
Imperatives for DUCHENNE MD
a guide for providers

For more information:

Center for Disease Control and Prevention Care Considerations
ParentProjectMD.org/CareGuidelines

Family Friendly Version of the Care Considerations
ParentProjectMD.org/CareGuidelinesFamilyPF

Care for Duchenne
ParentProjectMD.org/Care
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        iagnosis • If developmental delay or elevated liver enzymes, do a creatine kinase (CK) ChildMuscleWeakness.org • If CK is high 

        (CK>800), order full genetic testing for Duchenne muscular dystrophy • Discuss carrier testing/reproductive options for mother and 

testing for other family members

        se Support • Direct to trustworthy, reliable online resources; Offer contact with patient organizations (ParentProjectMD.org,         

        TREAT-NMD.eu, UPPMD.org) • Organize follow up via a comprehensive neuromuscular center with expertise in caring for people living 

with Duchenne

 

        orticosteroids • Start early! Discuss the benefits and possible side effects of corticosteroids by age 3yo, or as young as possible • 

        Evaluate efficacy and manage side effects of corticosteroids at each neuromuscular visit • Discuss the rationale for long term steroid 

treatment

        eart • Cardiology visit with imaging (echocardiogram or cardiac MRI) at diagnosis or by age 6, then every two years until age 10 (or as 

        needed), then annually (or more often if needed) • Discuss cardiac medications if fibrosis is seen on cardiac MRI, for any decrease in 

cardiac function decreases from baseline or for heart failure (SF or shortening fraction <28%, EF or ejection fraction <55) 

       very visit • Monitor weight • Assess/discuss diet (healthy eating, calcium, vitamin D) • Evaluate swallowing/need for intervention • 

       Treat GERD and constipation as necessary

         ever forget Physical and Occupational therapy, physical medicine and rehabilitation • Specialized evaluation every 4-6 months • 

         Discuss contracture prevention (splints, stretches), appropriate exercise, assistive mobility devices (strollers, scooters, wheelchairs) and 

other assistive devices (beds, arm assistance, lifts, etc.) 

         or Bone density • If taking steroids, check 25-OH vitamin D prior to starting steroids, then annually • Supplement vitamin D as needed 

         • Nutrition discussions of adequate calcium and vitamin D intake • Discuss measuremen of bone density and use of bisphosphonates • 

Assess spine for scoliosis while ambulatory and with any sign of scoliosis

       valuate breathing • Pulmonary function test at least once while ambulatory and every year after loss of ambulation • Discuss cough 

       assist when cough peak flow is <270 liters per minute or if cough becomes weaker (use during respiratory illnesses while ambulatory and 

daily and as needed after loss of ambulation) • Discuss nighttime Bi-PAP as needed or when forced vital capacity (FVC<30) • Keep 

immunizations (including pneumonia and annual flu) up to date • Treat respiratory infections promptly and aggressively

          ental health • Assess adjustment, coping, behavioral and emotional disorder and social isolation for the patient and family at each 

          visit • Screen for learning disability, speech and language problems, attention deficit disorder (ADD), attention deficit and hyperactivity 

disorder (ADHD), autism and obsessive compulsive disorder (OCD) • Neurocognitive evaluation done at diagnosis and prior to formal 

schooling; screening/management as needed • Discuss the need for individualized/special educational plan

        o have patients/parents carry a copy of their last visit note/summary (including medications and neuromuscular contact 

        information) and a Duchenne emergency card with them at all times • Use caution with all anesthesia • Avoid succinycholine
Per maggiori informazioni:

Center for Disease Control and Prevention Care Considerations
ParentProjectMD.org/CareGuidelines

Family Friendly Version of the Care Considerations
ParentProjectMD.org/CareGuidelinesFamilyPF

Care for Duchenne
ParentProjectMD.org/Care

Aspetti clinici
Parentproject.it/progetti

Imperativi per la DUCHENNE
una guida per i medici curanti

DIAGNOSI • In caso di ritardo nelle fasi dello sviluppo o in presenza di livelli elevati degli enzimi epatici procedere al dosaggio della 
creatinchinasi (CK) ChildMuscleWeakness.org • Se il valore riscontrato fosse alto (CK>800), richiedere una indagine genetica completa 
per la distrofia muscolare di Duchenne • Discutere la possibilità di effettuare un test  genetico per indagare nella madre la condizione di 
portatrice e le alternative riproduttive e per eseguire il test in altri membri della famiglia.

