma ban thiy) LDCD dén cac triéu
ching nhe hon, nhu 13 loan dudng co Becker. Dé
don gian, chdng tdi chu yéu dé cap dén LDCD
trong cuén sach Hudng dan gia dinh nay.

6n sau ca séc ban dau gay ra

béi chin doan."

Elizabeth Vroom, Té chirc
LDCD (UPPMD)

Chiing t6i da viét cubn Huéng dan Gia dinh nay dé huéng téi cac bac phy huynh trong Giai doan
dau Chan doan va giai doan s6m c¢6 thé di lai dugc, va cho nguoi song véi LDCD. Theo muc dich
cua tai liéu nay, “ban” dung dé chi ngudi song véi LDCD.

TONG QUAN "NHUNG CAN NHAC VE CHAM SOC" LDCD

Trung tdm Kiém soat va Phong ngtra Dich bénh Hoa Ky (CDC) gisi thiéu dén cong ddng tai
liéu nhu 13 “nhitng luu ¥ vé cham séc” LDCD. Céc khuyén céo trong tai liéu nay duoc ldy y
kién tir 84 chuyén gia qudc té vé chan doan va cham soc bénh LDCD, ho dai dién cho nhiéu
chuyén khoa khac nhau. Cac chuyén gia danh gia mot cach doc lap cac phuong phdp cham séc
bénh LDCD, dé phan loai mic do "can thiét", “thich hop", hogc "khong thich hop" cua mdi
phuong phap tly giai doan bénh. Ho dura ra 70.000 tinh huéng khac nhau. Biéu nay gilp cac
chuyén gia xay dung nhimg huéng dan dugc xem 1a "phuong phap thuc hanh tét nhat" dé
cham so6c bénh nhan LDCD.

HUGNG DAN GIA PINH 51164

2. GIOI THIEU (tiép theo)

Hudng dan Gia dinh LDCD 2018 tém tit cac két qua cap nhat vé& cham soc y té cia bénh LDCD
Nhitng huéng dan ban dau ciing nhu céc cap nhat déu dugc hd trg boi CDC phdi hop véi nhém van
doéng bénh nhan va mang luéi TREAT-NMD. Céc tai liéu dugc xuit ban trén Lancet Neurology va
dugc dang trén cac trang web cua PPMD, MDA, UPPMD, TREAT-NMD va CDC. Ngoai ra, nho
TREAT-NMD va UPPMD, nhiéu ban dich ¢6 sin théng qua TREAT-NMD.

Ngoai ra, mdi chuyén khoa da phat trién mot bai viét riéng dé di sau hon vao Iinh vuc cham séc cua ho.
Cac bai viet nay s€ dugc xuat ban trong mot tap Bo sung Nhi khoa cua tap chi Nhi khoa, tap chi chinh
thong Vién han 1am Nhi khoa Hoa Ky vao nam 2018 va s& ¢6 san trén céc trang web-duéi day.

TAI LIEU THAM KHAO: WEBSITES

www.mda.org
www.parentprojectmd.org

www.treat-nmd.eu
https://worldduchenne.org/

HUONG DAN CHAM SOC PA XUAT BAN

+ Chan doén va diéu tri chang loan dudng co LDCD, ban cap nhat, phan 1: Chan doén,
than kinh co, phuc héi chic nang, ndi tiét, tiéu hda va quan 1y dinh dudng

+ Chan doan va diéu trj chiing loan dudng co LDCD, ban cap nhat, phan 2: Cham soc
hd hap, tim, xwong va chinh hinh

. Chél‘l doan va djéu tri chung loan dudng co LDCD, ban cap nhat, phan 3: Cham soc
ban dau, xtr ly cap ciru, cham séc tdm 1y xa hoi va thay d6i cham soc trong suot cuoc
doi

LANDING PAGES
« CDC: www.cdc.gov/nchddd/musculardystrophy/care-considerations.html

« Dw An Phu Huynh vé Loan Dwing Co': www.parentprojectmd.org/careguidelines
« MDA: www.mda.org

« Té chitc LDCD Thé Giéi: https:/worldduchenne.org/

« TREAT NMD: www.treat-nmd.org/dmd-care
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http://www.treat-nmd.org/dmd-care
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3. CACH SU' DUNG TAI LIEU

BAN CO THE SU DUNG HUONG DAN NAY THEO HAI CACH KHAC NHAU:
1. T4p trung vao mét giai doan cy thé cia LDCD

2. Tép trung vao mét finh e cham soc LDCD cu thé

CHAN PHUC HOI Phan tiép theo nay, bao gdm ca Bang 1, trinh bay dién tién bénh LDCD qua timg giai doan khac nhau va thay
POAN CHUC NANG dbi gitra ngudi nay va ngudi khac. Hudng din nay cho mét cai nhin tdng quan v& nhiing nhu ciu chim séc ma

ban c6 thé chuan bj trudgc.

Ngoai ra, néu ban muén doc vé nhiing cham séc cu thé c6 lién quan dén tinh trang ciia ban hién tai, ban c6 thé
tim thdy ching d& dang trong phan muc luc.

THIET LAP NHOM CHAM SOC CUA BAN

Viéc quan Iy LDCD tét nhit doi hoi mot cach tiép can da chuyén khoa, v6i sy dong gop cua cac chuyén gia
trong nhiéu linh vuc khac nhau s& mang lai nhiing hiéu biét cham soc toan dién cho ban. Mot chuyén gia than
kinh co (NMS) s& déng vai trd 14 béc sT 1am sang chinh trong nhém thin kinh co chiu trach nhiém cham soc
toan dién cho ban trong sudt cudc doi. Khi ban chuyén tir giai doan nhi khoa sang cham séc nguai 16n, chuyén
gia nay co thé thay ddi tir NMS nhi khoa sang NMS ngudi I6n, nhung s& van 1a bac si 1dm sang chinh cho
nhém ciia ban. Didu phéi vién cham soc hoic ¢b van chim soc 1a mét thanh vién quan trong trong nhom,
ngudi gilp dam bao viéc giao tiép va cham soc s& dugc phéi hop gitra cac thanh vién trong nhém, giira ban
va nhém, va giira nhém than kinh co ctia ban va cac nha cung cp dich vu chim séc chinh / bac si khu vuc/
dia phuong cua ban (bac si nhi khoa, bac si gia dinh, v.v.). Néu nhém than kinh co ciia ban khéng bao gom
diéu phéi vién chim soc hodc ¢b van cham soc, hiy nhé dat cau hoi “Ai 1a ngudi ma ban nén goi khi c6 thic
mic/lo lang/truong hop khan cép™?

" NGUOI SONG
V(1 LDCD

CHAM SOC

KHAN CAP

Cubn sach “Huéng dan Gia dinh” ndy s& cung cap cho ban nhimg thong tin co ban dé cho phép ban tham gia
mot cach hiéu qua vao qua trinh dugc chim soc toan dién. Chuyén gia thin kinh co cua ban phai nhan thic
duoc tit ca cac vén dé tidm 4n trong LDCD va tiép can duoc cac bién phap can thiép nén tang cho su cham soc
thich hop va hd tro tir cac chuyén khoa sau. Khi ban 16n 1én, cac hinh thic can thiép, cling nhu cac bac s
chuyén khoa cua ban s& thay d6i. Huéng din Gia dinh s& dua ban qua céc linh vire chdm séc LDCD khéc nhau
(Hinh 1). Khong phai tit ca cac béc si chuyén khoa sau déu cin thiét & moi lira tudi hoic c4c giai doan, nhung
didu quan trong la ho c6 thé tiép can dugc trong nhiing trudng hop cén thiét va ngudi diéu phdi cham soc dwoc
h trg trong tét ca céc linh vuc nay.

BAN I trung tdm cta nhém cham séc ciia ban - diéu quan trong 1a ban va gia dinh cua ban phai tich cyc tham
gia v6i mot chuyén gia y té, nguoi sé didu phdi va ca nhan héa viée chim soc 1am sang cua ban (Hinh 1).

TIEU HOA/

DINH DUONG

THEO DOI LDCD TUNG BUOC (BANG 1)

LDCD dién tién rat cham theo thoi gian. Chung t6i da phén chia céc giai doan chinh cua LDCD dé gidp ban

nhan duoc nhitng khuyén céo cham séc. Méc du cdc giai doan nay ¢6 the phan nao map mo kho phan biét,
CAC GIAI POAN CUOC SONG nhupg‘ban co thf: thay sul hffu ich khj biét‘céc giaAi doan dé xe_’ui dinh loai i:hirr{ sc')ci va can thi_ép duoCA khuyén
nghi vao thoi diém cu thé nao va nhirng gi ban nén mong dgi & nhoém cham séc cia minh tai thoi diém do.

Hinh 1
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2. GIAIPOAN PAU DO

Trong giai doan sém khi ¢6 kha néng di lai, tré em s& bicu hi¢n nhitng dau hi¢u dugc xem 1a “dién hinh” cia
LDCD. Nhitng dau hiéu nay c6 thé rat kin dao va c6 thé bao gom:

« Kho nang diu hozc cb

« Chua biét di sau 15 thang

« Khé khan trong viée di ding chay nhay va leo cau thang

« Thuong xuyén vap ngé

* Kho khan khi nhay va leo tréo

« Khéng noi thanh thao nhu nhitng tré khac cung tudi

« Cin trg giup dimng |én tir san nha hozc chéng tay I1&n gdi dé dung (xem dau hiéu Gower's, Hinh 2)

1. CHAN POAN (So sinh/Tré nho)

Hau hét cac bé véi LDCD khéng duoc chin doan trong giai doan trudc khi ¢d triéu ching, trir khi c6 tién can gia dinh
ctia bénh nay hoic trir khi xét nghiém mau duoc thuc hién vi cac ly do khac. Biéu hién thuong gap la cham di, cham bo
hay cham biét n6i, nhung thé hién mot cach kin déo, it dugc dé y & giai doan nay.

Cha me thuong Ia nhitng ngudi dau tién nhan thiy su khac biét trong sy phét trién ciia con minh, 13 ngudi dau tién dat
cau hoi va 1a nguoi yéu ciu kiém tra dé giai thich vé sy cham phat trién nhan thic. Vién han 1am Nhi khoa Hoa Ky da
phat trién mot cong cu dé gitip cha me danh gia su phat trién ciia con minh, nhan biét sy cham phét trién va dua ra thic
méc v6i cac béc si gia dinh. Cong cy ndy c6 thé dugc tim thiy tai motordelay.aap.org.

H& tro tAm ly x4 hoi va cam xdc la vé ciing quan trong khi chin doan dwoc xac nhan. Nhan dugc chén doan vé LDCD
1a v6 cing khé khan. C6 rét nhidu cau hoi chua dwoc tra 16i, va cac gia dinh thuong cam thay don doc va choang
ngop, khong co noi dé tim dén. Béc si gia dinh va cac chuyén gia thin kinh co ¢6 vai trd quan trong trong thoi gian
nay, tao diéu kién két ndi vai céc tb chirc thién nguyén va don vi chim séc dé cung cép cac ngudn luc, thong tin va
hd tro cha me nhiing gi ho va gia dinh can. Tai Hoa Ky, PPMD d3 phat trién mot trang web dac biét vai thong tin bd
ich cha me c6 thé tham khio trong 3 thang d4u tién khi nhan duoc chin doian moi
(www.ParentProjectMD.org/Diagnosis). Tai Vuong qubc Anh, LDCD UK dé dwa ra mot huéng dan cho cac gia dinh
méi duoc chin doan (https://www.duchenneuk.org/Pages/FAQs/Category/what- to-do-when). Muscular Dystrophy
UK (MDUK) c6 sin mot loat tai lieu (hitps://www.musculardystrophyuk.org/about-muscle-wasting-
conditions/LDCD-muscular- dystrophy/duchenne-resources /). Ngoai ra, ca PPMD va MDA & Hoa Ky déu c6 sin céc
ngudn thong tin dé trao ddi véi tré em, anh chi em va dai gia dinh vé chan doan LDCD. Két ndi véi cac nhom van
ddng chinh sach dia phuong s& gidp ban biét duoc nhitng ngudn luc sin co.

Hinh 2. Déu higuc Gower'
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- Bép chén trong to hon binh thuong (chung gia phi dai co)

- Budc di dang rong hai chan

- Di trén ngon chéan va di lach bach

- i ngyc udn ra trude ngodi (hoic lac 1w vé phia sau, lung yén ngya hoic cong lung)

- Tang Creatine kinasp (dugc goi la “CK” hoeflg: “CPK”; day 1a mot loai enzym duoc g(iéi Qh(’)ng béi co khi co.
bi ton thuong. Do nong d CK trong mau; néu CK trén 200, lam thém xét nghiém dé chan doan LDCD la can
thiét)

- Tang men gan (AST hodc ALT; AST hogc ALT ting cao ciing goi ¥ can lam thém xét nghi¢m cho LDCD.
Nhiing xét nghiém chirc nang gan khong can thuc hién cho dén khi xét nghiém chan doan LDCD dugc lam
day du)

CHAN POAN LDCD:

Khi nghi ngor LDCD, xét nghiém dau tién thuong la xét nghiém mau dé xem Creatine kinase huyét thanh c6 tang
cao hay khong. Nhimg nguoi song véi LDCD thudong ¢6 nong do Creatine kinase gap 10 den 100 lan gia tri binh
thuong. Neu CK tang, cac xét nghiém chuyén biét s€ dugce de nghi th};c hién dé xac dinh bién doi DNA (duoc goj
1a "dot bien gen ") gay ra LDCD. Hoi chan vei cac chuyén gia, cu thé la cac nha di truyen hoc, la dieu can thiet dé
giai thich ¥ nghia cac dét bién di truyén va ket qua nay c6 thé anh hudng dén con ban va cac thanh vién trong gia
dinh nhu thé ndo. Chan doan thuong dugc xac dinh trong giai doan dau doi.

TAM LY, HQC TAP VA HANH VI:

Nguoi séng véi LDCD gap nhidu tré ngai trong viéc hoc tap va hanh vi tng xir. Nhiing tré ngai la do thiéu
dystrophin trong n&o; mét sb tré ngai khéc 1a do nhiing han ché vé van dong. Mot sé loai thude nhu steroid, thuong
dugc bit dau sir dung & giai doan dau hoic giai doan cudi con c6 kha ning di lai (xem bén dudi), dong mét vai tro
quan trong. Mot s tré khi dung steroid cé thé gap kho khin trong viéc kiém soat xung dong, cau git, thay ddi tam
trang, kém chi y va giam tri nh6, con nhiing tré khac thi khong. Néu phét hién tré cé su cham phét trién hoac tré
ngai vé hoc tap, can kham chuyén gia tam Iy hoic béc si than kinh dé x4c dinh vén dé cu thé, ciing nhu dua ra céc
khuyén nghi dé gidp phat huy hét kha niang cua tré. C4c van dé vé cam xdc va hanh vi khong phai 1a hiém gap va
thuong dugc kiém soat tét néu dugc phat hién sém. Béc sinhi khoa vé phat trién va bac si tam ly gitp ich rat nhidu
trong nhiing van d& nay. Ngon ngi 10i néi ciing nén dugc danh gia, va bt dau cac lidu phap cang sém cang tot, néu
can. Néu gia dinh ban gap kho khan trong viée tiép can cac nguon thdng tin, cac nha hoat dong xa hoi va c6 vén
chiam soc c6 thé gidp ban viéc két nbi. Su hd tro cua gia dinh 1a diéu can thiét va c6 thé can y kién dong gop ciia cac
bac si chuyén khoa dé giai quyét cac van dé cu thé vé tam ly x& hoi, hoc tap va hanh vi (Phén 14).

VAT LY TRI LIEU:

Tré can dugc tap vat 1y tri lidu trong giai doan dau nay dé gitp co bip déo dai, ngan gira hoac giam thiéu cang khop
(Phan 10). Cac chuyén gia vat ly tri liéu ciing co thé tu van nhiing bai tap thich hop dé tré tham gia hoat dong thé
thao tai truong. Mot chuong trinh tap luyén vat ly tri liéu nén tap trung vao viéc kéo dai va duy tri pham vi chuyén
dong hon 14 ting cudng sic manh. Nep ban dém (thuong dugc goi la Nep cing-ban chan hoic AFO) c6 thé dugc
dé nghi ¢ giai doan nay dé kéo dai va ngan ngira mat pham vi chuyén dong ciia mét ca chan. Cac bai tap kéo gian
co tai nha do chuyén gia vat Iy tri liéu khuyén nghi ciing nén dwa vao théi quen hang ngay cua ban.

HUONG DAN GIA DINH

STEROIDS:

Corticosteroid, hoic “steroid”, t6t nhat nén dugc thao luan khi dua ra chan doan va co thé bit dau diéu tri & giai
doan nay (Phan 6) Trong ligu trinh sir dung steroid, cin giai thich nhiing loi ich cua steroid, dam bao dira tré da
duoc tiém phong diy di, va thao luan vé tac dung phu cia steroid dé dy phong va han ché tbi da tac dung phu cia
thuéc. Diéu nay bao gdbm duogc huéng din vé dinh dudng (t5t nhét Ia tir chuyén gia dinh dudng) dé gitp tranh cac
tac dung phu nhu ting can va stic khoe xwong bi thay doi.

SUC KHOE XUONG VA HORMONE:

Duing steroid c6 thé din dén xuong yéu va c6 thé anh hudng dén ndng do ciia mot sé hormone, chang han nhu hormone
tang truong va testosterone (hormone sinh duc nam) (Phan 7). Ché d6 dinh dudng rat quan trong dé gitr cho xuong
chic khoe, va khuyén khich ché d6 an c6 Vitamin D va canxi (Phan 8 & 13). C6 thé thao luan vé& nhu ciu dinh
dudng caa ban voi mot chuyén gia dinh dudng tai cac budi kham than kinh co. Chiéu cao va can ning nén dugc
kiém tra mdi lan kham thin kinh co va nén dugc V& trén biéu db dé theo ddi chiéu cao va can ning theo thoi gian
(Phan 7). o chiéu dai xuong cing tay cua ban (“chidu dai xuong try”) hodc cing chan cua ban (“chiéu dai xwong
chay”) hoic cong chiéu dai xwong canh tay va xuong tru (“chidu dai mot sai tay”) 1 nhitng cach thay thé dé ghi
nhan chinh xac "Chiéu cao", va ciing nén theo ddi cho céc do luong co ban. Can do mat do xuong nén bang céch
sir dung phuong phap hap thu tia X ning luong kép (DEXA), ngay khi bét dau st dung steroid (xem phan 8).
CO TIM VA CO HO HAP:

Nhiing vn dé v& co tim va cac co hd hip khong thuong gap trong giai doan ndy, tuy nhién van nén theo déi sat sao
ngay khi dua ra chin doan dé xac dinh tri s co ban (tri s6 « binh thudng » déi véi ban), sau d6 kiém tra & mdi lan tai
kham dinh ki. Bt du kiém tra chire nang phdi khi con nho s& gidp ban lam quen vai thiét bj va “thuc hanh” cho nhiing
I4n kham sau. Theo ddi tim (ECG va MRI tim hoic siéu 4m tim) dugc khuyén cdo tai thoi diém chan doan va hang
nam cho dén khi tré 10 tudi va sau d6 nén theo ddi tim thuong xuyén hon. Diéu quan trong nira la ban phai tiém chung
ngira phé ciu (viém phéi) va chang ngira cim hang nam (vaccin cum) dé tranh bénh tat (Phan 11).
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3. CUOI GIAI POAN CO KHA NANG DI LAI

O cudi giai doan con kha néng di lai, tré cang gap nhiéu kho khan trong vigc di lai, cn nhiéu nd lc hon khi van
ddng, nhu kho leo cau thang va dang day.

TAM LY, HQOC TAP VA HANH VI:

Viéc danh gi4 lién tyc vé tinh trang hoc cham hozc khiém khuyét v& hoc tap la rit quan trong trong giai doan nay.
Céc béac sTtam ly va béc si than kinh c6 thé gitip x4c dinh cac bién phép can thiép phu hop nhit dé dap tng nhu cau
giéo dyc cua ban. Su hd tro lién tuc tir cac chuyén gia sé 1a can thiét dé gilp giai quyét bat ki vin dé nao vé hoc tap
va hanh vi, va céc bién phép can thiép cin thiét dé duong dau vai tinh trang mét thé luc va chiie ning van dong (Phan
14). Trong giai doan ndy, ban nén bét dau thiét 1ap cac muyc tiéu cho twong lai d& ban va gia dinh co thé 1am viéc véi
nha trudng nhim t6 chuc gido duc va ddo tao can thiét dé dat dwoc nhiing muc tiéu d6. BSi voi mot s nguoi, viéc
déanh gia tam ly than kinh c6 thé dwoc chi dinh dé xac dinh cac suy giam nhén thirc c6 thé xay ra va dua ra cac chién
luge cho gia dinh va trudng hoc dé gidp ban hoat dong tét nhat.

Viéc cham soc can nhiéu tinh thuong va sic lyc. Danh thai gian cho ban than, ciing nhu cac méi quan hé cua ban véi
nhimg ngudi khac 12 vé ciing quan trong. Viéc phat trién mang ludi hd trg bao gdm thanh vién gia dinh va cac thanh
vién c6 uy tin trong cong ddng c6 thé gidp ich rat nhidu trong viéc dé cho ngudi cham séc co thoi gian nghi ngoi va
tai tao nang luong.

VAT LY TRI LIEU:

Céc can thiép phuc hdi chirc ning s& tiép tuc tap trung vao viéc duy tri pham vi chuyén dong, sic manh va kha
nang hoat dong doc 13p (Phan 10). Néu vat Iy tri liéu khdng gidip cai thién dugc tinh trang ctng khap, can nho dén
cac chuyen gia vé& chinh hinh danh gia va dua ra 15i khuyen Nha vat Iy tri liéu c6 nhiéu vai trd trong nhém cham
s6c, bao gom glam sét cac phac d kéo gidn, dé xuét thiét bi nhur xe lin va thiét bi hd tro dimg, ddng thoi dong vién
thiic ddy viéc tiép tuc cac bai tap chiu suc nang va dung (diéu nay s& tét cho ca stc khoe cua xuong va tidu hoa).
Diéu quan trong 1a dam bao rang thiét bi hd trg di chuyén, ching han nhu xe lan, duoc trang bi chd ngdi hd tro dé
thiic ddy sy van dong co thé, vi tri phi hop va thoai mai. Cac bai tip cing co tai nha hang ngay van cuc ky quan
trong.

STEROIDS:

Theo d&i lién tyc qué trinh diéu trj steroids, va dic blet luu y dén khoang lidu va liéu dung (phan 6) ciing nhu tac
dung phu. Viéc danh gia co lyc va chirc ning co mdi nam hai 14n rat cin thiét. Nén thu'ong xuyén kiém soat trong
lugng co thé, néu tré c6 xu hudng thira can hoic thiéu can thi cac can thigp thich hop can dugc dit ra (phan 13).

SUC KHOE XUONG VA HORMONE:;:

Viéc giam sét lién tuc sirc khoe ctia xwong va nguy co gay xuong la rét quan trong trong khi diéu trj bang steroid,
dic biét la khi kha nang van dong giam. Diéu quan trong dbi vai chuyén gia than kinh co ciia ban 1a theo d&i nguy
co giy xuong thong qua xét nghiém mau kiém tra ndng do vitamin D (“250H vitamin D”), ciing nhu cac xét
nghiém hinh anh nhuy DEXA hozc chup X-quang cot sdng c6 thé danh gia mat do va sirc khoe xuong (Phan 8).
Ché d6 an udng nén dugc danh gia qua mdi lan kham dé dam bao riang ban dang an du lugng vitamin D va canxi.
Chiéu cao, chiéu dai va can nang can duoc tiép tuc theo doi dé phat hién cac diu hisu cham phat trién (Phan 7).

HUGNG DAN GIA PINH

TIM VA CO HO HAP:

Danh gi lién tuc vé tim va co ho hap 14 can thiét. Bién tam db, MRI tim hoic siéu &m tim va céc loai xét nghiém
khéc nén dugc thyuc hién it nhat hang nam ké tir khi chén doan va thudng xuyén hon néu cin sau 10 tudi. Bac st
tim mach s& d& nghi can thiép néu cé bt ky thay ddi ndo quan sat thiy trén dién tam dd, MRI tim hoic siéu am
tim (Phan 12).

4. PAU GIAI POAN KHONG CO KHA NANG DI LAl

Trong giai doan khong cé kha nang di lai, ban c6 thé bt dau mét méi sau khi di bd mot quang duong dai. Khi
diéu nay xay ra, xe dién hodc xe 1an c6 thé can thiét dé hd tro di chuyén (Phan 10).

TAM LY, HQOC TAP VA HANH VI:

Giai doan chuyén tiép tir thanh thiéu nién thanh ngudi lon thuong bit diu tudi 13 hoic 14. Trong thoi gian nay, nhém
cham soc y t& nhi va ngudi 16n, diéu phéi vién cham soc, nhan vién xa hoi, chuyén gia hoc duong va nhiing ngudi
khéc s& gilp ban 1ap ké hoach cho qué trinh chuyén déi sudn sé, mot hoic hai c& nhan trong nhém thén kinh co s&
huéng dan ké hoach chuyén déi c nhan cua ban. Cac cude trd chuyén vé myc tiéu tuong lai ciia ban bao gom muc
tidu gido duc, ciing nhu noi ban muén séng, hoc tap, lam viéc va duoc chiam soc y té. Khi ban trudng thanh, diéu quan
trong 14 phai duy tri sy doc lap dé ban c6 thé tiép tuc tham gia cac hoat dong & nha, & truong va véi ban bé ciia minh.
Didu quan trong la ban phai duy tri két ndi véi ban bé - viéc hinh thanh va duy tri cAc mdi quan hé trong giai doan nay
4 rat quan trong. Trong khi da s6 ngudi séng chung véi LDCD khéng c6 van dé gi vé tam 1y xa hoi, thi mot s6 lai c6.
Tham do sy lo l&ng va trdim cam nén duoc thuc hién & mdi lan kham thn kinh co. Néu xac dinh duoc ching lo &u
hoac trdm cam, can dugc diéu tri som.

VAT LY TRI LIEU:

Ngoai cac bai tap kéo gin tai nha, cAn chu y dén sw co cing & chi trén cua ban (vai, khuyu tay, cé tay va ngén tay),
ciing nhu nhu cau (dugc hd trg, néu cin) dimg. Vai viéc sir dung steroid, veo cot séng it Xay ra hon nhung viéc theo
ddi thi rat quan trong, dac biét theo sau khi mét kha ning véan dong. Trong mot sé truong hop, tinh trang veo cot
sdng dién tién rit nhanh, thuong chi trong vai thang (Phan 9). Céc can thiép chinh hinh cé thé can thiét trong viéc
cai thién tu thé cua ban chan, tranh dau nhuc, khé chiu ciing nhu giup cho viéc chon gidy d& dang hon. C6 thé thao
luan vé cac phuong 4n phau thuat dé hd tro ching co cting khép ¢d chan va khép ban chan.

STEROIDS:

Viéc duy tri steroid tiép tuc dong vai trd quan trong trong giai doan nay (Phan 6) cho du da bit dau steroid trude do va
tiép tuc dung cho dén giai doan ndy, hodc mai bét dau sir dung thudc & giai doan nay.

SUC KHOE XUONG VA HORMONE:

Cén tiép tuc giam sat chat ché strc khoe cua xuong, dac biét cha ¥ dén céc dau hidu gy xwong do chén ép cot séng
(Phan 8). Theo ddi chiéu cao, chiéu dai va can ning la rat quan trong dé danh gia sy tang truéng. Cac phép do chidu
cao tir cang tay, cing chan, téng chiéu dai caa canh tay trén va canh tay duéi s& duoc theo di khi viée dimg tré nén
khé khan. Bét dau tir khoang 9 tudi, diéu quan trong 1a phai theo dai dau hiéu day thi. Néu tudi day thi chua bit diu
IGc 14 tudi, ban nén dén gap bac si ndi tiét. Néu mirc testosterone ciia ban thap, ¢é thé can dén liéu phép
testosterone (Phan Kiém soat noi tiét).

«
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CO TIM VA CO HO HAP:

Theo dbi chirc nang tim mdi nam mot 1an 14 cin thiét va bt ky thay dbi ndo v& chirc ning, hoic bing chimg vé xo
hoa co tim (Seo co tim) (chi nhin thdy bing MRI tim), cin duoc diéu tri kip thoi (Phn 12). Chitc nang hé hap can
duoc kiém tra 6 thang mot 1an thdng qua danh gia chirc ning ho hdp. Néu chic nang ho hip bat dau suy giam, can
thao luan va dua ra cac bién phap can thiép thich hop dé hd tro the va giam ho (Phan 11).

CHAM SOC GIAM NHE:

Cham soc giam nhe tap trung vao viéc gilp ban dat dwoc chét lugng cudc séng cao nhét, gilip giam dau va kho
chiu, ddng thoi gitip dam bao muc tiéu cugc séng cia ban phii hop véi nhitng lya chon diéu tri. Déi khi cham soc
giam nhe bi hiéu nhdm v&i cham soc “cudi doi”, nhom cham séc giam nhe s& gilp ban déi mat véi nhiing théch
thirc & moi giai doan bénh va 1a ngudn luc hd tro cho ban va gia dinh & nhiing giai doan chuyén tiép cua doi sdng.
T4t ca moi ngudi, séng véi LDCD, can phai dua ra quyét dinh vé cham soc khan cip - nhitng gi ho mudn lam cho
co thé cua ho trong truong hop khan cip, nhitng gi ho c6 thé khdng mudn 1am, ai s& 1a ngudi dugc uy quyén y té
ctia ho dé dwa ra céc quyét dinh néu ho khong thé. Nhom cham soc giam nhe cé thé hd tro trong viéc 1ap ké hoach
cham soc khan cip va quyét dinh ké hoach d6 nén bao gdm nhitng gi va nén giit ¢ dau.

5. CUOI GIAI POAN KHONG CO KHA NANG PI LAl
Cudi giai doan khdng c6 kha ning di lai, sic manh gdc chi va ngon chi trén bi suy giam, gay kho khin cho viéc giir
vimg tu thé va thuc hién chuc nang.

VAT LY TRI LIEU:

Diéu quan trong 1a ban can trao ddi véi chuyén gia vat ly tri liéu xem nhiing dung cu nao, thiét bi nao dé hd trg
tt nhét dé ban c6 thé tham gia vao céc hoat dong mot cach doc 1ap. Ban ciing co thé phai diéu chinh cac dung cu
héd tro cac hoat dong hang ngay cua tré nhu in ung, tim rira vé sinh va 1én xubng givong, va xoay tré trén givong.
Viéc xem xét nhiing cong nghé hd tro ciing co thé dwoc thyc hién dé danh gia co hoi ting tinh doc 1ap va an toan.

STEROIDS:

Nén trao ddi véi nhém chuyeén gia than kinh v& cac quyét dinh lién quan dén lidu diéu tri cua steroid, dinh dudng, day thi
vaquan ly can niang cua tré. Cac husng din gan day khuyén céo sir dung steroid subt doi (Phan 6) dé bao ton chirc ning
hé hip va sicc manh chi trén.

SUC KHOE XUONG VA HORMONE:

Theo ddi chat ché strc khoe xuong trong sudt cude doi cia ban. Cac van dé vé xuong c6 thé dan dén viéc dau nhirc
va cin duoc thao luan véi nhém chuyén gia didu tri caa ban (Phén 8).

CO TIM VA CO HO HAP:

Nén theo di chirc nang tim tdi thiéu 6 thang mot 1an. Thong thudng giai doan ndy cin danh gi va can thiép
tich cuc (Phan 11& 12).

CHAM SOC GIAM NHE:

Nhom chidm séc giam nhe tiép tuc dong vai tro quan trong trong giai doan nay. Nhu da dé cap ¢ trén, nhoém nay
tap trung vao viéc gidp ban dat duoc chét lwong cudc sdng cao nhét, gilip giam dau va khé chiu, dong thoi gitp
dam bao ring muc tiéu cugc séng ciia ban phii hop véi lua chon diéu tri cua ban.

HUGNG DAN GIA DINH

Mic du chdm soc gidam nhe d6i khi bi nham I3n véi cham soc “cudi doi”, nhém cham soc giam nhe & gidp ban
vuot qua nhiing tro ngai trong moi giai doan bénh va cé thé gitp ban cling gia dinh & cac giai doan chuyén tiép
ctia cudc séng. TAt ca moi ngudi, cd hoac khdng méc bénh LDCD, cn phéi dua ra quyét dinh vé cham soc khin
cép - nhiting gi ho mudn 1am cho co thé cua ho trong trudng hop khan cép, nhiing gi ho ¢6 thé khéng mudn lam,
ai s& 14 nguoi dugc uy quyén y té cia ho dé dua ra cac quyét dinh y té néu ho khong thé.

NGUOI TRUONG THANH SONG CHUNG VOI1 BENH LDCD:

MGt bénh nhan séng véi LDCD mudn ¢6 mét cudc séng doc 1ap va ¢ y nghia nhu ngudi binh thuong can phai
duoc 18n ké hoach chudn bj tir truge. Viéc 1ap mot ké hoach dé chuyén déi tir giai doan thanh nién sang truong
thanh nén bit du sém tir ndm 13-14 tudi. K& hoach chuyén tiép ca nhan cia ban phai dya trén nhiing ky vong va
muc tiéu ma ban dy tinh cho twong lai cua minh. K& hoach bao gom nhiing lya chon vé giéo duc, viéc 1am, nha &,
phuong tién di lai va di chuyén trong cong dong va viéc thay ddi nhém chuyén gia y té tir nhi khoa sang ngudi l6n (diéu
nay ¢ thé khong can thiét néu nhém chuyén gia y té ciia ban ¢6 thé tiép tuc cham soc cho nhimg ngudi lon séng voi
LDCD).

Bat ké nhom chuyén gia y té cua ban co thay dbi hay khong, cac ngudn luc va loi ich ciia ban s& bi anh hudng
khi ban chuyén tir tré em sang ngudi truong thanh. Lap ké hoach cho nhiing thay ddi ndy nén bao gdm ban, gia
dinh, trrong hoc va cac nhom cham soc ciia ban. Qué trinh ndy dugc thao luan trong phan 17. Mot ngudi truéng
thanh séng v6i LDCD tn kém hon nhiéu so v6i ngudi truéng thanh khong séng véi LDCD. Ban s& can nhiéu
ngudn luc dé c6 thé dat dugc cac muc tiéu ca nhan caa ban. Cac chuyén gia than kinh co s& gidp ban xac dinh
cac nguon lyc va kha nang tiép nhan cua ban, ddng thoi s& gidp ban diéu husng cac hé thdng hd tro ¢ dia phuong
va trén ca nuée. Didu quan trong la tiép tuc sang tao ra cach dé duy tri két néi vai ban bé trong giai doan nay,
dic biét 1a khi cugc séng ciia ban bt dau thay ddi. Trong khi nhidu ngudi khong gap cac van dé tam Iy xa hoi,
mot s6 ngudi 16n sbng véi LDCD c6 thé b lo Idng hodc trim cam ma viéc diéu tri cé thé mang lai hiéu qua. Sang
loc lo ling va trim cam nén dugc thyc hién & mdi 1an kham than kinh co. Néu ban ¢6 van d& vé lo au hozc tram
cam, nén duoc diéu tri sém va thich hop.

«
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Giai doan 1: Giai doan 2:
Lc chén doan Piu giai doan c6 kha ning di lai

-_—
| Lanh dao nhom béc si da khoa; dwa 101 khuyén vé cac ligu phap mdi; cung cip hd tro bénh nhan va gia dinh, gido duc va tw vén di truyén

| Dam bio tiém ching hoan tit | [ Dnh gia chite nang, s co'va pham vi van dong it nhit 6 thang mot Iin dé xic dinh giai doan bénh

|Thﬂo luan vé str dung glucocorti i ] |Bét dau va quan Iy viéc sir dung glucocorticosteroid

Quian Iy than kinh
o

|D?e nghi nit mang gen bénh dén béc si tim |

I————— . ————
| Cung cp cée danh gia da khoa toan dign, bao gom cac danh gi tiéu chuan, it nht 6 thang mét lan

| Cung cAp diéu tri truc tiép bai cac chuyén gia tri lidu vt Iy va hoat dong tri ligu, va céc nha bénh Iy ngdn ngir, da trén céc danh gia va cé nhan hoa cho timg bénh nhan

Tiép tuc tat ca cc bién phap trude do; cung cap thict bi di chuyén, thiét bi hd tro ngoi ding va cong ngh¢ hd trg; hd tro
trong viée ngin ngira hogc quan 1y dau va giy xuong; vin dong tai tro, tiep can, tham gia va ty hién thyc hoa
Vao tudi truong thanh

H3 trg ngan ngira co ciing hogc bién dang, vin dong qué sirc v té ngd; thiic day
bao ton nang lugng va tap thé duc hoge hoat dong thich hop; cung cap chinh
sura, thiet bj va hé trg hoc tap

| Do it co ding g i T_

| Pinh gi mitc tang truong khong én dinh 6 thang mot 1in

|Dénh gid tinh trang day thi 6 thang mot 13n bt diu tir 9 tudi

Cung cép gido dyc gia dinh va ké toa steroid liéu tang cudng néu st dung glucocorticosteroid
e |

| Quan Iy ngi tiét || Phuc hdi chire niing |

| Bao gom danh gia cua chuyén gia dinh dudng (6 thang mét an); khoi xuéng céc chién luge ngan ngira béo phi; theo ddi tinh trang thira can va thiéu can, dic biét Ia trong cac giai doan chuyén tiép quan trong
[]

| Cung cép danh gi4 hang nam vé 25-hydroxyvitamin D trong huyét thanh va lugng canxi hip thu

| Péanh gid rdi loan chirc ning nudt, téo bon, bénh trao nguoc da day-thyc quan va chiing ligt da day 6 thang mot lan
]

Quin ly tiéu héa va
dinh dwéng
||

Bit diu thao lugn hang nam vé viéc ding dng thang da day nhu mot phan cua chim séc thong thusng

| Day vé do phé dung va nghién cau gidc ngu khi cin thiét (nguy co thip gap vén d&) | | Danh gia chic nang ho hip it nhit 6 thang mot 1an
o
E | Pam bao tiém chung ddy du: vic xin phé ciu khuin va vic xin cim bAt hoat hang nam
2
% + Bit dau dung phuong phap huy dong thé tich phéi
]
3 Biit dau hd trg ho va thong khi vé dém
Thong khi ban ngay
5 Tham khio y Kién bic s tim mach; [)Aénh'gja chirc "?"S tim 125ng nam; 115( g;;nlg%li c}}:c '\:anrigh:m;n(r; nhat hang nidm, thudng xuyén hon néu ¢6 cac trigu ching hogc hinh anh bat thuong; theo ddi
>5 danh gia bing dién tam do va siéu dau sir dyng thuoc uc che men»chuygn at thuong ve nhip
S || amtim hoic MRI tim hodc thuoe chen thy the =
'8' khi 10 tuoi Sir dung céc bi¢n phép can thi¢p tiéu chuan cho bénh suy tim vai tinh trang suy giam chirc nang
E o0 I{)énh gid bang X quang c6t song bén (bénh nhan diing glucocorticosteroid: 1-2 nam mét lan; bénh nhan khang dung glucocorticosteroid: 2-3 nam mot lan)
<
§ g I‘I’ham khao y kicn chuyén gia vé sic khoe xuong khi co dau hiéu gay xwong sém nhat (Gay xuong song cap do 1 tré 1én hodc gay xwong dai dau tién)
e ________________________5 |
I——— . ——
|| Panh gia pham vi chuyén dang it nhit 6 thang mot tin
=
< | Theo ddi chiing cong veo cot séng hang nam Theo déi cong veo cot song 6 thang mot lin
£ ]
£ 2 fan LE s
2 Tham khio phau thugt chinh hinh Tham khao phau thugt ban chan va gan Achilles dé cai thién dang di trong Can nhic can thigp vi tri chan dé dinh v xe lin; bit dau can thigp phiu thuat
£ néu can (hiém khi can thiét) céc tinh huéng da chon ¢ dinh cot song trong cac tinh huéng xac dinh
5
o
| Dénh gid stc khoe tam thin cia bénh nhan va gia dinh tai mdi 1dn khdm bénh va hd tro lién tuc
@
g | Cung cip danh gia / can thigp tam Iy than kinh cho c&c vin dé vé hoc tap, cam xdc, hanh vi
§ = | Pénh gi4 nhu ciu gido duc va cac ngudn luc sin o (chuong trinh gido duc ca nhan, ké hoach 504); danh gia nhu ciu hd trg nghé cho ngudi 16n
2
E | Thiic dy s doc |ap pht hop Vi lira tudi va phat trién xa hoi
ST T
1
P, o - Bit dau 1ap ké hoach chuyén giao dé cham séc stic khoe, gido duc, viéc 1am va cude séng ciia nguoi truong thanh (tir 13-14
8 Tham gia vao cac cudc thao ludn lac || Thiic day thiét 14p muc tiéu va ky vong tudi); theo ddi tién d it nhat hing nam; yéu ciu didu phdi vién hoic nhan vién xé hoi dé duoe huong dan va giam sat
? quan vé tuong lai, mong doi cuoc trong tuong lai cho cugc song truéng
£ song khi truong thanh thanh; dnh gid mc 49 sin sang cho | Cung cép hd trg chuyén déi va huéng din dy doan vé nhimg thay déi sic khoe
= qua trinh chuyeén doi (& tuoi 12)
L5

Bdng 1. Cham séc chuyén mén dwgc khuyén khich trong méi giai dogn ciia LDCD
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3. CHAM SOC LUC CHAN POAN

Chén doan 14 tim nguyén nhan cu thé cua mét vén d& stc khoe. Khi bac si nghi ngos tré mic chiing LDCD, cin
phai c6 chin doan chinh x4c. Cac chuyén gia y t& ban dAu s& nghe nhitng than phién lién quan su yéu 6t hoac cham
phét trién cna tré. Ho thudc nhidu chuyén khoa khac nhau, bao gém bac si gia dinh hogc y té chuyén vé nhi khoa,
béc sTtdng quét, y hoc gia dinh hoac noi khoa.

Muc dich ciia hoat dong chidm séc lic ndy 14 nhdm dua ra chin doan chinh x4c cang sém cang tét. Chan doan sém
gilip cac thanh vién trong gia dinh tim hiéu thém thong tin tdng quat vé LDCD, tu van vé di truyén ciing nhu
phuong phap didu tri. Tiép tuc chim soc, hd tro va gido duc 1a didu cin thiét & giai doan nay. TSt nhét nén dé nghi
mét chuyén gia than kinh co tién hanh dénh gi4 1am sang cho tré, 1am cac xét nghiém va di truyén hoc dé dua ra
chén doan chinh x4c (Phan 4).

ChildMuscleWeakness.org va rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular-disorders-elearning la nhiing
¢dng cu gitip cac chuyén gia danh gia bénh nhan vé sy cham phat trién va céc chén do4n than kinh co ¢6 kha
nang xay ra

Vién han 1am Nhi khoa Hoa Ky (AAP) nhan thay ring céc bac cha me thuong Ia nhiing ngudi dau tién nhan
ra su cham phét trién cua con minh. AAP da phat trién “cong cu sang loc sy cham van dong”. Cong cu nay
gilp cha me theo ddi sy phat trién caa con minh, danh gia dau 1a mirc binh thudng. Céng cu nay ciing dwoc
tim thay trén trang: www.HealthyChildren.org/MotorDelay.

Tai thoi diém chén doan, didu quan trong 1a ban phai tim mot chuyén gia thin kinh co hiéu ré vé LDCD. Céc
trung tdm cung cp chiam soc LDCD ¢6 thé dugc tim thiy trén cac website dugc liét ké bén dudi:

Céc trung gam vé Loan Dudng Co & Vuong quéc Anh:

www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to- help-
you/professionals-and-organisations/muscle-centres/

TREAT-NMD:
www.treat-nmd.eu

T chitc LDCD Thé Gigi (UPPMD):
http://worldduchenne.org/

Ban ciing c6 thé lign lac véi mot nhom hoic mot t6 chirc hd tro bénh LDCD dé nhén duoc sy tro gitp. Ban
cling c6 thé tim thiy nhiing t6 chirc cho bénh nhén tai quéc gia ciia ban tai
www.treat-nmd.eu/dmdpatientorganisations.

KHI NAO NGHI NGO MAC BENH LDCD (HINH 3)

Khi tré c6 1 trong cac diu hiéu sau (ngay ca khi trong gia dinh khdng ¢ tién sir bénh LDCD):

- Cham phét trién v& ngén ngit

. Bét thuong chirc ning co, mot trong cac dau higu dién hinh caa bénh LDCD la d4u hiéu Gowers

- Co bip bi phinh to, do chung phi dai gia (pseudohypertrophy)



http://childmuscleweakness.org/
http://rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular-disorders-elearning
http://rcpch.ac.uk/resources/recognising-neuromuscular-disorders-elearning
http://www.healthychildren.org/MotorDelay
http://www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to-help-you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
http://www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to-help-you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
http://www.musculardystrophyuk.org/get-the-right-care-and-support/people-and-places-to-help-you/professionals-and-organisations/muscle-centres/
http://www.treat-nmd.eu/
http://worldduchenne.org/
http://www.treat-nmd.eu/dmdpatientorganisations
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Néng do Creatine Kinase (CK) AST va ALT trong mau ting cao. VAL TRO CUA NHAN VIEN Y TE BAN PAU (PCP) TR HOM CHAM SQ

Mic du qué trinh chan do4n €6 ¢6 thé di theo theo nhiéu hudng khac nhau, nhung hinh dudi day c6 thé gitp md

) ) Sau khi chan doan duoc x&c nhan bai chuyén gia than kinh co, thong tin phai dugc giri dén PCP vé LDCD.
ta cac budce dugc thyuc hién trong chan doan LDCD.

O PCP thuong la nhitng nhom da nganh, béc st tng quat hodc y ta chuyén vé nhi khoa, bac si da khoa, y hoc gia
Khi nghi ngo' LCCD dinh hodc noi khoa va cung cip dich vu y té tai nha. Su lién hé va trao déi voi PCP s& cung cip céc thong tin
can thiét va ngudn tai lidu ciing nhu sy hd tro tir cdc chuyén gia.

Tang men gan Néu gia dinh cé tién sir Gia dinh khong cé tién sit b¢nh LDCD
khéng giai thich bgnh LDCD Khéng biét di sau 16-18 thang, Dau L, . N
dugc Bat ky nghi ngo veé chirc hiéu Gowers, hodc budc di bang ngén Cac trach nhiém ciaa PCP bao gom:
nng co chan (moi lia tudi, dac biét 1a <5 tudi 3 SN S G S SRR
¢ (mo fira tuoi, dgc bie uop Cham séc ban diu cho cac vén d& y té cép tinh va man tinh
| - Cham soc phit hop véi lra tudi ¢ tat ca cac giai doan phét trién
— = Phéi hop cham séc ciing véi céc bac si chuyén khoa thich hop
Kiém tra creatine kinase B 2
CreafineKinase |~ | hyyatthanh [~ [ Creatine kinase - Kiém tra thinh giac va thi luc hang nam
Ay > ting . . . . o X
1 - Kiém tra hang ndm c4c roi loan tam than, lam dung chat kich thich va cac van dé stirc khoe tam than khac
i 46t biéh mat doan Dam bao tiém ?hﬁng day du theo lich, bao gdm chiing ngira cim hang nam (nén tiém vic-xin cim, hon 1a hit
hay I3p doan LDCD vaccine cum song qua dudng miii)
| . Kiém tra hang nam céc yéu té nguy co tim mach, ching han nhu huyét ap cao (tang huyét ap) va mic cholesterol
| | cao (tang cholesterol trong mau).
— ¥
Khéng pht hign dot | | Phét hién dot bién
icn -

Giai trinh tw gen

A

Sinh thiét co Khong c6 dystrophin

v
Phat hién dot bién

Co dystrophin

o

CAc dAu higu va trigu chirng ban diu thwang thiy nhit ¢ bénh nhan LDCD

VAN PONG KHONG VAN DONG
 Déng di bat thuong
0 ChiAxng gifi phi dai bap chan « Bt thuong hanh vi
. Khong ‘,:0 kba nang nhay « Nhan thécc cham
 Giam suc bén . Khé hat trién hodc ta An ké
« Giam kha nang kiém soat dAu khi duoc kéo dé ngdi 1ong phat trien hoge tang can kem
+ Khé khin khi leo ciu thang + Cdc vande ve hoc tip va chdy
« Ban chan bet « N6i cham hoac khé phat am

Thuong xuyén bi nga hodc vung vé

Dau hiéu Gowers

Cham tré nhitng van dong thd

Giam truong lyc co

Khong c6 kha ning theo kip cc ban ciing lira tudi
Mit ky nang van dong

Pau co hodc chudt rat

Pi bo bing ngon chan

Kho khan khi chay hodc leo ni

.

Hinh 3!
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4. CHAN POAN LDCD

NGUYEN NHAN GAY RA BENH LDCD?

LDCD la mét bénh di truyén — gay ra do sy bién déi hozic dot bién gen mé héa cho protein dystrophin. Dystrophin

la mot loai protein c6 trong moi soi co trong co thé.

Dystrophin hoat dong nhu mét “bo giam soc” cho phép co co lai va thu gian ma khong bi t6n thuong. Néu khdng co
dystrophin, co bap khdng thé hoat dong chirc ndng hodc tu sira chita mot cach hop Iy Ngoai ra, mang co d¢ bi ton
thuong do hoat dong binh thuong hang ngay, tao ra cac vet rach nhd li ti trén mang te bao. Néu khdng c6 dystrophin,
cac co khong c6 kha nang ty sirarchfra. Nthrng vet réch,nhé cho canxi di vao t€ bao, dy la mot chat doc hai] d6i véi
t€ bao co. Canxi lam hong va cuoi cling giet chet cac te bao co, thay the bang mé seo va md m&. Mat cac té bao co
dan dén yéu co va mat chirc nang theo thoi gian

Chin doan xac dinh

Chin doan LDCD phai dugc xac nhan bing xét nghiém gen. Xét nghiém nay thudng |a tir mdu mau, nhung céc xét

nghiém khac ciing c6 thé dugc thyc hién.

1) XET NGHIEM GEN (DI TRUYEN) (HINH 2)

Xét nghiém gen van ludn can thiét va nén duoc chi dinh cho tét ca bénh nhan. Cac xét nghiém gen khac nhau c6 thé
cung cap thong tin cu thé vé dot bién ADN. Can xét nghiém gen dé xac dinh chén doan, ddng thoi xem tré co du tiéu
chuén @& tham gia c4c thir nghiém I1am sang lién quan dén dot bién gen hay khong.

Khi da biét chinh xac dot bién gen, cac ba me nén dugc xét nghiém gen dé kiém tra c6 mang gen bénh hay khong.

Thong tin nay rat quan trong cho nhiing thanh vién khéc trong gia dinh phia me (chi em gai, con gai, di, chi ho) dé

biét ho c6 mang gen bénh hay khong. Xét nghiém gen s& gitp gia dinh hiéu biét vé nguy co sinh con méc bénh

LDCD va dua ra quyét dinh lién quan dén chin do4n truéc sinh va lya chon sinh san. Cac gia dinh nén dugc tir vin

di truy&n sau khi chin doan (khung théng tin s 2).

CAC XET NGHIEM DI TRUYEN

«  Multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA) - (khuéch dai da doan do): MLPA phat hién
sur mét doan va lap doan, va cd thé xac dinh 70% dot bién gen LDCD

«  Giai trinh tw gen: Néu xét nghiém MLPA &m tinh, giai trinh tu gen c6 thé phat hién cac dot bién khong phai
I& mét doan hodc Ip doan (tirc 1a dot bién diém [khong ¢ nghia hoac sai nghia] va cac sao chép/ hay chén doan
nho); xét nghiém nay co thé xac dinh 25 dén 30% dot bién di truyén LDCD khéc ma xét nghiém MLPA khéng
xac dinh duoc.

2) SINH THIET CO

Néu ban c6 nong do Creatine kinase cao va nhitng du hiéu caa LDCD, nhung khéong tim thdy dot bién gen, ban c6
thé can phai lam sinh thiét co. Sinh thiét co duoc thyc hién bing cach ldy mot miu co nho dé phan tich. Dot bién di
truyén trong LDCD c6 nghia la co thé khong thé san xuét protein dystrophin hoic khong san xuit da lugng protein
nay. Céc xét nghiém sinh thiét co ¢6 thé cung cap thong tin vé lugng dystrophin c6 trong té bao co (xem Khung
théng tin s6 1).

HUGNG DAN GIA PINH

Hau hét nhitng nguoi bi LDCD KHONG cén sinh thiét co.

C6 hai loai xét nghiém duoc thyc hién trén mau co dugc sinh thiét.
D6 1a hoa m6 midn dich va xét nghiém western blot dé tim
dystrophin. Nhiing xét nghiém nay nhim xac dinh sy hién dién
hozc véng mat dystrophin.

Héa m6 mién dich lién quan dén viéc dat mot manh co nho lén
mot phién kinh, nho thudc nhugm 1én co, sau do xem xét cac té
bao co dudi kinh hién vi dé tim bing ching vé dystrophin. Thir
nghiém Western blot (tham tach mién dich) 1a mot quy trinh héa
hoc kiém tra su hién dién héa hoc caa dystrophin.

3) CAC XET NGHIEM KHAC

Trude day, cac xét nghiém do dién co (EMG) va do dan truyén than
kinh (dién co kim) thudng duoc sir dung dé chin doan nhiing tré em
nghi nga ¢6 bénh Iy than kinh co. Tuy nhién, cic chuyén gia nhan.
thay riing nhirng xét nghiém nay KHONG con cén thiét va thich
hop d@é danh gia bénh LDCD.

Binh thuvong, .., ..

Khung thong tin s6 1.

Sinh thiét co. Trén: co binh
thuong cho thay dystrophin
mau trang xung quanh cac
soi.

Bén duéi: co logn duong khong
6 dystrophin..

«
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TAIl XAC DPINH GEN LA QUAN TRONG
TU VAN DI TRUYEN VA XAC PINH NGUOI MANG GEN BENH

* Poi khi dot bién gen gay bénh LDCD xuét hién mot cach tinh co dugc goi la dot bién ngiu nhién. Trong nhiing
trudng hop nay, khong cé tién sir gia dinh v& LDCD. 30% nhimg ngudi mic bénh LDCD do dét bién ngiu nhién gen
méa héa protein dystrophin thay vi di truyén tir mot thanh vién trong gia dinh.

« Ngudi me c6 mang gen dét bién duoc goi la "ngudi mang gen bénh*, va c6 thé truyén gen dot bién cho nhiing dira
con caa minh. Nguai mang gen bénh ¢6 50 % co hoi véi mdi lan mang thai dé truyén dot bién gen cho con ciia c6 dy.
Céc bé trai nhan gen dot bién s& méc bénh LDCD, trong khi céc bé gai nhan gen dot bién sé lai tré thanh "ngudi mang
gen bénh". Néu dwoc chén doan 1a mang gen bénh, ngudi me ¢6 thé duoc tu van dé dua ra quyét dinh vé cac thai ky
trong twong lai va cac phu nit c6 ho hang phia me (chi em gai, bac géi, di, chau gai) ciing c6 thé dugc xét nghiém dé
biét ho c6 phai 1a "ngudi mang gen bénh" hay khéng.

« Ngudi nit mang gen bénh va biéu hién trisu ching caa LDCD (yéu co, mét méi, dau, v.v.) dugc goi 1a "ngudi mang
gene c6 biéu hién bénh". Khong cé xét nghiém nao cho biét mét phu nit mang gen bénh liéu cé biéu hién triéu ching
ra bén ngoai hay khong.

« Ngay ca khi khéng mang gen bénh, ngudi phu nit vin c6 nguy co, dit thap, cho nhiing thai ky turong lai bj LDCD vi
dot bién doi khi chi xay ra & té bao noan, goi la "thé kham dong té bao mam". Khdng cé xét nghiém mau cho thé
kham dong té bao mam.

* Phy nit mang gen bénh cling ¢4 nguy co cao bi suy tim, giam chuc nang co xwong. Phu nit mang gen bénh nén dugc
béc si tim mach theo d&i vén d& tim mach (ECG, ¢MRI hoic echo) tir 3 dén 5 ndm mot Ian, néu cac xét nghiém binh
thuong (hozc thuong xuyén hon theo chi dinh ciia béac si tim mach). Biét tinh trang ngudi mang gen bénh gidp xac
dinh nguy co dé dua ra 101 khuyén va diéu trj thich hop

« Ban cin thao luan cac chuyén gia di truyén dé duoc giai thich vé nhitng vin dé nay mot cach chi tiét hon.

PIEU KIEN PE PUQC THU NGHIEM LAM SANG

« Mbt s thir nghiém 1am sang v& LDCD dang dugc tién hanh, cac thir nghiém nay nhim vao mét sb loai dot bién gay
ra LDCD. Xét nghiém di truyén quan trong vi né gitip cho biét ban o du diéu kién dé tham gia cac thir nghiém nay
hay khong. Dé giup cac bac si biét ban co dii diéu kién tham gia, ban nén dang ky vao mot danh sach bénh nhan. -
danh sach c6 thé duoc tim thiy tai day: http://www.treat-nmd.eu/resources/posystemregistries/list DMD-BMD/

« Néu xét nghiém di truyén duoc thuc hién truée d6 khong dap wng céc tiéu chuan xét nghiém hién tai, cho phép xac
dinh chinh x4c dot bién, c6 thé xét nghiém lai hodc Iam thém cac xét nghiém khac. Ban nén thao luan didu nay vai
chuyén gia than kinh co hoic chuyén gia di truyén cua ban. Biét chinh xac loai dot bién la can thiét dé dang ky co
quan LDCD. Ban c6 thé tim hiéu chi tiét v& loai xét nghiém duoc thuc hién va mic do hiéu qua caa chiing trong viéc
phat hién dot bién trong tai liéu géc.

« Nhitng ngudi truéng thanh chua 1am xét nghiém di truyén, hodc da ting Iam xét nghiém va yéu cu xét nghiém
bing c4c phuong phap hién dai hon (hdly hoi chuyén gia tu van di truyén cua ban xem c6é nén thuc hién lai xét nghiém

di truyén hay khong), nén can nhic 1am xét nghiém di truyén dé dwoc xem xét tham gia thir nghiém 1am sang.

5. QUAN LY THAN KINH CO

Trong LDCD, co xuong s& yéu dan di vi chiung khong co dystrophin. Ban nén di kham dinh ky véi chuyén gia than
kinh co (NMS) ¢6 kinh nghiém v& LDCD dé hiéu duoc sy tién trién cia tinh trang yéu co va co thé gitp ban va gia
dinh ban chuan bi cho budc chiam soc tiép theo. Didu quan trong 1a chuyén gia than kinh co phai biét co bip ciia ban
dang hoat dong nhu thé nao dé cé thé bat dau cac liéu phap phu hop cang sém cang tét.

PANH GIA THAN KINH CO

Ban nén di kham thin kinh co 6 thang mét 1an va va gap chuyén gia vat Iy tri lisu mdi 4 thang mot 1an. Biéu nay
rat quan trong dé dwa ra quyét dinh v& cac phuong phép diéu tri méi hoac thay déi cac phuong phéap diéu tri hién
¢6 vao thoi diém phi hop, ciing nhu du doan va phong ngira cac bién cb c6 thé xay ra.

Céc xét nghiém duoc sir dung dé danh gia sur tién trién cua bénh c6 thé khac nhau gitra cac phong kham. Didu cuc
ky quan trong 1a ban phai danh gia thuong xuyén bang cach sir dung cac bai kiém tra trong ty nay moi lic, vi vay,
bt ky thay dbi nho nao ciing c6 thé dugc phat hién. Viéc kiém tra dinh ki bao gdm xét nghiém danh gia din tién
bénh va tiép can céc bién phép can thiép mot cach dang din. Tai Vuong quc Anh, nhitng danh gia nay s& bao gdm
banh gia NORTH STAR  (https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-
professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/). Nhirng
danh gia 6 nén bao gdbm:

sUC co

Strc co 6 thé duge do bing nhiéu cach nham phét hién ra sitc co & mot sé co cu thé cé dang thay ddi hay khéng.
BIEN PQ VAN PONG KHOP:

Nhim theo ddi xem ¢6 dang xay ra hién twong co rdt hodc cirng khop hay khdng va tir do sé husng dan chon lya
nhitng phwong thirc kéo cing hodc can thigp nao hiru ich nhét.

PO SUC BEN:

Nhiéu phong kham thuong do thoi gian thyuc hién cac sinh hoat, nhur thoi gian dé tré deng day tir mat san, thoi gian dé di
dwoc mét khoang cach nao do, va thoi gian dé leo vai bac ciu thang. Viéc ndy s& cung cap nhiing thong tin quan trong vé
tinh trang co dang thay déi nhur thé nao va dap wng véi diéu tri dén dau.

CAC THANG PANH GIA CHUC NANG VAN PONG:

C6 nhidu loai thang d4nh gia, nhung phong khdm cua ban nén sir dung thuong quy ciing mét loai thang danh gia
dé theo ddi tinh trang bénh mot cach c6 hé théng. Tai céc thoi diém khac nhau ¢ thé phai can dén nhiing thang
danh gia khac nhau.

NHUNG SINH HOAT HANG NGAY:

Gitip cho doi ngii cham soc biét ¢ cin ¢6 nhiing gitip d& gi thém dé hd tro cho su doc lap cua tré.

PIEU TRI BANG THUOC CHO CO XUONG

Hién tai, rat nhiéu nghién ciu dang tién hanh trong diéu tri bénh LDCD. Céc cham soc duoc cap nhat chi bao
gdm céc khuyén cao liéu phap c6 da bang chimng vé diéu tri. Nhiing khuyén céo nay sé thay dbi trong tuong lai
khi c6 bing chirng mai cho cac liéu phap mai. Cac khuyén cao nay s& dwoc cap nhat thuong xuyén khi cé nhiing
phat hién mai.

Mic du ngudi ta mong doi ring trong twong lai s& c6 nhiéu lya chon diéu tri hon, nhung & thoi diém hién tai


http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list/DMD-BMD/
http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list/DMD-BMD/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
https://www.musculardystrophyuk.org/information-for-professionals/health-professionals/community-physiotherapy-working-group/muscular-dystrophy-uks-north-star-network/
ttp://www.treat-nmd.eu/resources/posystemregistries/list/DMD-BMD/
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con han ché. Hién tai, steroid Ia loai thudc duy nhit dwoc khuyén cao dé diéu trj cac triéu chimg co xwong ciia LDCD
bai vi cac chuyén gia co diy du bang chimg dé khuyén céo sir dung. Steroid duoc thao luan chi tiét trong Phan 6.
Thubc didu tri dac hidu cho cac triéu ching caa bénh, ching han nhu cic van dé vé tim, s& duoc thao luan & phan
sau.

6. QUAN LY STEROID

Corticosteroids, hay steroids duoc sir dung trong diéu tri nhiéu bénh khac nhau. Khdng c6 nghi ngo nao vé lgi ich
ma thudc da mang lai cho nhiéu ngudi mic bénh LDCD, tuy nhién loi ich nay cin duoc can bang véi viéc chi
dong phong ngira nhiing tac dung phu c6 thé xay ra do thuéc.

CO BAN

Steroid duoc biét Ia 1am cham su suy giam sic co va chirc ning van dong trong LDCD. Corticosteroids khac véi
nhimg ddng phén steroid dugc cac van dong vién sir dung dé tré nén manh mé hon. Muc tiéu cia liéu phap steroid
trong LDCD Ia duy tri strc co va chitc ning cua co, gitip ban di bo 1au hon, bao ton chire ning chi trén va chirc ning
hé hép, ddng thoi gitp tranh phau thuét didu tri veo cot séng.

Viéc str dung steroid nén dugc thao luan tai thoi diém chan doan. Thoi diém t6i wu dé bat dau diéu tri steroid

Ia giai doan chap chiing biét di trude khi giam dang ké vé& mat thé chét (Hinh 4).

Trudce khi diéu tri steroid, nén cho tré tiém chung ddy di theo chuong trinh tiém ching quéc gia, va tré phai cé
khéng thé chéng lai bénh thity dau. Khuyén cdo vaccine tir trung tdm phong ngira va kiém soét bénh tat Hoa Ki
(CDC) ¢6 thé dwoc tim thiy & day: www.ParentProjectMD.org/Vaccinations

Khuyén céo cia Vwong quéc Anh va Ireland tai day: hitps://www.nhs.uk/conditions/vaccinations/childhood-
vaccines-timeline/ va https://www.hse.ie/eng/health/immunisation/. Vui long tham khao y kién chuyén gia thin
kinh co cua ban dé biét cac khuyén nghi tiém chung.

Phong ngira va quan ly cac tac dung phu cua steroid can phai dugc chu dong va luong truéc (xem Bang 1)

CAC PHAC PO STEROID KHAC NHAU

Céc chuyeén gia than kinh co c6 thé diéu tri cac phac do steroid khac nhau. Nhiing huéng dan sau déy gitp st dung
steroid hiéu qua va an toan dua trén nhimg danh gia vé cong dung va tac dung phu (Hinh 4).

- Prednisone (prednisolone) va deflazacort (tén thwong mai Emflaza, & M) la 2 dang steroid duoc sir dung chii yéu
trong diéu trj LDCD. Hai thudc nay c6 tac dung tuong duong nhau: C4c thir nghiém dang dién ra cua hai steroid
nay rat quan trong gitp chdng ta hiéu 16 hon vé loi ich lién quan caa moi loai.

- Viéc lya chon sir dung loai steroid nao tly thudc vao ban va gia dinh ban, bac si chuyén khoa cua ban, ngudn
cung cip cua ting qudc gia, chi phi thudc, kha nang dung nap cac tac dung phy. Thuan loi cia Prednisone
1a khong dét tién. Deflazacort c6 thé duogc wa thich hon prednisone vi ¢ thé giam nguy co ting cn va cac
van dé v& hanh vi, nhung né ciing di kém véi ting nhe ty 1¢ cham phét trién va duc thay tinh thé.

HUGNG DAN GIA PINH

«

LIEU DUNG, QUAN LY CACH DUNG, VA TAC DUNG PHU CUA STEROID (HINH 4, BANG 2)
Theo ddi cac tac dung phu lién quan dén steroid 14 rét quan trong. Mac dui steroid hién 1a didu tri nén tang ddi
v6i LDCD, né khéng nén dugc chi dinh mot cach tlly tién va nén dwoc gidm sat boi mot chuyén gia than kinh
co c6 chuyén mon thich hop.
Céc yéu t6 can tinh toan trong viéc duy tri hay tang liéu lugng steroid bao gom dép tng véi diéu tri, can nang,
tang truong, day thi, sic khoe xwong, hanh vi, duc thay tinh thé, va lidu cac tac dung phu c6 xuét hién va c6 thé
kiém soat duoc hay khong.
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: Suy tuyén thwong than
Thao luan ban dau

Thao luan vé viéc sir dung steroid véi gia dinh (El inlilh w1 vl il

« Giao duc v& cac qéu hiéu, triéu chung va kiém soat
{} khang hoang tuyén thuong than

. s s ) Ké don hydrocortisone tiém bép dé quan 1y tai nha
Bat dau phéac do dieu tri steroid

» Trudc khi suy giam thé chat dang ké

+ Sau khi thao luan vé cac tac dung phu

e Sau khi tu van dinh dudng

« 50 mg cho tré em dudi 2 tudi
« 100 mg cho tré em tir 2 tudi tré 16n va ngudi lon
Liéu cao cho bénh nhén dung > 12 mg/m2 mdi ngay

{} prednisone/deflazacort hang ngay
+ C6 thé dugc yéu ciu trong trudng hop bénh nang,

chin thwong nang hozc phau thuat

Liéu khéi dau khuyén céo N
+ Su dung hydrocortisone ¢ mitc 50-100 mg/m2 moi

« Liéu prednisone & 0.75 mg/kg/ngay, hoic

« Liéu deflazacort 13 0.9 mg/kg/ngay ngay
{} Khéng dirng steroid dt ngot
Thay déi lidu lwgng + Ap dung phac db giam steroid PJ Nicholoff?®
Néu tac dung phu khong thé kiém soét hoic khong « Giam liéu 20-25% sau mdi 2 tuan

thé dung nap

« Giam liéu steroid 25-33%

* Danh gid lai sau 1 thang

Néu giam chirc nang

« Tang steroid dén lidu muc tiéu theo can ning dua
trén co so lieu khoi diém

» Danh gia lai sau 2-3 thang

« Khi d3 dat duoc lidu sinh ly (3mg/m2 m3i ngay
cua prednisone hoic deflazacort), chuyén sang
hydrocortisone 12 mg/m? mdi ngay chia thanh ba
liéu bang nhau

« Tiép tuc giam liéu 20-25% mi tuan cho dén khi
dat dugc lieu 2-5 mg hydrocortisone cach ngay

« Sau 2 tudn dung thudc cach ngiy, ngung

| | hydrocortisone

. - PR « Kiém tra dinh ky ndng do cortisol kich thich CRH
Triligu 6 giai doan khong thé di dimg dwoc hodc ACTH vao budi sang cho dén khi truc HPA
« Tiép tuc sir dung steroid nhung giam lidu khi can binh thuong

thiét dé kiém soat cac tac dung phu « Tiép tuc liéu cao cho dén khi truc HPA phyc hoi
« Nhiing bénh nhan 16n tudi chua sir dung steroid c6 (R iz L2 el 0 B i)

thé dugc huong loi khi bit du phac db steroid

Hinh 4 Bdng 2. Liéu dung, qudn Iy cach duing ciia steroid

Commented [T1]: Kiém tra lai liéu Hydrocortisone tiém bap tai
nha khi cé suy thugng than cap trong bang lwu y mau vang: liéu 50
mg cho tré dudi 2 tudi va liéu 100 mg cho tré tir 2 tudi la liéu cao.
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SUY TUYEN THUQNG THAN VA CON SUY THUQNG THAN CAP

Tuyén thuong than nim trén dau ciia than va san xut ra mot loai hormone (cortisol) gitip co thé déi phé véi cing
thing (bénh ning hozc chén thuong). Khi ban dang ding steroid hang ngay, tuyén thuong than ngimg san xuét
cortisol (dwoc goi 1a “suy tuyén thuong than™) va tré nén khong hoat dong. Néu ngung st dung steroid, c6 thé
mat vai tuan hoac vai thang dé co thé ban bit dau tao cortisol tro lai. Néu khong co cortisol, co thé ban khong thé
dbi pho vai cing thing, dan dén “con suy thuong than cdp” co thé de doa tinh mang. Vi ly do nay, ban khéng bao
gio dugc dimng thude steroid hang ngay caa minh dot ngot (hoidc khdng cé su tro gilip cua béc si) hoac bo 15 lidu
trong hon 24 gio.

Ngoai ra, khi co thé ciia ban con bj anh huong bai cac cang thang khac (vi du nhu sbt cao, phau thuat, giy xuwong)
c6 thé can thém liéu steroid hoc liéu cao néu can. Thong tin vé liéu luong va nhan biévdiéu tri/ngan ngira suy
thuong than cap tinh ¢d thé dugc tim thiy trong PJ Nicholoff Steroid Protocol, ¢6 san tai day:

www.parentprojectmd.org/pj
CAC LOAI THUOC KHAC VA CAC CHAT DINH DUONG BO SUNG

Cuing vdi steroid, cac loai thude khac dugc chap thuan sir dung trong LDCD bao gdm EXONDYS 51 (eteplirsen),
dugc Cuc Quan Iy Thyc pham va Duoc pham (FDA) phé duyét & Hoa Ky va ataluren (Translarna), duoc chip
thuan st dung & mot sé quéc gia Chau Au boi Co quan duoc phim Chau Au (EMA) nhung khéng phai & Hoa Ky.
Ca EXONDYS 51 (eteplirsen) va ataluren (Translarna) déu dwoc sir dung cho nhiing ngudi c6 cac dang dot bién
LDCD riéng biét.

EXONDYS 51 dugc chi dinh cho nhimg nguai sbng véi LDCD c6 dét bién gene c6 thé bo qua exon 51 (khoang
13% trudong hop). Thude nay nhiam muc dich “bo qua” phan khiém khuyét (exon) dé tao ra dystrophin chtic ning
mot phan.

Ataluren dugc chi dinh cho nhitng ngudi séng vai LDCD do dot bién vo nghia (khoang 13% trudng hop). Mic du
co ché hoat dong cua ataluren chua dugc biét 15, nhung né duge cho 1a tuong tac voi phin té bao giai ma cac
protein cho phép té€ bao nhan dién cac dot bién vo nghia dé tao ra mot protein chirc nang.

C6 mot s thir nghiém 14m sang dang duoc tién hanh diéu tri LDCD nham vao cac dot bién gen cu thé gay ra bénh.
Xét nghiém gene rat quan trong dé biét liéu ban co du didu kién dé tham gia cac thr nghiém nay hay khong. Dé
gitp cac dia diém thir nghiém 1am sang tim thay nhiing bénh nhan cé thé du diéu kién dé thir nghiém, hiy dam bao
dang ky vao sb dang ky bénh nhan LDCD quéc gia cua ban - danh sach c6 thé dugc tim thiy tai day:
http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/listt DMD-BMD.

Ngoai cac loai thudc dugc thao luan & trén, c6 nhidu loai thudc va chat bd sung dinh dudng khéc cé thé duoc sir
dung trong LDCD, nhung khong dugc FDA hoac EMA Chép thuan. Mac di mot sb loai thude duoc dé cap trong
Khung théng tin s6 3 dugc sir dung rong rii, nhung khong c6 da bang chimg dé néi liéu nhiing chit bé sung nay
¢6 thé hitu ich hay ¢6 hai cho ban. Biéu quan trong Ia phai thao luan vé tit ca cac loai thudc vai chuyén gia than
kinh co cta ban trudc khi ban nghi dén viéc thém hozc nging thudc.

HUGNG DAN GIA DINH

BANG 3. CAC THUOC KHAC VA CAC CHAT BO SUNG DINH DUONG CHUA PUQC
PHE DUYET TRONG LDCD

Céc chuyén gia dd xem xét mot loat cAc loai thudc va chét bé sung khac dugc sir dung trong mét s6

truong hop dé didu tri LDCD. Ho xem xét dir lidu di cong bd vé cac chét nay dé xem ligu c6 di bang

chirng V& tinh an toan va hiéu qua dé c6 thé dua ra khuyén nghi.

Cic chuyén gia di két luan nhw sau:

Khong nén st dung oxandrolone, mét loai steroid déng héa

«  Viéc sir dung Botox khong duoc khuyén khich

« Khdng c6 bang chirng hd tro cho viéc sir dung creatine toan than. Mét thir nghiém ngau nhién cé
ddi chung vé creatine & LDCD khong cho thay lgi ich rd rang. Néu mot ngudi dang ding creatine
va c6 Vin dé vé than, nén ngirng bé sung chat nay

o Khdng c6 khuyén cao nao dugc dua ra tai thoi diém nay vé viéc bd sung cac chit hozc cac loai
thudc khac trong didu tri LDCD, bao gém co-enzyme Q10, carnitine, axit amin (glutamine,
arginine), thuéc chéng viém/chat chéng oxy héa (diu ca, vitamin E, chiét xuit tra xanh,
pentoxifylline), va nhiing chat khac bao gdm chiét xuét thao moc hoac thuc vat. Cac chuyén gia
két luan riang khong c6 du bang chung trong cac tai liéu da xuét ban dé hd tro viéc st dung ching

o Céc chuyén gia nhit tri ring day 1a mot linh vuc cin nghién ciru thém. Sy tham gia tich cuc cua
gia dinh vao cac hoat dong nang cao hiéu biét, ching han nhu dang ky bénh nhan va thir nghiém
1am sang, dugc khuyén khich

BANG 2. TAC DUNG PHU CUA STEROID: BIEN PHAP THEO DOI VA
CAN THIEP

Sau déy 1a bang liét ké mot sb tac dung phu cua viéc st dung steroid kéo dai. Nén nhé ring mdi ca thé khéac nhau

va s& phan ung vai steroid khac nhau.

Chia khoa dé diéu tri steroid thanh cong la biét phong ngira va giam thiéu tac dung phu, néu cé thé. Can giam
lidu steroid khi tac dung phu khé kiém soat hozc khong dung nap duoc (Hinh 4). Néu khong thanh cong, cin
chon giam liéu thém nira hoic chon phac d6 thay thé khac truée khi quyét dinh ngung hin steroid. Diéu nay
nén duoc quyét dinh bai chuyén gia thin kinh co cta ban.

«
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Téc dung phu
steroid

Théng tin thém

Ban luan véi chuyén gia than
kinh co

Tang can
Béo phi

Ban nén duoc canh bao sém steroid
c6 thé 1am ting cam giac thém an;
Loi khuyén vé ché do an udng nén
dugc cung cAp trude khi bat dau
dung steroid

Ca gia dinh cin an udng diéu do dé
tranh ting cAn qué muc. K& hoach
an udng lanh manh cé thé duoc xay
dung trong cudc thao luan véi
chuyén gia dinh dudng va nhom y
té cuia ban

Mat tron nhu mat
trang

Mat va hai bén ma tron hon theo
thoi gian

Theo ddi can than ché do dinh
dudng va han ché duong, mudi cé
thé lam giam kiéu hinh Cushing

Sw phét trién qua
muc caa long
trén co thé (ram
16ng)

Steroid thuong gay moc l6ng qua
murc trén co thé

Tinh trang nay thuong khong
nghiém trong dén mac phai
thay ddi phac db diéu tri thudc.

Mun tring ca,
nam da, mun céc

Thuong rd rét hon & tudi day
thi

St dung cac bién phap diéu tri
chuyén biét (thubc thoa ngoai da),
khong voi thay ddi phac do didu
tri steroid trir khi anh hwéng nhiéu
dén cam xuc.

Cham lén

Theo ddi chiéu cao it nhat 6 thang
mot lan

Néu téc d6 tang truong cham
lai hodc dung can, hoic néu
chiéu cao ting <1,5 inch (4
cm)/nam, hoac néu chiéu cao
< béch phan vi tht 3, c6 thé
cin gi6i thiéu dén bac si
chuyén khoa noi tiét

Téc dung phu
steroid

Thong tin thém

Ban luan véi chuyén gia than
kinh co

Day thi mugn

Day thi nén duoc kiém tra mdi lan
kham bit dau tir 9 tudi

Trao ddi véi béac si cia ban vé bat
ky tién sir cham phat trién gici tinh
trong gia dinh

Liéu phap thay thé testosterone
thudng duoc khuyén céo cho cac bé
trai chua day thi ltc 14 tudi

Néu ban lo Idng vé cham day thi,
hozc chura bit ddu day thi nim 14
tudi, co thé can dén bac si chuyén
khoa noi tiét dé danh gi4.

Thay dbi

hanh vi

(con nhiéu théng tin
vé hanh vi, xem phan
10)

Trao di vai NMS V& tinh kht, tinh
céch va mire do rdi loan tang dong
giam chay.

Nén nh¢ rang céc biéu hién nay
thuong tam thoi xéu di trong vong
6 tuan dau khi mai diéu tri steroid.

Tim hiéu xem c6 nén diéu tri cac
rbi loan hanh vi nay truéc khi
diéu trj steroid hay khong, vi du
nhu tu van tim ly hay diéu tri
thudc déi vai tinh trang ting
dong giam cha y.

C6 thé chuyén gio dung thude
steroid vao gid mudn hon trong
ngay - trao doi diéu nay véi bac
sT NMS va bac si co thé gioi
thiéu tré véi chuyén gia vé suc
khoe hanh vi.

Suy giam hé
mién dich

Dung steroid c6 thé 1am giam kha
nang mién dich (kha nang chong lai
nhiém trang).

P& phong nguy co nhiém tring
nang va can xir Iy kip thoi cac
truong hop nhiém tring nho

Tiém phong thuy dau trude khi
bit dau diéu tri steroid; néu
chua tiém phong, can tham
khao y kién bac si khi ¢6 tiép
xUc voi nguoi bi thuy dau.

Néu séng trong viing dich t& cua
bénh lao, cdn c6 mot ché do giam
sat chuyeén biét.
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Téc dung phu

Thong tin thém

Ban luan véi chuyén gia than

thwong than

té rang ban dang dung steroid va
mang theo thé canh bao steroid
Diéu quan trong 1a khong dwoc
b6 15 lidu steroid trong hon 24
gio, vi diéu nay c6 thé gay ra con
suy thwong than cip

Biét khi nao nén duing steroid lidu
cao (bénh ning, chin thwong 16n
hoic phdu thuat) dé ngin ngira
con suy thuong than cap

Biét cac diu hiéu va triéu chung
ctia con suy thugng than cap (dau
da day, nén mua, hdn mé)

Thubc hydrocortisone c6 thé tiém
bip tai nha (ban can biét cach
tiém trong truong hop suy thuong
than cap)

Khdng bao gio ngung steroid dot
ngot

steroid kinh co
Ul ché tuyén Théng bao cho tat ca nhan viény Trao dbi véi béc si vé lidu trinh

steroid lidu cao bao gém:

* Phai lam gi trong trwong hop
quén liéu steroid > 24 gi& (do
nhin an, bénh tat hoac khong
duoc ké don)

« Khi nao thi ding steroid lidu
cao, Véi lidu luong nhu thé
nao, va ¢ dang nao (qua dudng
uéng, tiém bap hoic qua dudng
tinh mach); tham khao hudng
dan Steroid PJ Nicholoff dé
biét k& hoach:  www.
parentprojectmd.org/pj

+ Néu ban dinh ngung dung
thuéc steroid, hdy hoi NMS
ctia ban vé ké hoach cét giam
lidu. Ho c6 thé tham khao
huéng dan Steroid PPMD PJ
Nicholoff dé biét ké hoach:
www.parentprojectmd.org/pj

Ting huyét 4p

Theo d&i huyét 4p mdi 1an kham
bénh.

Néu huyét 4p ting, budc dau tién
la giam an man va giam can.

Néu khéng hiéu qua, bac si co
thé chi dinh thudc thém.

HUGNG DAN GIA DINH
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Téc dung phu steroid

Thong tin thém

Ban luan véi chuyén gia than
kinh co

Réi loan dung nap
duong

Thir dwong trong nuéc tiéu bang que
nhting mdi lan kham.

Nén luu tam khi di tiéu nhidu lan va
thuong xuyén khat nuoc.

Xét nghiém mau nén duoc thuc
hién méi ndm mot lan dé theo doi
sy phét trién cua bénh dai thao
dudng tuyp 2 va cac bién chung
khac cua tang can do steroid gy ra

C6 thé can xét nghiém mau thém
cho bénh di théo dudng tuyp 2 néu
xét nghiém nuéc tiéu hodc céc triéu
chung duong tinh véi glucose

Viém da day/Trao
nguoc da day thuc
quan

Steroid c6 thé gay ra cac triéu
ching trao nguoc (¢ chua). Nai véi
béc si cia ban néu ban cé nhiing
triéu ching nay

Tranh ding thudc chéng viém
khong steroid (NSAID) nhu aspirin,
ibuprofen, naproxen

Thudc khang axit c6 thé lam giam
céc triéu chang

Bénh viém loét da day

Béo cao céc triéu chirmg dau da day
vi day c6 thé 1a ddu hi¢u ton thuong
niém mac da day

Phan cua ban c6 thé duoc kiém tra
xem c6 mau néu ban bi thiéu mau
hoac néu c6 nghi ngo chay mau trong
rudt

Tranh NSAID (aspirin, ibuprofen,
naproxen)

Thubc theo don va thubc khang
axit c6 thé duoc sir dung néu ban
dang c6 cac triéu chirng

Ban c6 thé cAn dén gap béc si tiéu
hoa (GI) dé kiém tra va diéu tri

Puc thiy tinh thé

Steroid c6 thé gay duc thuy tinh
thé lanh tinh; d4nh gi4 bang viéc
kham mit hang nam la can thiét

Can nhéc chuyén tir deflazacort
sang prednisone néu duc thay tinh
thé tién trién anh huong dén thi luc
(deflazacort da dugc chitng minh la
¢6 nguy co phat trién duc thuy tinh
thé cao hon)

Néu bi duc thay tinh thé, c6 thé can
duoc tu van nhan khoa

Duc thay tinh thé can dugc diéu tri
néu chling can tré thi e
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Téc dung phu
steroid

Thoéng tin thém

Ban luan véi chuyén gia than
kinh co

Loang xuwong

NGi véi NMS cuia ban vé tinh trang
gdy xuong va dau lung mdi lan dén
khéam

Chyp X-quang cot sbng mdi 1-2
nam mét lan dé theo doi gdy xuong
do chen ép dét séng

DEXA 2-3 nim mét an dé theo di
mat do xuong

Kiém tra nong do vitamin D trong
mau hang nim bang xét nghiém
250H vitamin D (ly tuéng nht 1a
Va0 cudi mia dong): co thé can bd
sung vitamin D v&i vitamin D3 néu
ndng do thap

Ché d6 an udng cua ban nén duogc
d4nh gia mdi nam dé dam bao ring

ban dn/uéng di rong canxi.

C6 thé can bd sung vitamin D tlly
thugc vao mue do trong mau

Kiém tra mac vitamin D 250H
hang nam; bd sung khi can thiét
Pam bao rang lugng canxi trong
ché do an ctia ban du nhu cau theo
do tudi

C6 thé can bd sung canxi néu ché
d6 &n ubng cua ban khong du canxi
Cac hoat dong chiu trong lugng
(dung) c6 thé cai thién suc khoe
xuong

Thao luan vai chuyén gia vat ly tri
ligu truéc khi bt dAu mét churong
trinh tap thé duc/tap chiu sic niang

co thé

Myoglobin trong nwéc
tiéu

(Nuéc tiéu c6 mau nau
@6, do chira cac phan tir
thodi hda cua protein
trong co. Can t6i bénh
vién dé lam xét nghi¢m)

Trao doi véi NMS cua ban vé
nudéce tiéu mau nau do

Xét nghiém myoglobin

nudéc tiéu

Nuéc tiéu ciing nén dugc

kiém tra xem c6 nhiém

trung khong

Tranh van dong qué suc va céc bai
tap khé, nhur chay xudng déc hodc
nhay tung trén ném 10 xo.

Ubng dua nuéc la quan trong

Kiém tra chtc nang than néu tinh

trang nay tiép dién.

«
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7. KIEM SOAT NOI TIET

MGt s6 hormone c6 thé bi dnh huéng bai vigc sir dung steroid dé didu tri LDCD. Thudong nhit 14 hormone ting
truong (anh huéng dén ting truéng, din dén tim véc thip bé) va testosterone (hormone sinh duc nam, dan dén day
thi mugn). Ban nén dén gap bac si ndi tiét nhi néu c6 bét ky lo ngai nao vé sy ting trueng, day thi muon hoic e
ché tuyén thugng than.
TANG TRUONG VA DAY THI
Tam voc thap va day thi muon co thé khién ban lo ling va ban nén cam thay thoai mai khi thao luan vé nhiing chu dé
nay v6i NMS cia minh. Tam vc thap co the la dau hi¢u cua cac van deé stac }(hée khac va su thiéu hut testosterone co
theé anh huong sic khoe cua xuong, vi vy dicu quan trong 1a nhom béc i than kinh co cua ban phai theo d6i chat che
qua trinh tang trudng va phat trién day thi cua ban (Hinh 5).
LIEU PHAP HORMONE TANG TRUONG

Ban c6 thé duoc ké don hormone ting trudng néu xét nghiém thiéu hormone tang truong

Khéng c6 bing ching hoc tai liéu danh gid tinh an toan hodc hiéu qua cia hormone ting trudng & nhitng ngudi mic

LDCD khédng bi thiéu hormone ting trurong

C6 thé c6 nhiing rii ro tiém 4n lién quan dén viéc st dung hormone tang trudng, bao gom dau dau, tang huyét 4p noi

S0 v6 can (4p luc cao trong ndo va mét), truot dau trén xwong dii (r6i loan hong gy dau va c6 thé can phau thuat dé

khic phuc), tinh trang x4u di cia chimg veo cot séng va ting nguy co bénh déi thao duong

Trudce khi quyét dinh ¢6 sir dung hormone ting truong hay khdng, ban nén thao luan vé nhiing rai ro tiém an va loi

ich cua viéc didu tri véi bac si noi tiét
LIEU PHAP TESTOSTERONE

Testosterone rat quan trong déi véi sirc khoe cia xuong, ciing nhu ddi véi su phat trién tam 1y xa

hoi va cam xuc

Liéu phép testosterone nén duoc bit dau vai lidu lugng thip va ting tir tir ¢é day thi binh thudng

Testosterone c6 nhidu dang bao gdm tiém bép, gel va miéng déan

Béc si noi tiét cia ban nén thao luan vé dap ung didu tri mong doi truéc khi bt ddu sir dung

testosterone, c6 thé bao gom: sw phat trién cta mui co thé, 16ng mat, mun trimg ca, ting truéng phat

trién, dong céc dia sun ting truéng va ting ham mubdn tinh duc (quan tim dén tinh duc)

Céc tac dung phu c6 thé xay ra bao gom: nhiém triing tai chd tiém, phan ung di ung, thay ddi tam

trang va tang s6 luong hdng cau

Ban s& cin phai liy mau thuong xuyén trong khi ding testosterone dé theo déi dap ng cua co thé

véi didu tri

SUY THUQNG THAN CAP

Céc tuyén thuong than, nim trén than, san xuit ra mét loai hormone (cortisol) gitip co thé ban dép wng vai tinh
trang cang thang (vi du nhu khi bénh ning hoic chin thuong). Khi ban dang dung steroid, tuyén thuong than
ngirng sin xut cortisol (“urc ché tuyén thugng than™). Sau khi nging sir dung steroid, c6 thé mét vai tudn hoic
vai thang dé co thé ban bit dAu tao cortisol tré lai. Néu khéng c6 cortisol, co thé ban khong thé kiém soat tinh
trang cing thing, dan dén suy tuyén thuong than c6 thé de doa tinh mang.
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Suy tuyén thuong than cip 1a mat trong nhiing bién chung c6 thé de doa tinh mang do viéc sir dung steroid lau dai . . , .

(Xem Hinh 5). Biéu quan trong can biét 14 ban ¢6 thé co nguy co suy tuyén thuong than cip néu ngimng sir dung 8. QUANLY SUC KHOE XUONG
steroid dot ngot hozc néu bo licu vi bénh tat hodc cac 1y do khac trong hon 24 gid. Tat ca bénh nhén dung steroid

lién tuc hang ngay nén cé mot ké hoach vach ra nhiing viéc can lam trong truong hop bo 15 liu hogc trong thoi gian (LO ANG XU()’N G) (Hinh 6)

bi bénh nang hozc chan thuong nang, khi can dung thém liéu hozc "liéu cao " cua steroid. Thong tin vé cach ngan

ngira, nhan biét va quan Iy suy tuyén thuong than, ciing nhw thoi diém va cach sir dung steroid lidu cao, c6 trong

hudéng dan steroid PJ Nicholoff, c6 thé tim thy tai ddy: www.parentprojectmd.ora/pj.

TRIEU CHUNG CUA SUY TUYEN THUQNG THAN CAP

Strc khoe ciia xuong rat quan trong trong cac giai doan caa LDCD. Nhing ngudi séng véi LDCD & moi thoi diém déu
¢6 xwong yéu hon binh thuong, dic biét néu ho dang duing steroid. Steroid lam giam mat d9 khoang xuong, lam ting

Cac dau hi¢u va triéu ching ciia khung hoang tuyen thugng than: nguy co gy xuong so v6i dan s chung. Yéu co va giam kha ning di chuyén ciing 1a nhitng yéu t5 nguy co khién xuong
Mét moi yéu.
. Pau diu Hép thy tia X ning luvong kép (DEXA) la mét xét nghiém khong xam lan dé do mat do khoéng cia céc xuwong dai
N (thuong 1a chén hogc canh tay). Xuong méng hon s& kém khée manh va dé bi giy hon. Do mat do khoang trong xuong
Buon non o1 mua rat quan trong trong viéc theo ddi stc khoe tong thé cia xuong. Ban nén do DEXA it nhat 2 dén 3 nam mot Ian.
Ha duong huyét
Huyét &p thap Nhing nguoi séng chung véi LDCD, dac biét 1a nhimg nguoi ding steroid, co nguy co bj gdy xuong do chén ép dét
Nt xiu song. Gay xuong do chén ép dot song xay ra khi cac dot song (xwong cdt song) bi gdy nhd, khién ching tré nén sai léch
g va dé vao nhau. Nhiing vét gdy cung V('yi Xep do6t song, co thé gy ra dau don. Gay xuong do chén ép dot song 6 thé
duoc nhin thdy khi chup X- -quang cot séng nghiéng, ngay ca khi khong bi dau lung. Gay dbt séng c6 thé dugc diéu tri
bing bisphosphonat, dc biét néu c6 dau. Ban nén chup X-quang cot séng nghiéng sau mdi 1-2 ndm hodc thuong xuyén
hon néu ban bi dau lung.
. - -  Panh gia tudi xwong bang Xquang c6 ban tay
Tgng truéng kém 4i tha
— Bét ky diéu ndo sau day: fral thang
; §u t{i:lg truéng + Béch phan vi chiéu cao l» Kiém tra chitc nang tuyén giap
Dénh gié chieu cao 6 thng thép hon binh thuong Kham bac st b Bénh Celiac (khong dung nap gluten)
mot lan cho dén khi hoan + Tée db tang truong <4 cm noi tiét Bt et
thanh tudi day thi va dat i m‘_lm * Yeéu 6 tang trudng
dugc chiéu cao cudi cun, A L Bi én hé
uQ Cl 0 g + Chidu cao < béch phn vi Bilan ch'uyen héa
the 3 * Cong thirc mau (CBC)
Can nhic
Test kich thich hormone tang truéng
Khuyén nghi
Céc xét nghiém:
- FSH, LH
« Testosterone
o « Diéu tri suy sinh dyc:
;;)]I]t:ié fith trang iy Day thi tré Kham béc si « Bit dau thay thé testosterone & liéu thap va
th theo Tanner saging > Thétich tinh hoan <4 Tl mgdmizisgm
moi 6 thang bat dau tir 9 cm3 tir 14 tudi trs 1én « Khuyén nghi cho d tudi >14 tuoi; co the
futet dugc coi IA tir 12 tudi tr lén
Bugc can nhiic ) )
Hinh 5. Panh gid, Qudn Iy Ting trwéng va Ddy thi khi dung Corticosteroid 33“#5%1‘:1;‘;‘ xuong bang Xgquang o ban
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Xuong lién tuc bj pha v&, duoc tai hap thu vao dong mau va duoc téi tao lai. Steroid 1am cham tai tao xuong.
Bisphosphonates la thudc gan vao bé mit ciia xuong, lam cham qué trinh pha va va gidp tai hip thu, 1am cho
xuong dugc tai tao hiéu qua hon. Qua trinh nay gitr cho xuong day hon va hy vong s& khée manh hon, it bi gdy
hon. Viéc sir dung bisphosphonates c6 thé dugc dat ra néu c6 diu hiéu giam mat do xuong, giy xuong dai ma
khong xay ra chan thuong déng ké va/hoic giy xuong do chén ép dét séng (xem hinh 6).

Panh gia va gido duc

Panh gid va gido duc boi nha tri lieu vat Iy

« Giam thiéu rui ro nga trong moi méi trudng, bao gom ca viéc xem xét bé mat di bo, dia hinh va chudng
ngai vat

« Cung cép cac khoa dao tao cho bénh nhén va gia dinh v& an toan khi sir dung xe lin; nang cao nhén thic
ring nga ra khoi xe lan 1a mot nguyén nhan phd bién gay thuong tich

« Cung cép dao tao cho c4c gia dinh trong viéc nang va chuyén an toan dén va di bang xe lan va cac bé mat
khac nhau trong moi mdi truong

Nhitng can nhic chung hogc nhitng sira dbi co thé co

An todn moi truong nha & Tranh nga tir xe lan hodc thiét bi di chuyén
« Ludn thit day an toan

« Loai bo cac chudng ngai vat nhu tham, db :
* Su dung bo chong lat trén xe lan

choi, day va db dac 16n xon

An toan trén cac bé mat khdng bang phing hoic Di chuyén an toin ra vio xe lin

tron truot . « Xem xét som céc thiét bi thich tng va hé

 Dac biét lvu y khi & ngoai troi vi bé mat khdng L R o
bing phing thong nang cho bénh nhan dé sir dung trong

« Mang gidy boi dé bao vé khoi bi nga khi di trén tat ca cac moi trudng nham ho trg an toan va
bé mit tron truot xung quanh nudc

+ S dung dé chdng truot trén cac dung cu chinh
hinh mét c4 chan vao ban dém dé giam nguy co
té nga khi ra vao phong tim

giam thiéu nguy co té ngd hoic chén thuong
trong qua trinh van chuyén, di vé sinh va tim

bdn tim hozc tim voi hoa sen

Can nhic stra doi tai noi ¢

« Tham chdng truot trong nha tim hozc bdn tim
- Cac thanh vin khi tim voi hoa sen hogc bdn tim
+ Ghé tim hogc thiét bj thich ing khac d& tim

+ Céc ném chong truot khi di chén tran
» Tay vin cau thang hai bén

Hinh 62 Can nhdc vé An toan va Phong ngira Nga

«

HUGNG DAN GIA PINH 371164

9. CHAM SOC CHINH HINH (Hinh 7)

Céc myc tiéu chinh ciia cham séc chinh hinh Ia duy tri chire nang di lai va van dong cang lau cang tét, va giam thiéu
co ciing khop. Kha ning di bo hodc dimg s& gitp ban duy tri cot séng thing va s giup tang cuong sirc khoe cia
xuong.

CO CUNG

Khi c4c co tré nén yéu hon va ban cam thiy ctr dong khép khé khan hon, céc khép co nguy co bi khda & mot vi tri,
duoc goi la co cimg. Tu thé ding co thé gitip ngdn ngira cing khép cot sbng, ban chan va mit ca chan khi ban dang
di bg. Trong khi ngdi, didu quan trong 1a phai dam béao tu thé cta ban dugc diéu chinh tét, trong lwong don déu &
cé hai bén co thé. Ban chan va chéan cua ban phai thing hang, dinh vi tét va duoc h tro thich hop. Mét hé théng
chd ngdi thich hop trén xe lan cua ban, hd tro sy dbi xing cua cot sbng va xwong chau va kéo dai cot song, la rat
quan trong. C6 cac lra chon phiu thuat dé gilp duy tri sy thing hang cta ban chan va chan, néu diéu do phu hop
Vi ban.

VEO COT SONG

O cac bénh nhan séng véi LDCD néu khong st dung steroid thi kha ning méc phai tinh trang veo cot sdng tién trién 1én
dén 90% (hién twong veo cot séng sang mot bén phat trién theo thai gian). Bién phap ding steroid mdi ngay da dwoc
chitng minh la lam giam kha nang méc phai hay lam cham sy xuat hién cua qua trinh trén. Chu ¥ dén tu thé va vi tri caa
ban la rét quan trong dé ngan ngira cong veo cot song. Tiép tuc dénh gia ct song ciia ban trong suét cude doi 1a diéu can
thiét.

GAY XUONG DAI

Gay chan c6 thé 1a mot mbi de doa anh hudng dén viéc di lai. Néu ban bi gay chan, hay hoi xem cé nén phau
thuat hay khong. Phau thuat chinh sira thuong cé thé cho phép nhiing ngudi sbng véi LDCD di lai sém nhét c6
thé. Néu ban bj gy xuong, hily dam bao ring nhém than kinh co ctia ban dugc thdng bao trudc khi dua ra bat ky
quyét dinh diéu tri nao. Nhém than kinh co ciia ban s& giup huéng din cach chim soc gy xuong ciing nhur ligu
phap diéu trj sau gy xuong cua ban.

Héi chieng tic mach mé (FES) la mot yéu t6 nguy co trong LDCD va can cip ciru khan cip. Thuyén tic ma
1a do mét manh chit béo nhé dugc giai phéng vao mau sau khi xuong bi gy hozc va dap manh. Cuc m& nay
(duoc goi 1a “huyét tic™) co thé di theo dong méau dén phdi, ngan co thé liy oxy. CAc triéu ching cia thuyén
tdc md c6 thé bao gdm 10 13n, mét phuong hudéng, “khéng cu xt nhu chinh minh”, nhip tim va tho nhanh,
hoic the gip. Néu ban bj va ddp, nga val hodc gy xwong v cé bit kj ddu higu nao cia Héi chieng tic
mach m&, hdy dén Cdp citu cang nhanh cang tét. Hay d@é cho nhan vién y té biét rang begn nghi ngé- minh bi
Hoi chitng tic mach mé. Ddy la mét trwong hep y té khan cap.
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10. PHUC HOI CHUC NANG

Vat Iy tri ligu, vdn dong tri ligu va ngdn ngiz tri liéu

Ngudi bénh LDCD cén nhiéu hinh thirc vat Iy tri liéu khac nhau trong subt cudc doi, cha yéu 1a véi su tro gidp cua
cac chuyén gia vat Iy tri liéu. Ngoai ra rat nhidu nguoi khéc ciing ¢6 vai trd hd trg, nhu chuyén gia vat ly tri liu,
chuyén gia chinh hinh, chuyén gia ngon ngir, bac si dinh dudng, bac si co xuong khép nhi va ngudi 16n

Giai doan cé kha nang di lai

Cic danh gia

anh gia pham vi chuyén dong it nhit 6 thang mot lan , A obe o . L, a3 nAs K X 2 . o, .
|D £ P ven on 9 me Nhom phuc hoi chire ndng nén xem xét cac muc tiéu va 161 song cua ban dé cung cap cac dich vu cham soc phong

ngtra pht hop, giam thiéu tac dong ciia LDCD dén cugc sdng va sinh hoat ctia ban, dong thoi tbi wu hoa chat lugng
cudc sdng. Phuc hdi chirc ning c6 thé dwoc cung cap trong phong khdm ngoai tra va moi truong truong hoc, va
nén tiép tuc trong sudt cugc doi cua ban. Ban nén dugc danh gid bai mot chuyén gia phuc hoi chuc nang it nhat 4

Tién hanh kiém tra truc quan cot sng Tién hanh kiém tra truc quan cot séng 6 thang mot lan

moi ndm

Chup X quang cot séng khi bénh nhan khong
di lai dugc; néu co duong cong, hdy chup X
quang sau mdi 6 thang dén 1 nam, tiy thuoc

dén 6 thang mot lan.
vio do truong thanh cua xuong; tham khio BIEN PO VAN PQONG, THE DUC VA GIAN CO (HINH 8)
bac sT phau thuat chinh hinh khi duong cong >

200 . Bénh LDCD c6 nhiéu yéu t§ gop phin 1am cho cimg khép, co khép. D6 1a co kém dan hdi do it van dong
hoic van dong sai tu thé, hodc cac co xung quanh khép bi méat can bing (co mot bén khoe hon bén con lai).

Chup X quang cot séng thing hang nam cho
bénh nhan bi veo cot sdng tién trién da biét

Dung hinh anh phéng xa néu kho danh gia
duong cong cot song bang mét

CA4c can thigp . . , . . . o
- Canduy tri nhiéu loai hinh van déng va van dong doi xing & tat ca cac khdp. bieu nay sé giup cai thién chuc
nang cac co tot nhat co thé, gitip ngan ngira cimg co tién trién, va ngan chan cac van dé chén ép ¢ da.

V6i hudng dan vat Iy tri liéu, thuc hién chuong trinh kéo gian tai nha tap trung vao mét ca chan, dau gbi va hong

- Hoat dong va bai tap Aerobic duoc khuyén nghi; boi 16i 1a mot mon thé thao an toan. Mot sb bai tap thé

V6i huong dan tri liéu hoat dong, hdy tap trung vao cac chi trén ! : . : ©
duc (chang han nhu nhin trén bat nhin, nha phao) c6 thé c6 hai cho co bap. Vi vay, tat ca céc bai tap thé

Khi gép ban chén hudng Ién thu dong <10 °,
str dung dung cu chinh hinh mét c4 chan vao
ban dém dugc diic theo kich c& chan dé giit
ban chan vudng géc véi ¢ chan.

Tham khao phiu thuat ban chan va gan
Achilles dé cai thién dang di néu mat c4 chan
co cimg dang ké voi stc manh co tir dau va
co hong tht

Str dung cac dung cu chinh hinh mét c& chan-
ban chén ban ngay dugc duc theo kich c&
chan dé tri hodn su xdu di cia ching co rit
gan got.

Bit du chuong trinh dang bing thiét bi ding
hoic xe lan ¢6 hd trg dung thing

Tham khao phiu thuat ban chan va mét ca
chén dé cai thi¢n vi tri cua ban chan néu bénh
nhén dong y.

| Tréanh st dung cac dung cu chinh hinh cot séng

| Cung cép huéng dan dy phong giy xuong cho cac gia dinh

| Tham khao y kién ciia bac si chuyén khoa tim mach va hd hap trudc khi can thiép phau thuat

Tham khao vat ly tri liéu sau phau thuat

Pam béo gia dinh va doi ngii y té biét vé hoi chung tic mach ma mau

Tham khao dung cu do va phiu thuat cot séng
sau néu duong cong cot song > 20-30 ° &
nhimg ngudi truée tudi day thi khong diing
corticosteroid; cung cap danh gia truéc phau
thuat va sau phau thuat vai vat ly tri ligu

Hinh 8. Ddnh gid va Qudn ly Ct séng va Khop

Tiép tuc sir dung nep chi dudi; ché tao nep tay|
va ¢ tay tly chinh c6 thé thich hop

St dung céc chuong trinh dirng mét cach than
trong

Tham khao dung cu do va phau thuat cot song
sau néu dudng cong tién trién

duc can dugc theo ddi va huéng dan boi bac st vat ly tri lidu cua ban

Viéc kéo cang co s& duoc theo di bai nha vat Iy tri liéu nhung can dugc thém vao théi quen hang ngay
cua ban

Muc tiéu caa kéo gian va ép luc, tir khi chén doan tré di, 1a dé bao tdn chirc ning va duy tri sw thoai mai
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Bing 2. Panh gi va can thi¢p phuc hdi chirc ning trong tét ca cac giai doan bénh cho bénh nhan LDCD

DPanh gia

Danh gia phuc hdi chirc nang da chuyén khoa 6 thang
mét 1an hoic thuong xuyén hon néu cé nhiing lo ngai,
thay ddi vé tinh trang hodc nhu ciu cu thé (phu luc)

Sw can thié¢p

Diéu trj tryc tiep

Diéu tri tryc tiép duoc thuc hién boi cac nha vat Iy tri
liéu, nha tri liéu van dong va chuyén gia tri liéu 161 n6i
va ngon ngit, pht hop vé6i nhu ciu ca nhan, giai doan
bénh, dap ung véi liéu phap va kha nang chiu dung,
duoc cung cap trong sudt thoi gian séng cia bénh nhan.

Phong ngira co cing va bién dang

Mai tudn nén kéo gidn it nhat 4-6 lan; Nén thuong

xuyén kéo gidn & mit c4 chan, diu géi va hong; can

phai thuong xuyén kéo gian cé tay, ban tay va cé sau

d6 co thé chi dinh kéo gian mot s6 ving khac cia co

thé sau khi thim kham cu thé.

Kéo gidn dbi véi cac cdu trac cb nguy co co lai va

bién dang bang thim kham

Can thiép chinh hinh, nep, b6 bét, ¢6 dinh va thiét bi:

+ Nep ban chan-cé chan AFOs kéo gidn ban dém —
dugc dung nap tt nhét néu bét diu phong ngira khi
con nho

« Nep ban chan-cé chan AFOs kéo gian ban ngay &
giai doan khong con di lai dugc

« Nep cb tay hoic ban tay dé kéo gidn cic co

gAp/dudi ngén tay va ¢ tay — dac biét la trong cac

giai doan mét kha nang di lai

B0 bot ting ky — trong cac giai doan cé kha nang

di lai va mét kha nang di lai

Thiét bi hd tro ding thing thu dong/co dong co —

khi viéc dimng thing tré nén khé khan, néu co cing

khdng qua nghiém trong gay tro ngai viéc di dang

hoic c6 thé chiu duoc.

« Nep dai qua dAu gbi (KAFOs), khéa khép gbi —

mét lya chon cho giai doan cudi di lai dwoc va giai

doan khong di lai dugc.

Ch& ngdi ity chinh trén xe lan tay va xe lin dién

(ghé vitng chic, lung chic chin, chin hong, chin

sudn, b phu kién va tya diu)

» C4c b phan dinh vi c6 dong co trén xe lan dién
(9ap nga lung, ning ha dé chan, hd trg ding, va
diéu chinh d¢ cao)

Hinh 8t

Tdp thé duc va hoat dgng

Thuong xuyén luyén tap vira phai aerobic hoac tap
thé duc (vi du: boi 16i va dap xe) véi sy hd trg khi
can thiét, tranh bai tap siét co va khang luc, theo doi
dé tranh géng suc qua mirc, ton trong nhu ciu nghi
ngoi va bao ton nang luong, than trong véi kha ning
géng stc tim mach hd hp giam tiém 4n ciing nhu
nguy co tbn thwong co ngay ca khi hoat déng tét
trén 1am sang.

Phong ngera va quan 1y té nga va gay xwong

« Giam thiéu rui ro té nga trong moi méi truong

+ Chuyén gia vat Iy tri liéu hd trg chinh hinh trong
viéc quan 1y nhom nhanh céc truong hop gy
xuong dai va cung cép dich vu phuc hdi chirc
nang phu hop dé duy tri kha ning di lai va/hoic
kha nang dung c6 su hd tro.

Quan ly si khac biét trong hoc tap, cha y va xu ly
giac quan

Quan ly phdi hop véi nhém, dua trén nhirng lo ngai
va danh gia

Cong nghé hg tro va thiét bj thich éng
Lap ké hoach va gido duc vai danh gia, ké don, dao
tao va van dong tai trg

Sy tham gia
Tham gia vao tét ca cAc linh virc ctia cudc sbng durgc
hé tro & tht ca cac giai doan

Phong ngera va kiém sodt con dau
Phong ngira dau va quan ly toan dién, khi can thiét,
trong sudt cudc doi

* Céc khu vuc thuong c6 nguy co bi co ciing va bién dang bao gom
co gap hong, dai chau chay, gan kheo, co gdp ban chan, co bip chan,
co gép khuyu tay, co cing tay, co gdp va dudi ¢ cd tay va ngén tay
dai, ngon tay céi, co giun va co dudi cd; co cimg khap riéng 1é gay
gap hong va dau gbi va gap gan ban chan, khéo ban chan sau va ban
chan truéc, gap khuyu tay, gap hodc dudi c tay, va cac khép ngén
tay; va bién dang cua cot séng va thanh nguc bao gom cong veo cot
s6ng, gui hodc wdn cot séng qué mirc, va giam chuyén dong cua thanh
nguc.

FAMILY GUIDE

XE LAN, GHE NGOl VA NHUNG DUNG CU KHAC (HINH 9)
Khi ban phai di bd mét quang duong xa, cd thé ding xe dién, xe lan tay hay xe lan dién dé bao toan stc
CO.
Khi ban bit diu sir dung xe lan trong thoi gian 1au hon, nén chi y can than dén tu thé ngdi, va nén didu
chinh dé hd tro tdt cho tat ca cac bo phan trén co thé ban

«
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Khi bit diu gap nhiéu kho khan hon trong di lai, ban nén ngdi xe lan dién cang sém cang tét. Mot sé chuyén

gia ciing khuyén nén c¢6 phan hd tro ding thing bang dién néu dugc.

. Céc nhavat ly tri liéu va van dong tri lidu s& tu van vé céc loai thiét bi hd tro dé gidp duy tri tinh
doc 1ap va tang cudng an toan

- T&t nhat 1a nén suy tinh truée vé loai thiét bi ndo s& hd tro tot nhat cho su ty 1ap va tham gia hoat dong xa hoi cia

ban, va Ién ké hoach trudc dé cé thé cung wng kip thoi nhat.

BANG 4. QUAN LY CON PAU

Diéu quan trong la phai cho chuyén gia than kinh ciia ban biét néu dau gay van dé dé giai quyét con dau va diéu
tri ding cach. Diéu nay can dwoc xem xét lai m3i 1an kham than kinh co. That khong may, hién nay c6 rit it
théng tin vé dau trong LDCD. Nghién ctru thém 1a can thiét. Néu ban bi dau, ban can trao ddi voi chuyén gia
than kinh cua ban.

- Pé diéu tri hiéu qua, cin xac dinh nguyén nhan gay dau, dé béac si co thé dura ra cac bién phép can thiép
kip thor.

- Pau ¢6 thé do tu thé khong ding va khong thoai mai, nén c6 thé diing nep, ghé ngdi, dém, dung cu gidp
van chuyén thich hop cho timg c4 nhan ciing nhw mét s6 thube (vi du thude gidn co, chdng viém). Nén can
nhéc k§ céc tac dung phu khi sir dung két hop véi cac loai thudc khéc (vi du: steroid hozc céc loai thudc
chong viém khong chira steroid), dac biét la nhitng loai thuoc cé thé anh hudng dén chic nang tim mach
hozc hd hip.

- Trong mét sb truong hop rét hiém, cac bac si co thé chi dinh can thiép bing phau thuat chinh hinh néu
khdng thé xtr ly, diéu trj duge cac con dau. Néu gap dau lung, dic biét la véi nhitng ngudi sir dung steroid,
béc si nén kiém tra ki xem c6 bi chén ép tiy séng khong, néu cé thi c6 thé didu tri bing biphosphonate.

- Thubc giam dau gay nghién nén duoc str dung hét stc than trong, dac biét néu ¢ rdi loan chirc nang phf)i.
Chat gay nghién c6 thé gay ra tinh trang thd nong hon hodc gay ngung tho.

Ban c6 thé can cac bién phap dé thich nghi vai viéc 18n 1au va dich chuyén, an uéng, tré minh trén givong,
di vé sinh va tim rua

- Céc thiét bi don gian nhu khay 16t néng cao va éng hit thich tng c6 thé téi wu héa chirc ning

- Céc cong nghé tién tién nhu rd bét, Bluetooth va didu khién bing hdng ngoai cé thé hitu ich. Cac cong nghé
may tinh hd trg nang cao nhu thiét bi Ty dong hoa tai nha Tecla va thiét bi tw dong phét ra giong noi, va
céc thiét bi nhan dang giong noi nhu Google Home va Amazon Echo c6 thé gitip kiém soat méi truong cua
ban va hd trg cac cong viéc hang ngay.
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Diéu rat quan trong la ban phai 1am moi thi, bén trong va bén ngodi nha ciia minh, dé giit an toan. Dudi day 1a
mot so goi ¥ dé gilp ban tranh tai nan va nguy co giy xuong.

11. QUAN LY HO HAP

Nhimg ngudi bi LDCD thuong khéng gap van d& hd hap khi con di lai dugc. Theo thoi gian, co hé hap giam chic
nang lam tré ho khong hiéu qua, d& bi nhidém triing. Sau d6, cac co hd tro hd hip ciing c6 thé yéu di va ban cé thé gap
vén d& vé ho hap khi ngu. Biéu quan trong 1a phai cho nhém chiam soc thin kinh co biét néu ban bi dau dau hoac mét
moi vao budi sang, vi day c6 thé la dau hiéu the qua nong trong khi nga va cho thdy cin phai danh gia vé gidc ngu.

Panh gia va gidao duc

Néu con ho ciia ban yéu di, diéu cuc ky quan trong la sir dung céc thiét bi dé hd trg ho, dic biét 1a néu ban dang bi
bénh. Mot nghién ctu vé gidc nga danh gia mie do ban tho khi nga. Néu muc oxy cua ban duoc phat hién 1a qué thap
trong khi ban dang ngt, ban s& can dugc hd trg tho ap luc duong 2 thi (BI-PAP) dé gidp cai thién nhip thd trong khi
ngu. Khi ban I6n hon, ban c6 thé s& thdy ban can tro gidp thé ban ngay.

Panh gid va gido duc boi nha tri lidu vat Iy

« Giam thiéu rui ro nga trong moi méi truong, bao gdbm ca viéc xem xét bé mit di bg, dia hinh va chuéng
ngai vat

« Cung cAp céc khéa dao tao cho bénh nhan va gia dinh v& an toan khi sir dung xe lan; ning cao nhén thirc
rang nga ra khoi xe lan 1a mét nguyén nhan phd bién gay thuong tich

« Cung cép dao tao cho cac gia dinh trong viéc nang va di chuyén an toan dén va di bang xe lan va cac bé
mat khac nhau trong moi moi truong

Mot phuong phap cham soc ho hip c6 ké hoach va chii dong 1 can thiét va phai dya trén viéc theo ddi chat ch, ngin
ngira cac bién cb va can thiép sém khi c6 chi dinh. Nhém cham séc vé phdi bao gdm mét béc st (bac si chuyén khoa
hé hap) va nha tri liéu hd hip cé kinh nghiém trong viéc danh gia nhip thé & nhiing ngudi bi LDCD. Cac muc tiéu
diéu trj cia ho thuong bao gdbm thuc hién cac ky thuat huy dong phdi va gitr cho co thanh nguc déo dai, hd trg ho dé
lam sach chat tiét duong hd hip, dong thoi cung cap hd tro thong khi khdng xam I4n hodc xam lan vao ban ngay va
ban dém.

KHAO SAT & PHONG NGUA (HINH 10)

Nhiing can nhic chung hogc nhiing sira ddi c6 thé thuc hién

An toan moéi trudng nha & .
 Loai bo cac chuéng ngai vat nhu tham, do choi,
day va dd dac 16n xon

Trénh ngé tir xe lan hogc thiét bi di dong
+ Lu6n that day an toan
« Sir dung bo chdng lat trén xe lin

An toan trén cac bé mat khdng bang phing hozc Di chuyén an toan ra vao xe lan
tron trugt . « Xem xét s6m cac thiét bi thich ng va hé théng
+ Bic biét luu y khi ¢ ngoai troi vi bé mat khdng nang cho bénh nhan dé sir dung trong tat ca
bang phang ) cée méi trudng nhdm hd tro an toan va giam
* Mang gidy boi d€ bao vé khoi bi nga khi di trén thiéu nguy co té nga hoac chin thuong trong
bé mét tron truot xung quanh nude qué trinh vén chuyén, di vé sinh va tim hoic
 Sir dung dé chong trugt trén céc dung cu chinh tAm voi sen
hinh cé ban chan vao ban dém dé giam nguy co
té nga khi di bo dén va di tir phong tam

Céc sira dbi quan trong tai nha:
«  Tham chéng truot trong phong tém voi hoa sen hoac trong bdn tim
«  Thanh nim khi tdm voi hoa sen hodc bon tim
«  Ghé tim hoic thiét bj thich ung khac dé tim
«  Sirdyng loai g& chéng tron trugt cho bac ciu thang
«  Tay vin & ca hai bén cua cu thang

Hinh 92. Giam sét va Qudn ly Nhém Phuc héi chike ning

Ban nén bit dau gap bac si chuyén khoa ho hip hang nim khi di duoc chin do4n, va bét diu kiém tra chirc niang hd
hép cang sém cang tét sau khi chin doan. Kiém tra nén bao gbm do dung tich séng géng sirc (hoic “FVC;” nhip the
16n nhat ma mot ngudi c6 thé the ra mot cach ddy da va manh mé). Bit dau cac bai kiém tra ndy soém s& cho phép tré
1am quen véi thiét bi va nhom nghién ciu dong thoi dé danh gia chire ning ho hép nén

Khi ban khong thé di lai ma khéng c6 sy hd tro, nén danh gia hd hap theo lich trinh it nhat sdu thang mot Ian.

Panh gia nén bao gdm kiém tra chirc nang hd hip véi cac phép do FVC, muc do hit vao t6i da (MIP - &p lyc hit

vao t6i da) va muc do ban c6 thé the ra (MEP - p luc tho ra tdi da), va thé tich téi da khi ho (PCF - do manh con

ho). C4c gia tri nay s& dugc nhém chim séc hd hép cia ban theo dai lién tyc

Ngoai ra, viéc danh gia nén bao gom viéc do do béo hoa oxy theo mach ndy (SpO2- do luong oxy trong mau cia
ban khi ban dang thuc) va khi c6 thé, do muc carbon dioxide cudi thi tho ra bang xét nghiém mau hoic do qua da
(PetCO2 / PtcCO2 - do muc carbon dioxide trong mau cta ban khi ban dang thuc)
C6 thé can nghién ciru vé& gide nga néu 6 diu higu nga khdng yén, nhie dau vao budi sang hoac quéa mét moi
trong ngay. Nghién ciru nay danh gia nhip thé va do ndng do oxy va luong carbon dioxide trong mau khi ban
dang ngu
Tiém phong phé cAu (dé ngiin ngira viém phéi) va chiing ngira ciim hang nim (tiém phong cim; tranh
Xit miii bang vi rdt cim song) sé giup ngan ngira cac dot cim nang va viém phoi




»

44/ 64

HUGNG DAN HUGNG DAN GIA PINH 45/ 64
GIA DINH

NEU BAN GAP MOT TRONG CAC DAU HIEU SAU, CAN CAC CAN THIEP (HINH 10)
THONG BAO VOI BAC SI NGAY:
- Om, bénh kéo dai do nhitng nhiém tring khéng dang ké & duong ho hap trén.
- D& bi mét hoic budn ngi khdng c6 ly do vao ban ngay
Kh6 tha, hut hoi, khé noi hét cau.
- Luén dau dau, hodc dau dau vao budi sang.
Kho ngu, bi tinh gidc nhiéu lan, kho tinh gidc hodc gap 4&c mong.

C6 nhidu cach d@é gitp phéi cia ban hoat déng tét trong mat thi gian dai.

C6 thé sir dung nhiéu cach dé ting lugng khong khi cé thé di vao phdi bing cach kéo gidn cac co hd hip thong
qua hit thd sau (huy dong thé tich phdi, ki thuat thdi phdng hozc xép chdng hoi the)

Néu con ho tré nén yéu, nén hd trg bang tay hodc bang may dé lam théng duong tho va gitip dy chét nhiy va
vi trung ra khoi phoi. Biéu ndy 1am giam nguy co viém phoi

o e Theo thoi gian, ban diu s& can hd trg dé tho: qua dém (thong khi &p huc duong 2 thi khong xam l4n - Bi-PAP) va
+ Tho hon hen khi thic day, hoac cam thay tim dap manh. sau d6 vao ban ngay (thong khi hd tro ban ngay khong xam I4n) dong thoi theo dbi tién trién cua céc tridu ching
- Giamchdy. Viéc chuyén dbi sang hé thdng thong khi hd trg ¢ thé khé 1am quen. C6 nhiéu loai “giao dién” khéac nhau
(mat na va dng ngam) ma ban c6 thé sir dung. Didu quan trong Ia tim mot giao dién phil hop vai ban. Nhém
cham so6c phéi cua ban c6 thé cung cp nhiéu loai giao dién khac nhau cho dén khi ho tim thiy loai thoai mai
nhét cho ban

Viéc thong khi ciing c6 thé duoc hd tro théng qua phau thuat mé khi quan, & day hong (“md khi quan”) tiry thudc
vao thyc té tai dia phuong. Didu nay dugc goi la hd trg thong khi xam lan. Khéng c6 huéng din nao vé thoi diém
c6 thé cn phiu thuat mé khi quan. No thuong 1a mét quyét dinh ca nhan gitra ban va béac si chuyén khoa hé hip
cua ban

Giai doan c6 khi ning di lai Cac bién phép can thiép trén cd thé gitp ban thé dé dang hon va tranh cac bénh hd hap cap tinh

Diéu can thiét 1a phai tiém chung theo lich, bao gdm ca thudc phong ngira phé cau khuin va cam hang nam.
Nhimg ngudi séng chung vai LDCD nén chon tiém thudce cim, thay vi xit miii vi rat séng

Panh gia r |

8i nim mot 13 Do FVC, MIP/MEP, PCF hai 1an mdi nam. ; < hid 5 hip. hay véu ciu thube khang sinh bé ap hd
o FVC moi ndm mot an | 0 FVC, MIP/MEP, PCF, Sp02, pelCO2/pcCO: hai lin moi nim Néu ban bi nhiém tring dudng hd hp, hay yéu ciu thude khang sinh bén canh viéc sir dung phuong phap hd

] tro ho bang tay hoic bang may.

Nghién ctu vé gidc ngu véi than dd (CO2) dé tim céc du higu va tridu ching cia chimg ngung thé do téc nghén hodc rdi
loan nhip tho khi nga

Cén dac biét chu y dén ho hap quanh khoang thoi gian phiu thut (xem Phan 15)

Lu6n than trong néu can bd sung oxy; dam bao nhan vién y té biét sir dung phuong phap thong khi ap huc
duong 2 thi khong xam 14n va ddng thoi theo dai chat ché muc carbon dioxide (CO2) cua ban

Can thiép

Chiing ngira bing vic xin phé cau khuan va vic xin ctm bt hoat hang nam

[ ]
Huy dong phdi khi FVC<60% dy doan
[ 1

H3 tro ho khi FVC < 50% gia tri du doan,
PCF < 270 L/phat hoic MEP < 60 cm H20

Théng khi hd trg vé dém véi nhip the du
phong (uu tién khong xam 14n) khi c6 cac
dau hiéu hogc triu chung cua giam thong
khi khi nga hozc rdi loan nhip thé khi ngu, +

nghién ciru gidc ngii bét thuong, FVC < 50%
gid tri du doan, MIP < 60 cm H20 hoac SpO2
co ban < 95% ldc thic tinh, hodc pC02> 45
mm Hg

B4 sung thong khi hd tro ban ngay khi, du da
thong khi vé dém, SpO, ban ngdy <95%,
pCO2> 45 mm Hg, hoic c6 tri¢u chiing kho
tha khi thire

Hinh 10? Gidm sdt, Ddnh gid va Quan |y ciia Nhém chim séc Hé hip
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12. CHAM SOC TIM MACH (Hinh 11)

Tim la mot co, va n6 ciing bi anh huéng trong LDCD. Bénh lién quan dén co tim dugc goi 13 “bénh co tim”. Trong
LDCD, bénh co tim 14 hau qua cua sy thiéu dystrophin trong co tim. Bénh co tim 1am giam chirc ning cua tim,
hoc suy tim theo thoi gian. C6 nhidu mirc d6 suy tim va ngudi bénh cé thé séng chung vai tinh trang suy tim
dugc kiém soét trong nhidu nam néu sir dung thudc va thudng xuyén dén gap bac si tim mach. Myc dich ciia quan
Iy tim trong LDCD la phét hién va diéu tri sém cac thay di cia co tim. That khéng may, cac vn dé vé tim thuong
xuét hién am thdm (khéng cé triéu ching dang ké). Vi 1y do nay, diéu cuc ky quan trong 1a phai co bac si tim
mach trong nhém chim séc ctia ban ngay tir khi dwoc chan doén.

THEO DOI PANH GIA

Ban nén gap béc si tim mach it nhat m&i nam mot 1an ké tir khi duoc chén doan, hodc thudng xuyén hon néu dugc
khuyén nghi

Pénh gia chirc nang tim cta ban nén bao gdm dién tim dd (ECG - danh gia cac xung dién cta tim va do nhip tim)
va siéu Am tim (“siéu Am”, cho hinh anh cAu triic va chirc ning tim) hoac MRI tim (cung cép hinh anh chinh x4c cia
cau tric va chirc nang ctia tim, dong thoi cho biét liéu ¢6 xo hda hodc seo ¢ co tim hay khong)

Nhiing phu nit mang gen bénh LDCD cin dugc kiém tra tim mdi 3 dén 5 nam néu tim caa ho binh thuong (thuong
xuyén hon néu duoc khuyén nghi) vi ho ciing c6 thé gap cling van d& v& tim nhu nhiing ngudi LDCD

PIEU TRI
Thudc tro tim nén dugc bét dau khi cé ddu hiéu sém cua xo hoa co tim (m6 seo hinh thanh trong co tim, nhin
thy trén MRI), giam chirc nang tim (giam téng mau hozc phan suat co rdt trén MRI hozc siéu &m tim) hoic khi
10 tudi, ngay ca khi tat ca cac xét nghiém cua ban déu binh thuong vi diéu nay sé gilp bao v¢ tréi tim caa ban
Thudc e ché men chuyén dang angiotensin (ACE - lisinopril, captopril, enalapril, v.v.) hoic thudc chen thy thé
angiotensin (ARB - losartan) duoc cho Ia ligu phép didu tri dau tién. Nhiing loai thuéc nay mé ra cac mach
méau dan ra khoi tim ciia ban, vi vy tim ciia ban khong can phai bép manh dé bom méu dén co thé

Céc loai thudc khac, chang han nhu thudc chen beta 1am cham nhip tim dé tim c6 thé lam diy va bom mau
hiéu qua. Thudc loi tiéu (“thudc thai nude” khién co thé loai bo dich lam giam thé tich tudn hoan, khién tim
khong phai dap nhanh va mét) ciing c6 thé dugc ké don khi suy tim tién trién
Nhip tim bt thuong hién thi trén dién tam db can dugc theo ddi va diéu tri kip thoi. Ban nén giit mot ban sao
cta dién tam dd co ban cua ban trong tay
May theo d&i Holter s& danh gia nhip tim cua ban trong 24 hoic 48 gio; diéu nay duoc thyc hién néu cé bét
thuong vé nhip tim cua ban cin danh gia thém

- Nhip tim nhanh va/hoic danh tréng ngyc (thinh thoang tim dap bét thuong) thuong gap ¢ nhing ngusi méc
bénh LDCD va thuong lanh tinh. Tuy nhién, nhiing diéu nay ciing co6 thé lién quan dén céc van dé nghiém
trong hon vé tim va cin duoc bac sT tim mach kiém tra

HUGNG DAN GIA PINH

Néu ban bi dau nguc dir doi va dai ding, day co thé la diu hiéu cua tén thuong tim, va ban can dugc dua di

c4p ctu ngay lap tuc.

Nhimg ngudi dimg steroid nén duoc theo ddi vé cac tac dung phu tiém 4n trén tim, ching han nhu ting huyét
ap (huyét ap cao) va ting cholesterol trong méau (cholesterol cao); lidu steroid ¢6 thé can diéu chinh hoic c6
thé cin thém cac didu tri khac (xem Bang 2)

Chén doén
Panh gia co ban khi chan doan
« Tham vAn véi bac s tim mach
- Tién st bénh tim
« Lich sir gia dinh
« Kiém tra thé chat
- Dién tam do
« Hinh anh khdng xam lan:
« Siéu an tim
(< 67 tudi)
« MRI tim mach
(> 67 tudi)

v
Panh gia hang nim
Danh gia tim mach hang nam
« Tién su bénh tim
- Kiém tra thé chat
- Dién tim do
« Hinh anh khang xam lan

«
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Panh gia phu nir mang gen

bénh

Panh gia tim mach trong giai

doan dau tudi truong thanh

+ MRI tim mach

« Néu c6 triéu chung hoac
hinh anh duong tinh, hay
tang tan suat danh gia theo
khuyén nghi caa béc si tim
mach

« Néu am tinh, danh gi lai
sau mdi 3-5 nam.

« Tang ’tz‘"m suat danh gia theo
khuyén nghi cua bac si tim

mach
P . Bt dhu didu tri bing thudc

v

Giai doan c6 thé di lai va dau giai

doan khong thé di lai

« Tién hanh danh gi4 tim it nht hang
nam

« Bét dau sir dung thudc tre ché men
chuyén hozc thudc chen thu thé
angiotensin khi 10 tudi

Cudbi giai doan khong thé di lai

- Theo ddi chat ch& cac diu higu va triéu ching
cua rbi loan chirc nang tim. Triéu ching cua
suy tim c6 thé kho chan doan & giai doan nay

- Theo dbi cc bét thuong vé nhip diéu tim

+ Diéu trj bing c4c ligu phap didu trj suy tim da
biét

Phiu thuat

- Panh gi4 bang dién tam d va hinh anh
khéng xam l4n trudce dai phau

« N6i cho bAc si gy mé biét vé loan dudng co
Duchenne; bénh nhan tang nguy co rui ro khi
gay mé

Hinh 112 Gidm sdt, Ddnh gid va Quan |y ciia Nhém cham séc Tim mach
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13. QUAN LY HE TIEU HOA
Dinh duwéng, dong tac nuét va cac van dé tiéu héa khdac

O nhiing giai doan khéc nhau, ban cin tham khao ¥ kién cac chuyén gia nhur: béc si dinh dudng, bac s tri liéu 16i noi va
ngdn ngr, va bac si chuyén khoa tiéu hoa. Nhiing lo lang vé duong tiéu hoa d6i véi nhitng nguoi bi LDCD bao gom:
tr nén thira can hoic nhe can, tao bén man tinh va khé nuét (ching khé nudt).
CHAM SOC DINH DUONG (HINH 12)
Chuyén gia dinh dudng c6 thé gilp ban danh gia lugng calo ban can mdi ngay, bang cach tinh toan muc tiéu hao
niang luong khi nghi ngoi (REE) cua ban, sir dung chiéu cao, tudi va mirc do hoat dong cua ban.
Can c6 mot ké hoach giap bénh nhan LDCD ¢6 mét ché do dinh dudng tét dé ngan tré khong b thiéu
dinh dudng hay béo phi ngay tur lac bénh dugc chan doan va trong suot cude doi
Quan trong la giit chi s§ can nang theo tudi, chi sé khdi co thé (BMI) giira bach vi phan thir 10 va 85 cua
biéu db tang truong quéc gia hodc Té chirc Y té Thé gisi (xem bang dit lisu)
Thyc hanh mot ché d6 an udng lanh manh, can bang véi day du cac loai thuc phdm 1a can thiét dé duy tri mot
co thé khoe manh; Théng tin cho toan bé gia dinh vé viéc dn udng can biang dinh dudng-cé thé dugc tim thiy
tir ngudn qudc gia, bao gdm NHS Live Well (https://www.nhs.uk/live-well/) va cac ngudn cé uy tin khac &
quéc gia caa ban nhung nén thao luan véi mét chuyén gia dinh dudng
Ban nén cha ¥ thém dén ché do an udng khi bit diu chan doan bénh, khi bit diu diing steroid, khi mat kha
nang van dong va khi xay ra cac van dé vé nudt
Ché d6 an udng cua ban ciing nén dugc danh gia vé lugng calo, protein, cht long, canxi, vitamin D va cac
chat dinh dudng khac mdi nam
Luong nuéc thich hop 1a cin thiét dé ngan ngira mit nuéc, tao bon va cac van d& vé than (than)
Néu ting can qua nhiéu, nén giam luong calo va ting cudng hoat dong thé chét an toan
Chung réi loan da day, hodc cham tiéu hoa, c6 thé xay ra khi ban 1én hon, gay dau bung sau khi an, budn non,
non, chan an va cam thay no nhanh chéng
Néu ban bi sut can khong mong muén, diéu quan trong la phai xem xét rang déy co thé 1a mét bién ching cua
cac van dé & cac hé théng khac (vi du: tim hoac ho hap)
Céc van d& vé nubt ciing c6 thé anh huong dén viéc giam can. Chuyén gia dinh dudng cia ban nén lam viéc
chit ché vai chuyén gia tri liéu Ioi noi va ngdn ngir dé xay dung ké hoach an uéng nham gidp ban duy tri hoac
tang can, thay déi ché do an udng c6 thé hitu ich cho ban trong gio an va quyét dinh khi ndo can danh gia kha
nang nudt cua ban

CHAM SOC PONG TAC NUOT (HINH 12)

Yéu co mat, ham va ¢ hong c6 thé dan dén céc van dé vé nubt (ching khé nuét), gy ra van dé vé dinh dudng.
Chiing khé nuét ciing ¢6 thé gay ra tinh trang hit sic (cac manh thirc n hodc chét long di vao phéi) do co nubt
chuyén dong kém, c6 thé 1am ting nguy co viém phdi hit. Ching khé nudt thuong co thé xay ra tir tir, co nghia 1a rat
kh6 phat hién. Vi ly do nay, céc triéu chung nuét can dugc xem xét lai mdi 1an khéam.

«
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TRIEU CHUNG CUA CHUNG KHO NUOT:

Ban c6 thé cam thdy c6 thire an "méc ket trong ¢d hong"

Ban c6 thé bi gidam can khéng mong muén tir 10 phin tram tré 1én (néu ban vin dang trong qué trinh phét trién)
Thoi gian in ctia ban cé thé bi kéo dai (mét hon 30 phiit) va/hodc gio an kém theo mét moi, chay nuéc dai, ho hoac
nghen

Suy giam chire nang phdi khong rd nguyén nhan hoic sét khong ré nguyén nhan c6 thé 1a du hiéu caa viém phdi hit
hoic viém phdi do cht long di xudng phdi

CAC CAN THIEP CHUNG KHO NUOT:

Kham Iam sang va hinh anh hoc v& nudt 1a can thiét khi thay cac triéu ching nay

Trong trudng hop ¢6 vén dé vé nudt, nha tri liéu 1oi néi va ngon ngit nén tham gia dé gidp ban phéat trién mot
ké hoach diéu tri c& nhan v6i myc tiéu duy tri chirc ning nuét tot

Viéce dat ng thong da day c6 thé duoc thao luan néu nd lyc duy tri can niang va lugng chét long ciia ban qua
duong uong duong nhu khong du

- Céc rui ro tiém 4n va loi ich cua viéc dat éng thong da day cin duoc thao luan chi tiét

- Mg da day cé thé duoc thuc hién theo nhidu cach. Ban nén thao luan vé cac rui ro phiu thuat va gay mé,
ciing nhur nguyén vong ¢ nhan cua ban, khi dwa ra quyét dinh

Dianh gia dinh dwdng, nudt va tiéu hoa

M&i 1an kham

Danh gia cua chuyén gia dinh dudng cua ban

Theo dbi can nang va chiéu cao; wdc tinh chidu cao thay thé nén dugc
str dung cho nhiing bénh nhéan khong di lai dugc

6 thang mot I4n )
Nghi ngé ve chiing khé nuét, tao bon, trao ngugc da day-thuc quan va ching liét da
day

Hang nim_ i
Danh gia nong do 25-hydroxyvitamin D trong huyet thanh

I I I

nuét

Triéu chung cua ching khé

Mot hoac nhiing diéu sau day:

« Giam can va mét nudc

« Suy dinh dudng

« Hit sac

« Chitng khé nudt vira hosc nang

25-hydroxy vitamin D <30-0 Luong canxi it hon mirc cho
ng/mL phép trong che d6 an uong

v ' v v

Trao ddi bac si v& Ngon ngit
dé danh gia kha nang nuét,
bao gdm ca Tham do nudt
qua quay video c6 can quang

Pé nghi dit ing thong da day

Pidu trj thiéu hut vitamin D

Khuyén nghi ting luong canxi
trong ché do an ubng

Hinh 12X Bdnh gid va cham séc dinh dwéng, dpng tic nuét va cdc vin d@é tiéu hsa khdc.
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- Ong thdng da day dwoc dat vao dang thoi diém cé thé 1am giam &p luc caa visc ban ludn ¢b géng in du thic BANG 6. QUAN LY LOI NOI VA NGON NGU-CHI TIET
in 4¢ duy trl lrong calo Di ¢6 tai ligu ghi nhan vé& nhitng kiéu hinh kiém khuyén vé ngon ngit va ldi noi trong loan
- Néu co nudt caa ban manh, viéc n bang 6ng sonde KHONG c¢6 nghia 12 ban khong thé an thirc an ma minh duong~cor DuchenAne, bao g(_)i'n nhung Va}I dF vé phatktrlen ngon ng, tri nhé ngan han, am ngit
mudn! Viéc dit sonde da day 1am gidm cing thing vé viéc tiéu thu du calo va cac chit dinh dudng khac ma hoc, ciing nhu chdm phat trién 1Q va qua trinh hoc tap

ban cén, vi ban c6 thé bd sung dinh dudng bing éng théng caa minh. ) o o ] ) o
e Nhing triéu chung nay khong xuat hién ¢ tat ca ngudi bénh LDCD, nhung nén dugc can nhac

TAO BON VA BENH TRAO NGUQC DA DAY - THUC QUAN (GERD) va.can thiép khi chng xuat hi¢n

Téo bon va trao nguoc da day thuc quan (axit trao nguoc tir da day hong, gay ra ching ¢ nong) la hai tinh trang «  Chuyén dén bac si tri liéu ngdn ngir dé dugc danh gia va didu tri néu cé nghi ngo vé phét trién
tiéu hda pho bién nhat ¢ nhimg nguoi bi LDCD. Boi vi tdo bon 1a mét phan nan thuong gap va thuong khong 161 n6i va ngén ngi

duoc bao cdo diy du, diéu quan trong la phai thao luan vé théi quen di tiéu véi nhom cham soc cua ban. Kiém

soat tao bon c6 thé gilp tranh céc bién chimg trong tuong lai anh hudng dén rudt do téo bon lau ngay. «  Tép cac co lién quan dén noi va phat am cho nhiing tré gap kho khan vé néi chuyén va ngon

Thudc nhuan trang va céc loai thudc khac cé thé giap tinh trang tao bon. Can trao ddi véi bac si vé loai ngit, cling nhu & ngudi gid yéu co miéng va néi khé nghe

thudc nhuan trang nao thich hop nhit cho ban va ban nén diing ching trong bao lau. Tt ca cac loai thubc

nhuan trang khng giéng nhau «  Chién lugc hd trg, luyén giong va khuéch dai 16i néi dugc khuyén céo & nhiing tré gap van dé

vé ho ha

Didu quan trong la ban phai ubng du nuéc mdi ngay. Tang chit xo c6 thé 1am cho céc triéu chung ti té P
hon, dac biét 1a néu luong nuéc khdng du, vi vay hiy dam bao ring ban trao ddi ché d6 an ubng va lugng «  Xem xét vé thiét bi tao giong ndi (VOCA) & bt cir tudi nao néu 4m lwong phét ra bi gisi han
nu6e cua minh voi chuyén gia dinh dudng mdi lan kham, dac biét néu ban dang bi tao bon.
+  Nhiing vén & vé ngon ngit c6 thé dan dén khé khan trong viéc dén truong, nhung c6 thé dugc

Trao nguoc da day thuc quan thuong duge diéu tri bang céc loai thudc we ché axit trong da day; nhiing loai hé trg va can thiép

thude nay thudong duoc ké don cho nhing ngudi dang diéu tri bing steroid hoiic bisphosphonat duwdng udng
Cham séc rang miéng la mét linh vuc quan trong déi vai tit ca moi ngudi, dac biét 1a & nhing ngudi sir
dung bisphosphonates dé didu tri mat xuong. Cac khuyén nghi cua chuyén gia vé cham soc rang miéng
dugc néu trong Khung thong tin s6 5

Khi bi yéu ham, c6 thé bi mi khi nhai, din ¢én giam lwong calo nap vao

14. QUAN LY TAM LY XA HOI

Dinh huéng cude séng bénh nhan LDCD c6 thé phic tap, hd tro tam Iy xa hoi va cam x(c Ia rét quan trong déi
V6i ca nguoi séng véi LDCD va gia dinh ciia ho (hop 7). Cac véan dé tam Iy x& hai cd thé nay sinh bt ci ldc
ndo. Diéu quan trong la ban phai cho nhom cham soc cua ban biét néu ban dang gap van dé véi bat ky diéu nao

BANG 5. KHUYEN NGHI VE SINH RANG MIENG duoc liét ké bén dusi.
o ) o ) L ) - Khoé khan trong viéc giao tiép xa hoi va/hoic két ban (tirc 1a chua truéng thanh vé mat x& hoi, ki ning xa hoi kém,
* Ngudi séng voi LDCD nén, bat dau tir khi con nho, tham kham nha si ¢6 nhiéu kinh nghiém va thu minh hoic bj ¢6 1ap véi ban bé ddng trang lira)
hiéu biét sau rong vé& bénh LDCD @& cham soc vé sinh ring miéng. Muc tiéu cua nha si 1a ¢é ging . Vén d& hoc tap
cung cép diéu tri chat lugng cao, sac khoé ring miéng, dam bao sac khoe thé chét tinh than va co . Lo léng qué mirc hodc lién tuc

chirc nang nhu 1a mét ngudn luc trong cong ddng. Nha si nén nhan biét nhitng khéc biét cu thé vé

e o ) o ° o e . Thudng xuyén tranh céi va boc phét hanh vi; khé kiém soat con tire gian hodc ndi budn
phét trién rang va hé xuong & ngudi song voi LDCD va hgp tac véi mot bac si chinh nha ¢6 kinh

P T S - Téang nguy co rdi loan phat trién than kinh va hanh vi, bao gom réi loan pho tu ky, réi loan ting dong giam cha y
nghiém va hiéu biét vé bénh LDCI?. . , . . . ) (ADHD) va r6i loan &m &nh cudng ché (OCD)
» Cham soc rang miéng dya trén céc bién phap dy phong nham duy tri vé sinh rang miéng tot

+ Huéng dan cha me va nhimg nguoi chim séc khic cach dénh ring cho ngudi LCD Duchenne,
nhitng vi tri ludi to va mé miéng han ché khién viéc nay tré nén kho khin hon

« Cac thiét bj tro gitp va hd trg k§ thuat danh riéng cho viéc vé sinh ring miéng c6 tim quan trong
dic biét khi sirc co bap cua ban tay, canh tay, ham, miéng va ¢ bat dau giam hoac khi cé hién twong
co rat & ham

Céc van d& vé didu chinh cam x(c va lo lang va/hoic trdm cam

Céc vén d& vé cam xdc va tam ly x4 hoi 1a phan quan trong cua sirc khoe ma khong nén dwgc bo qua. Néu ban
cam thay lo ling, thic mic v& chan doan hay bt cir diéu gi khac thi can dugc giai dap. Ban nén dugc trao doi
vé lo Idng va tram cam tai mdi lan kham, néu c6 van dé gi can duoc danh gia va diéu tri kip thoi.




50 HUOGNG DAN HUGNG DAN GIA DINH 53/,
GIA DPINH

PANH GIA (HINH 13)

Danh gia tim 1y x& hoi hang nam cua ban nén bao gdm sy phét trién nhan thuc va ngdn ngit, diéu chinh cam x(ic, cach
cur xtt, ky nang xa hoi va tat ca cac linh vuc quan tm khéc. Mic di khdng phai phong kham nao ciing c6 quyén truy
cap tryc tiép vao tat ca cac danh gia va can thiép duoc liét ké, nhung nhitng khuyén nghi nay c6 thé dong vai tro 1a

BANG 7. DANH CHO GIA DINH

Cha me coi md va sin sang tra loi cau hoi s& gidp tré dé dang hoi hon. Didu quan trong 1 phai tra
l6i céc cAu hoi mot céch coi mé, nhung theo cach thirc phii hop véi lira tudi va chi tra 161 cau hoi

duoc hoi (ma khong can giai thich chi tiét). Ching tdi nhan thiy rang day c6 thé la mot cudc tro
chuyén rét kho khan vai con ban. Céc nhan vién chim soc ¢6 thé cung cap tro gidp vé thong tin,
hudng dan va cac ngudn lec. Nh6m than kinh co nén biét tré dang mudn tim hiéu va can dwoc hd tro.
Ho c6 thé gidp két ndi céc gia dinh véi mot nha cung cap dich vu y té thich hop nhét dé gitp c6
nhiing cudc trd chuyén té nhi.

Mic du diéu quan trong ddi véi ngudi mic bénh LDCD la nhan dugc sy hd trg vé tam ly x& hoi va
tinh cam, nhung chén doan nay anh hudng dén toan bo gia dinh. Cha me va anh chj em ciing c6 thé
6 nguy co bi xa hgi ¢6 1ap va trim cam. Biéu quan trong la ban phai cho nhém chim séc biét gia
dinh ban dang thé ndo tai mdi 1an kham va néu ban cam thay minh c6 thé c6 li tir viée tu van, hay
gidi thiéu cac gia dinh khac.

Mat sb bién phap can thiép dwoc biét co thé gidp ich trong cac van dé khac nhau cua tam ly tri ligu.
Chuing bao gém do tao cho cha me trong viéc ¢ giang ddi pho véi hanh vi va xung dot, liéu phép
cé nhan hogc gia dinh, va can thiép hanh vi. Ap dung phén tich hanh vi cé thé gip giai quyét mot sé
van dé lién quan dén chung tu ky.

MGt ngudn hitu ich & Anh 1a: Huéng dan vé ching loan dudng co Duchenne, do Janet Hoskins bién
tap (https://www.jkp.com/uk/a-guide-to-duchenne-muscular-dystrophy-2.html)

huéng dan cho viée cham soc tim 1y xa hoi cua ban.

r

r

DANH GIA

CAN THIEP

Giai doan c6 kha niing di lai

+ Xem xét danh gia co ban trong nam dau
tién chan doan

- Cung cip danh gia vé phat trién (<4 tudi)
hoac tam ly than kinh (> 5 tudi) khi c6 lo
ngai vé cam xdc x& hoi hoc cham phat
trién nhan thirc

Cung cép dénh gid boi nha nghién ctu
bénh hoc vé ngﬁp ngix 161 néi cho nhiing
tré cham phat trién veé ngdn ngit

Cung cép danh gia cua nhg?\n vién xa hoi khi
chan doan va sau d6 khi can thiet

+ Cung cap danh gi4 tam Iy than kinh dé Xac

dinh céc van d& vé nhan thicc hoac hoc tap
khi c6 lo ngai vé két qua hoc tap & truong

+ Cung cip danh gia tam ly than kinh khi

chuyén sang tudi truong thanh dé danh gia
xem ¢6 can sy trg gilp tir chinh phu hay
khong

Cung cép dénh gid tim 1y than kinh khi ton
tai lo ngai vé sy thay doi trong hoat dong
hoac kha nang quan ly cong viéc hang ngay

Cung cép danh gi4 boi nha nghién ctu bénh
hoc vé& ngén ngir 1oi néi cho nhiing bénh
nhan bi mét hoac suy giam kha ning giao
tiép chirc nang, khé nhai hodc khé nudt

Cung cép danh gia ciia nhan vién xa hi vé& nhu cu cua bénh nhan va gia dinh

Tham khao ligu phap tam ly khi céc lo ngai vé stc khoe tam thin dugc xac dinh cho bénh nhan hodc gia dinh

Thyc hién péc bién phap hd trg chinh thuc tai truong hoc vé sirc khoe, an toan va kha nang
tiep can; ke hoach cho viéc nghi hoc do van dé vé sirc khoe

D3t myc tiéu cho gido duc va nghé nghi¢p
tuong lai

nhan vién truong hoc vé LDCD

Cung cip cho phu huynh céc ngudn tai ligu dé gido duc: gi&o vién, nha tam 1y hoc hoc duong va

| Cung cap cho cha me va bénh nhan céc nguon tai ligu dé gido duc ban bé dong trang lira vé LDCD

| Tham khao chuyén gia tim 1y dé dugc dao tao ki ning xa hoi khi can thiét

| Khuyén khich bénh nhan va gia dinh tich cuc va gin bo

| Thc day benh nhan ty van dong va déc Iap

Hb tro gido duc thuong xuyén, dao tao nghé
va gido duc chuyén tiép ma rong vai cac
chuong trinh gido duc ¢4 nhan héa cho dén
22 tudi

HJ tro diéu chinh dé dap tmg cac yéu cau
veé cong viéc

Sép xép cac dich vu cham soc stc khoe tai
nha néu suc khoe cua bénh nhan gap rui ro
vi khong thé cung cép du dich vu cham soc
trong dicu kién hi¢n tai

Théng béo cho bénh nhén va gia dinh vé sy sin c6 cua dich vy cham séc giam nhe

Hb tro sip xép dich vu chim s6c thay thé cho ngudi chim soc

Hinh 13% DPdnh gid va Cham séc tam Iy xa hji

Cung cap dich vu chdm séc cubi doi cho bénh
nhan
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CAN THIEP CHAM SOC & HO TRQ

- Diéu phéi vién chim séc than kinh co 1a mot thanh vién quan trong cia nhém va c6 thé tao diéu kién gisi két
ndi véi cac bac si 1am sang vé linh vuc sic khoe hanh vi, nhan vién xa hoi, cd van va chuyén gia cham soc
giam nhe. Néu nhém cua ban khong bao gdbm mot diéu phdi vién cham soc than kinh co, hiy hoi nguoi ma
ban nén lién hé néu co thic mic/lo ling/truong hop khan cép giira cac 1an tai kham.

Diéu quan trong 1a ban phai gitip nhan vién y té hoc dwong hidu vé LDCD, dé ho c6 thé duoc thong bao vé
chén doan cua ban va gidp tao diéu kién cho ban tiép can véi moi thir ban can cho gido duc, tham gia xa hoi,
gido duc va viéc lam trong twong lai

Ké hoach Giéo duc, Stic khoe va Chiam soc (EHCP) ca nhan hoa dac biét nén duoc phat trién dé giai quyét bt
ky van dé hoc tap tidém dn nao ma ban cé thé méic phai va dé thay ddi cac hoat dong cé thé gay hai cho co cia
ban (vi du: gi4o duc thé chit), tiéu hao ning lwong cua ban hoic ting mét moi (vi du: di bo quang duong dai
dé di an trua), 1am giam sy an toan cta ban (vi du: cAc hoat déng & sin choi) va giai quyét cac vén d& vé kha
nang tiép can cua ban

Thiic déy tu van dong, doc lap va tham gia vao qua trinh ra quyét dinh (dac biét 1a cac quyét dinh lién quan
dén cham soc y t€) va lam quen vai tro ly (khdng phai cha me) cung cap dich vu cham soc 1a can thiét va c6
tam quan trong dang ké dé thuc ddy quyén ty chu (xem phan 17)

Phat trién cac ky nang xa hoi va hoc tap s& gilp ban dé dang tim dugc viéc lam va hoa nhap vai cudc séng khi
truong thanh

Ngoai viéc kiém soat con dau (Khung thong tin sb 4), cac nhém chiam séc giam nhe ciing c6 thé h3 tro ban vé
mat cam xdc va tinh than, hd tro gia dinh ban sap xép dich vy chim soc thay thé néu can, 1am ré cac myc tiéu
diéu trj trong viéc dua ra cac quyét dinh y té kho khan, tao diéu kién giao tiép giira ban va nhém y té cua ban va
giai quyét cac vén d8 lién quan dén dau budn, mat mat

CAN THIEP TRI LIEU VA THUOC

Né&u ban dang gip van dé lién quan dén lo Iing hozc trdm cam, ban c6 thé sir dung thuc chéng trim cam theo chi
dinh. Nhiing loai thudc nay c6 thé duoc ké don va theo dai chat ché khi nhitng vén dé can dung thudc da duoc chan
doan cu thé.

15. CAC CHI PINH PHAU THUAT

S& ¢6 nhiéu tinh hudng, cé lién quan dén LDCD (vi du: sinh thiét co, phiu thuat co khap, phau thuat cot séng hoac
mé théng da day) va khéng lién quan dén LDCD (vi du: cac phau thuat cép tinh), khi phiu thuat c6 thé can hozc
khéng can gay mé toan than. Néu ban phai phau thuat, c6 mot sb van dé lién quan cin dugc luu y d& dam bao an
toan cho ban.

Phiu thuat nén duoc thyc hién tai mot bénh vién noi nhan vién tham gia phdu thuat va nhan vién cham soc sau mé
quen thugc véi LDCD va sin sang 1am viéc cing nhau dé dam bao moi thir dién ra sudn sé. Liéu lugng steroid nén
dwoc xem xét. C6 thé tim thiy cac huéng din vé lidu lugng tang cuong trong Giao thirc Steroid PJ Nicholoff tai
www.parentprojectmd.org/pj.

Tét ca nhimg ngudi bi LDCD déu c6 nguy co mic bénh tidu co van. Tiéu co van xay ra khi c6 mot luong Ién co
bi tiéu hay. Su phan huy co nay sé& giai phéng myoglobin va kali vao mau. Myoglobin nguy hiém cho than va c6
thé gay suy than; kali c6 thé gay nguy hiém cho tim. Do nguy co huy co vén, c6 nhiing lo ngai cu thé vé gay mé
cho bénh nhan LDCD.

Succinycholate sé gy tiéu co van va tuyét ddi khéng dwoc sir dung

Tranh giy mé qua dwong ho hip; ting nguy co tiéu co van khi st dung thudc gay mé dang hit
Thube gay mé IV thuong an toan

Than trong khi sir dung bét ky phwong thirc gy mé nao trong LDCD

C6 thé tim thay danh séch céc chit gay mé dwoc coi 1a an toan va khdng an toan trén trang web cua PPMD tai
www.parentprojectmd.org/Surgery

Nhéc nhé nhém y té caa ban ring nén st dung oxy mét cach than trong (xem Phan 11)

Cén than trong khi sur dung thudc phién, thudc an thin va thude giéin co - ching ¢6 thé dnh huéng dén nhip
tho va bién do hd hip cua ban, 1am cho hoi thd néng hon va cham hon

Cham séc tim mach

Bac s tim mach nén dugc tu van trugc tit ca cac tha tuc phau thuat
Céc béc sT gy mé nén luu ¥ ring bénh nhan DMD c6 nguy co suy tim mat bii trong qué trinh phiu thuat

Céc thu tuc phau thuat chinh
« Bénh nhan DMD c¢6 nguy co dac biét bi ton thuong tim trong céc thu thuat lon
« Siéu 4m tim va dién tam d6 nén dugc thuc hién gan vai bit ky cudc phiu thuat nao da dugc 1én ké hoach

Thu tuc phau thuat nho
« 0 nhiing bénh nhan ¢6 chirc nang tim binh thuong, nén danh gia tim néu lan kiém tra cudi cang trude d6 > 1 nim

Chiam séc hd hip

Dao tao trugc phau thuat va st dung cac ky thuat hd trg ho:

Ky thuat hd trg ho can thiét cho bénh nhan khi luu lugng dinh ho ban du <270L/phdt hay ap luc tho ra t6i da ban
dau <60 cm H20*

Pao tao truéc phau thuat va s dung théng khi khong xam nhap sau phiu thuat:

« Thong khi khong xam nhap 14 can thiét cho bénh nhan c6 FVC ban dau <30% dy doan

« Thong khi khong xam nhap dugc khuyén céo dac biét cho nhiing bénh nhan c6 du doan FVC <50%

Neén tranh rdt ni khi quan dé bo sung oxy don thuan ma khong sir dung ddng thoi théng khi khong xam nhap

Phuong phap do phé dung ky khong dugc chi dinh vi né ¢é kha niang khéng hiéu qua & nhiing bénh nhan bi yéu co
hé hép va c6 nhitng phuong phép thay thé khac

Gay mé

Gay mé tinh mach toan phin dugc khuyén khich
Thude gidn co khir cuc, chang han nhu suxamethonium clorua, dugc chdng chi dinh tuyét dbi vi nguy co phan tng
tir vong

Nguy co tiéu co vén va tang kali mau

+ Bénh nhan DMD c6 nguy co phat trién tiéu co van khi dung thuéc gay mé duong hd hap hogc khi ding
suxamethonium chloride

« Bién chiing tiéu co van thuong bi nhim 13n vai ting than nhiét 4c tinh

Miét mau

Thubc gay mé ha huyét 4p dé giam thiéu mat mau khong dugc khuyén cao vi nguy co réi loan huyét dong & bénh
nhan LDCD c6 bénh co tim

Céng nghé truyén mau hoan hoi, cting vai viéc sir dung axit aminocarpoic hoac axit tanexamic, ¢é thé dugc coi la
gidp kiém soat mit mau trong phau thuat

Chéng déng mau sau phau thut bing heparin hozc aspirin khang thich hgp cho bénh nhan LDCD

V& nén ép tuan tu cd thé dugc chi dinh dé phong ngira huyét khdi tinh mach sau

Hinh 142 Can nhéc phdu thugt trong LDCD
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16. NHUNG VAN PE CAN LUU Y KHI CAP CUU

Néu phai dén bénh vién trong tinh huéng cap ciru, ban nén luu y mot s6 yéu t6 sau.

Nhém cham soc chinh ciia ban nén goi cho bénh vign truée khi ban dén. Diéu nay s& cho phép nhan vién bénh
vién tiép nhan va cham soc thich hgp cho ban

Néu ban gap tai nan va cip ciu, hdy nhé goi cho nhém thin kinh co ciia ban

Chén doén cta ban vé LDCD, cac loai thudc hién tai, su hién dién ciia bét ky bién chiing ho hap va tim mach
nao, va nhiing ngudi la nhdm y té chu chot hang ngay cta ban nén dugc thong bao rd rang cho don vi tiep nhan
Vi nhiéu chuyén gia y té khong nhan thicc duoc cAc chién luoc quan Iy dbi véi bgnh LDCD, mong doi vé chat
luwong cudc song hién tai va twong lai cling can dugc trao doi

THONG TIN KHAN CAP
Tét nhét, ban nén luon mang theo th¢ khan cip dé moi
nguoi co quyen truy cap vao ban tém tat y te ngan gon do
NMS cua ban cung cap, bao gom:
Chan doan
Danh séch cac loai thudc
Tinh trang y té co ban bao gdm két qua cua cc xét
nghiém chic ning tim va phdi gan déy
Bt cir tién sir nhap vién nao (nhu viém phdi, suy
tim, soi than, chimng liét da day [lam réng da day
cham])
Trao ddi ngén gon dénh gia va quan ly ban dau
Ngoai ra con c6 thong tin vé nhitng viéc can lam trong
trudng hop khan cép trén ung dung di dong PPMD danh
cho dién thoai théng minh
(www-ParentProjectMiBrorgfApp), va & Vuong quc
Anh tir “Action LDCD” phéi hop véi céc t chirc khéac:
https://duchenneemergency.co.uk/.
STEROID
N6i 3 cho bac si cAp ctu 1a ban dang ding steroids dai han.
Thong bao cho béc si 12 ban da dung steroids duoc bao lau
va liéu ban c6 quén liéu nao khong. Ciing can phai théng bao
néu ban da timg dung steroids trudc do.

BANG 8. NHUNG PIEU CAN GHI
NHO

1. Mang theo thé thong tin khan cp hoac thé canh
bao khi noi chuyén véi bac si, y ta va quan ly bénh
vién

2.Lién h¢ béc si than kinh co ciia ban dé trao déi
cach quan Iy 1énh sau khi d4nh gi4 ban dau

3. Théng béo cho béc sT hay nhéan vién y t& néu ban
dang dung steroid.

4. Néu c6 thé, mang theo nhiing két qua thir nghiém gan
day nhu do dung tich séng géng sic (FVC) va Phan
suat tbng mau thét tréi (LVEF)

5. Néu ban c6 thiét bi hé trg va / hoic thiét bi the
(nhu BiPAP), hiy mang ching dén bénh vién

6. Néu ndng do 6xy caa ban giam xubng, nhan vién
phai rit can than cho thé dxy ma khéng hd tro
bing may tho. Biéu nay cé thé gay ra tinh trang
wrc ché nhip thé (xem Khung théng tin 8)

7. Néu ban bj gay xuong, hiy kién quyét yéu cau ho
n6i chuyén véi bac si than kinh co hodc nha vat ly
tri lieu cua ban. Theo ddi cac dau hiéu va triéu
chung ciia hoi chimg tic mach ma (FES) (Phan 9)

«
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Diéu nay c6 thé quan trong vi:
Steroids lam giam phan ung dbi vai stress, vi vy can phai tang lidu steroids ¢ nhiing bénh nhan duing steroid lau
ngay
Steroid c6 thé tang nguy co loét da day, diéu nay phai dugc xem xét boi nhan vién khoa cAp ciau
- Hiém khi gap cac bién chung cép khac.
CHUC NANG CO TIM

Cac két qu kiém tra gan day vé chirc ning tim cua ban c6 thé hiru ich (vi du dién tam do, siéu am hodc MRI
tim); mang theo nhitng thi d6 néu ban c6 thé

Nhéc nh¢ nhan vién cp ciiu réng, dbi voi bénh nhan LDCD, dién tam do khac nhau & moi lia tudi; Mang
theo mot ban sao dién tAm do cua ban

Trong giai doan bénh cAp tinh, cé thé cin theo ddi tim lién tuc dé chéc chén ring nhip tim ciia ban khéng c6
Van dé

CHUC NANG HO HAP
Céc két qua kiém tra gan day vé chirc nang ho hap cua ban cé thé hitu ich (vi du: FVC); mang theo
nhitng thtr d6 néu ban c6 thé

Didu quan trong | phai mang theo bt ky thiét bi nao ban sir dung (méy hd tro ho, BiPAP, v.v.) dén
bénh vién trong trudng hop ho khong cé thiét bi dé ban sir dung. Yéu cau nhan vién cip ctu str dung
thiét bi cua ban dé hd tro cham soc ban

Néu ban sir dung méy thé tai nha, nhom cham séc ho hip cua bénh vién nén tham gia cang sém cang
t6t

Cén than trong khi sir dung thuc gay nghién, thudc an than khéc va thube gidn co - ching cé thé anh
hudng dén nhip tho ctia ban, lam cho hoi thé néng hon va chdm hon (xem Phan 15)

Néu can gay mé, nén sir dung phuong phap giy mé qua dudng tinh mach va tranh gdy mé qua dudong
hé hip; succinylcholine duoc chéng chi dinh nghiém ngit trong LDCD va khéng nén diing (xem Phin
15)

Céc co tho va ho tiép tuc yéu di khi ban bi bénh, va nguy co méc c4c bién ching nay tang 1én dang ké. Do d6, néu
ban c6 yéu co ho hip dang ké, can:

- Thubc khéng sinh c6 thé can thiét cho cac truong hop nhidm tring nguc
- H8 trg tho bang méy the khong xam I4n c6 thé can thiét hoac cin l4au hon binh thudng
- Né&u can oxy, hay than trong (xem Hop 9)

- Sir dung thong khi khong xam 14n lién tuc trong khi tinh téo, hay théng khi ngat quang khi cin hd trg ho
thuong xuyén la cach tiép can tiéu chuin ddi véi cc bénh ho hép trong truong hop tai nan va cip ciu


http://www.parentprojectmd.org/App
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BANG 9. OXY — THAN TRONG!

« T4t ca chiing ta the dé hit vao oxy (02) va thé ra carbon dioxide (CO2)

« Néu ban bj suy giam chirc ning phdi, tiép oxy c6 thé 1am giam kha niang hé hap cua co thé va
dan dén u carbon dioxide-(dwoc goi 14 “nhidm toan hd hap™). Biéu nay cé thé nguy hiém, va tham
chif c6 thé de doa tinh mang. Cung cp oxy bé sung cin dugc thuc hién hét suc than trong va phai
theo doi carbon dioxide

« Nén kiém tra ndng do carbon dioxide trong méau néu do bao hoa oxy trong mau (do bang thiét
bi do oxy xung ngon tay) da giam xubng dudi 95 phan trim. Néu carbon dioxide trong mau ting
cao, cin hd tro tha bing tay, co hoc va hd trg thé khong xam l4n

« Néu cin thd oxy, nén cho thé biang phuong phéap thong khi khong xam nhap (thd méy ap luc
dwong hai thi) va theo déi can than ndng d6 CO2 trong méu.

GAY XUONG

Ngudi séng véi LDCD ¢ nguy co bj gdy xwong. Giy chan s& khién cho viéc di ding tré lai khé khin hon,
dic biét khi viéc di lai d4 tré nén kho khan hon trudc khi bi gdy. Cin bao cho chuyén vién vat ly tri liéu va

tat ca thanh vién ctia nhém diéu tri néu ban bi géy xwong dé ho c6 thé thao luan véi bac st ngoai khoa néu
can.
- Ph&u thuat thuong Ia chon hya tét hon b6 bot néu cé gay xwong chin & mét bénh nhan vén con di
dimg dugc.

- Dong gop y kién ciia chuyén vién vat Iy tri liéu rat quan trong dé ban di tro lai sém nhét c6 thé.

- Néu gy xuong dbt séng va ban bj dau lung nhiéu, cdn tham khao bac si chinh hinh hozc bac si noi
tibt dé didu tri dung cach (xem Phén 9)

Hoi ching tic mach m& (FES) a mét nguy co trong LDCD va can phai cap ciu y té (xem phan 9). Ngay
lap tirc cho nhan vién cép cau biét ring ban nghi ngo tic mach mé. Céc triéu chimg cua FES
gdm co:

- L4 I3n va/hodc mat phuong huéng

+ "Khong hanh dong nhu chinh minh"

- Nhip thé va nhip tim nhanh

- Kho the

17. CHUYEN GIAO CHAM SOC

Khi ban chudn bi chuyén qua giai doan doc 1ap hon, nhu ciu cham soc va stic khoe cua ban phai
dugc xem xét. Thong thuong, kha nang hoat dong doc 1ap mong mudn ciia ban doi hoi phai lap ké
hoach can than va lién tuc.

THOI GIAN LAP KE HOACH CHUYEN TIEP

Bit dau tir thoi tho 4u, cac nha cung cip, nha gi4o duc va cha me nén bit dau dé ban tham gia vao viéc
chiam soc stc khoe va lap ké hoach tuong lai. Trong nhiéu trueong hop, tudi truéng thanh cé thé yéu cau

HUGNG DAN GIA PINH

ban chuyén doi mot s6 - hoic tit ca - cac bén cung cép dich vu y té ciia ban. Ban va gia dinh nén bét dau xem xét
céc ké hoach chuyén doi cham soc stc khoe ciia ban (cham soc than kinh co tir tré em sang ngudi lon) & tudi 12,
Véi viéc bét dau cac cudc thao luan va lap ké hoach chuyén déi tir 13 dén 14 tudi.

Ké& hoach ciia ban nén bao gdm nhitng dich vy n&o can duoc cung cap, ai s& cung cap chling va cac van dé vé tai

chinh
Ké hoach chuyén giao phai dua trén nhu ciu, mong muén va cac yéu té ma ban va gia dinh ban cam théy 1a quan
trong

K& hoach ciia ban nén bao gom cac két qua ma ban cam thdy Ia quan trong trong bén linh vyc: viéc lam/giéo duc
(ban mudn lam gi), cudc séng doc I4p (ban mubn séng & dau nhit va séng véi ai), sic khoe (da trén cac uu tién
c& nhén ciia ban) va hoa nhap xa hai (ban mudn duy tri hoat dong tich cuc véi ban bé va trong cong ddng caa minh
nhu thé nao)

Lap ké hoach tai chinh nén bao gdm mot k& hoach tai chinh dai han

Lép k& hoach phap ly khi ban trén 18 tudi, nén duoc dua vao. Didu nay cé thé khac nhau tity theo quéc gia va co
thé xin Ioi khuyén tir cac nhom van dong dia phuong
PHOI HQP CHAM SOC (HINH 15)
Diéu phdi vién cham soc/cd van chiam soc va/hodc nhan vién xa hoi cé thé dong vai tro 13 trung tdm cho bat ky
cau hoi nao ban cé thé c6 vé viéc quan ly sic khoe va chiam soc lién quan dén LDCD. Biéu phéi vién chim soc
gilp tao diéu kién trao ddi gitra nhém than kinh co caa ban, cac bén cung cap dich vy chidm soc chinh, gia dinh
va cong ddng, ddng thoi c6 thé gilp du doan nhu ciu chim soc sic khoe cua ban va két ndi ban vai cac ngudn
lye dé d4p tng nhitng nhu ciu d6. Thong thudng, ho cé thé hd trg diéu hudng loi ich, mua thiét bi va tai nguyén.
Néu khong c6 su phdi hop cham séc va su tham gia ciia cong tac xa hoi, viée cham soc c6 thé tré nén rai rac, cac
khuyén nghi khong dwoc chu y va khong dugc dap tng.
CHAM SOC SUC KHOE
Viéc 1ap ké hoach chuyén giao nén bao gdm mot ké hoach cham soc lién tuc véi cac bén cung cip dich vu nhi khoa
cho dén khi dich vu cham soc nguoi lon duoc thiét lap. Didu phéi vién chuyén tiép phai gitp tao didu kién thuan loi
cho ban ty quan Iy viéc chiam séc strc khoe caa minh, tao didu kién gici thiéu dén cac bén cung cip dich vu cho
ngudi 1on thich hop va dam bao ring c6 su chuyén giao hd so'y té.
Ngay tir khi con nho, ban nén dugc khuyén khich tham gia vao céc cudc thao luan vé sirc khoe caa minh va
cudi ciing (khong tré hon 14 tui) trao doi riéng vai cac nha cung cap
Khi ban bét dau thé hign su quan tam va kha nang bi¢n ho cho ban than vé sy cham séc va nhu cau, thi ban da
san sang dé bat dau chuyén tir tuong téc gia dinh (lay tré em lam trung tAm) sang nguoi I6n (iy bénh nhéan lam
trung tam)
Céc chu dé nhay cam phé bién hon & lira tudi thanh thiéu nién va thanh nién ciia ban va c6 thé bao gém sy khé
chiu, lo lang, d6i ph6 va mat mét, va can dugc danh gia va xu ly véi cac chuyén gia. Thao luan vé cac cha dé
ndy mét céch ci ma, véi nhém thin kinh co ciia ban, s& cho phép nhém cua ban 1am viéc véi ban dé tiép can
céc dich vy y té hogc hd tro khéac ma ban c6 thé can
Diéu quan trong la ban can trao ddi v& c4c gia tri va mong mudn ca nhan caa minh vé sirc khoe véi nhém than
kinh co cta ban. Cha me va nha cung cip c6 thé gidp ban Iap ké hoach cham soc trude khi ban bt dau can
nhic cac lya chon chim séc y té quan trong trong cudc séng truang thanh
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GIAO DUC, VIEC LAM VA THEO PUOI PINH HUONG NGHE NGHIEP
Ké hoach giéo duc va nghé nghiép sau trung hoc co sé nén dugc chd y rd rang. Nhan vién hoc duong, dich vu tu
van huéng nghiép va céc phong kham chuyén giao chinh thirc ¢6 thé cung cap cho ban nhiéu chi dan hon. Khéng
phai tat ca moi nguoi déu tim kiém gido duc bén ngoai trudng hoc. Nhiing diém manh va ky ning cu thé cua ban
nén dugc ghi lai dé tao ra mét chuong trinh hoat déng hang ngay c6 ¥ nghia va hiru ich véi ban.
Céc cugc hop vé viéc 1ap ké hoach giéo duc nén dién ra it nhit hang nam bét du tir khoang 13 tudi va bao gdm
viéc danh gia diém manh va sé thich c& nhan, tap trung vao nhu ciu va muc tiéu cia ban
Thiét 1ap mot ké hoach can bing nhu cau y té cua ban va thoi gian nghi ngoi véi cac van dé thuc té lién quan
deén viéc di hoc va tiéu chuan hoc tap/nhu cau cong viéc 1a quan trong
Diéu quan trong 1a xac dinh cac ngudn hre dé tiép can céc thiét bi va cong nghé can thiét ma ban s can, ciing
nhur cac phuong thie van chuyén
Viéc trao quyén ty quyét cho ban dé ban c6 mot cudc sdng hiéu qua, doc 1ap va co ¥ nghia, trong bat ky kha
nang nao co thé, 1a rit quan trong
NHA O VA HO TRQ CAC HOAT PONG SONG HANG NGAY
Khi ban chuyén tir tudi vi thanh nién sang tudi truéng thanh, ban nén tim hiéu cac mirc d6 séng doc lap mong
mudn, cling nhu cac nguén luc va hd trg can thiét dé tao didu kién doc lap tdi wu. Céc hoat dong sinh hoat
hang ngay duoc hd tro boi cac thanh vién trong gia dinh khi ban con nhd, nhung khi ban truéng thanh, ban
thuong bt dau nhan tro gidp tir ngudi chiam séc bén ngoai. Céc tro giang tai truong c6 thé hd tro vé sinh, an
udng, dua don ciing nhu cac can thiép chiam soc sirc khoe. Cac bén chim soc tai nha thuong co thé cung cip
céc dich vu dugc cép phép cho cac nhu cau chim soc sirc khoe nang cao hon. Vui 1ong hoi nhém than kinh co
cua ban nhitng dich vu nao c6 sin cho thanh thiéu nién/ngudi I6n sbng & québc gia cua ban.

Do tinh chit phuc tap va thuong bi phan tan cua céc hé théng tro cip cho ngudi khuyét tat, ban cé thé yéu
cdu tu van tai chinh va hiéu biét vuot trén ca nhing gi dugc yéu cdu & ngudi binh thuong. Nhom than kinh
co cua ban, dac biét 1a nhan vién xa hoi, s& gilp cho ban va gia dinh ban hiéu vé cac hé théng hd tro xa hoi
cua quéc gia. Cac t6 chirc bénh nhan va tu vén cho cong dan ciing c¢6 thé trg gilp viéc nay.

Néu ban dang nghi dén viéc séng doc 1ap, c6 mét sb lwa chon ban c6 thé mudn xem xét:

Mai truong séng c6 thé bao gdm séng trong mot ngdi nha cua gia dinh, sdng trong khuén vién truong trong
thoi gian hoc tap, trong nha tap thé hoic co sa ¢6 té chic, hodc trong mot ngdi nha hozc cin ho ¢ hodc
khong c6 ban cling phong

C6 thé cin sira ddi va diéu chinh nha ctra dé c6 kha nang tiép can (tham khao y kién cua cac chuyén gia,
hiéu luat va quyén loi, ngudn tai chinh, cac lya chon cdng nghé hd trg). C6 thé cd tro cip co so vat chat
danh cho ngudi khuyét tat va trg gidp khéc. Bang thong tin vé nhing didu nay c6 san tai
https://www.musculardystrophyuk.org/

Ban c6 thé can hd tro vé cham soc ¢4 nhén va cac hoat dong sinh hoat hang ngay (thué tu vin cham séc ca
nhan, dich vu cham séc gia dinh, c4c nguon san c6 cua nha cung cap, nguon tai trg, quan ly va dao tao
ngudi cung cap dich vu cham soc)

PHUONG TIEN DI CHUYEN

Céc vAn d& vé phuong tién di chuyén co thé anh hudng dén sy tu chu va doc 1ap cua ban, co hoi viéc 1am va giao
duc cling nhu sy tham gia cta ban vao cac hoat dong xa hoi. Nhém than kinh co ciia ban nén thao luan veé céc lva
chon cua ban dé van chuyén an toan, bao gom:

Lai xe doc 1ap véi cac phuong tién cai tién
Cai tién phuong tién di lai trong gia dinh
Phuong tién cong cong
CAC MOI QUAN HE CA NHAN
Két ni xa hoi 1a cuc ky quan trong dé dam bao sirc khoe, hanh phic va chit luong cudc sbng

Doi khi cac co hoi tiép xdc c& nhan va tham gia hoat dong x& hoi it xay ra mot cach ty nhién va doi hoi nhiéu
nd lyc dé thuc déy va tao diéu kién cho céc két ndi x& hoi. Nhidu nhém hoat dong danh cho thanh thiéu nién va
ngudi 16n méc bénh LDCD va cé thé dugc tim thay thong qua viéc lién hé véi céc t6 chirc van dong I6n. Nhan
vién xa hoi cia ban ciing co thé c6 mot danh sach cac nhém ma ban cé thé quan tam

Hen ho, than mat va tinh duc 1a nhitng chii dé dwoc vu tién cao & mot sb ngudi méc bénh LDCD. Hay thir bét
dau nhitng cudc thao luan xoay quanh cac mdi quan h¢, hen ho, xu huéng tinh duc va hén nhan véi mot ngudi
ban hoic thanh vién gia dinh dang tin cdy. Ho ciing c6 thé néi chuyén véi ban vé nhiing rao can kho khin trong
viéc phét trién cac mdi quan hé x& hoi va tham gia cac su kién xa hai. Tro chuyén véi ai dé trong nhém thin
kinh co cuia ban ciing c6 thé hiru ich

Trong céc cudc hen kham chuyén khoa va cham soc chinh dinh ky, ban nén nh ai d6 trong nhém thin kinh co
ma ban cam thy thoai méi khi hoi v& viéc quan hé tinh duc, nudi day con céi hoic cac chu dé than mat khac.
Khi thich hop, nghe huéng dan, cting véi ban doi cua ban, tir mot nha tri liéu hdn nhan hodc cac méi quan hé
c6 thé hitu ich.



https://www.musculardystrophyuk.org/

» «

62/ 64 HUOGNG DAN HUOGNG DAN GIA BINH 63 // 64
GIA PINH
Nha & - Céc té chirc LDCD
* Kiém tranoi ¢ (nha cua gia .
dinh hodic noi khac) www.actionduchenne.org
+ Chinh stra nha dé d2 thich nghi www.duchenneuk.org
va an toan . www.musculardystrophyuk.org
* Sirdung cac cong nght ho tre https://www.dmdpathfinders.org.uk/

Phurong tién di chuyén

 Thuc diy 1ai xe doc lap vai cac
xe cai tién phtl hop

+ Cai tién phuong tién do gia
dinh sé hitu 1 - Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. Diagnosis and management of LDCD muscular dystrophy,

« Tim hiéu céc phuong tién giao part 1: diagnosis, and neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and nutritional
théng cong cong c6 thé s dung management. Lancet Neurol. 2018;17(3):251-267. doi:10.1016/S1474-4422(18)30024-3

2 - Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. Diagnosis and management of LDCD muscular

Céc méi quan hé véi moi nguoi

+ Phét trién kg nang két ndi voi
nhitng ngudi khac dé quan ly
vén dé cua ban than (vi dy: di
choi, cac cugc hen)

 Lam viéc dé c6 thé tu chu va
doc 1ap nhu mong mudn

Danh sach tai liéu tham khao

Nguwoi truéng
thanh bi dystrophy, part 2: Respiratory, cardiac, bone health, and orthopaedic management. Lancet Neurol.
LCCD 2018;17(4):347-361. doi:10.1016/S1474-4422(18)30025-5

ICham séc sic khée

+ Chuyén ddi tir chim soc suc
khoe tré em sang cham séc sic
khoe nguai lon

+ Chuyén tir twong tac lay gia
dinh 1am trung tAm sang ldy
bénh nhan lam trung tam

Giao duc va viéc lam

+ Lén ké hoach sém cho nghé
nghiép tuong lai

+ Can nhic cac I6p hoc truc
tuyén thay vi truong hoc truyén
théng

e Lién hé voi cac chuong trinh

3 - Birnkrant DJ, Bushby K, Bann CM, et al. Diagnosis and management of LDCD muscular dystrophy,
part 3: primary care, emergency management, psychosocial care, and transitions of care across the lifespan.
Lancet Neurol. February 2018. doi:10.1016/ S1474-4422(18)30026-7

Céc hoat dong séng hang ngay
+ Tim hiéu kinh phi va lgi ich cho
Viéc cham soc

Anh dugc cung cip bai Parent Project Muscular Dystrophy. Ngudn anh: Rick Guidotti, Positive Exposure.

cua treong danh cho sinh vién * Thao luan vé nhimg thay dbi

khuyét tat

« Tan dung cac ngudn hd tro lap
ké hoach viéc 1am hoac nghé
nghiép.

Tim hiéu cach thué va dao tao
nhan vién cham soc ca nhan
bam bao thoi gian nghi ngoi cho
nguoi cham séc gia dinh

Can nhéc nhu cau giam ho

theo do tudi trong chim séc
strc khoe

 DPanh gi4 sy can thiét cua gidy
uy quyén dai han cho viéc

cham sdc stirc khoe.

Hinh 15° Can nhdc cho nguwoi trwéng thanh méc bgnh LDCD

KET LUAN

Chuing t6i hy vong rang huéng dan nay s hitu ich khi ban trai qua hanh trinh séng chung véi LDCD. Lu6n nhé ring
¢6 cac nhém van dong, trung tam than kinh co va cac nhém, gia dinh va ban bé luén & day dé hd tro ban trén moi
bude duong. Tiép can ludn 1a bude khé nhit, nhung 1a bude dau tién. Ban khong don doc trong cudce hanh trinh nay.

www.parentprojectmd.org

www.mda.org
www.treat-nmd.eu

www.worldduchenne.org



http://www.actionduchenne.org/
http://www.duchenneuk.org/
http://www.musculardystrophyuk.org/
https://www.dmdpathfinders.org.uk/
https://www.dmdpathfinders.org.uk/
http://www.parentprojectmd.org/
http://www.mda.org/
http://www.treat-nmd.eu/
http://www.worldduchenne.org/

Tai liéu Huéng dan cham séc Loan dudng co Duchenne danh cho gia dinh ctia Vuong
Quédc Anh duoc dich tir ban géc nhd vao sy dong gop cia Muscular Dystrophy UK,
Pathfinders, Action LDCD and LDCD UK.
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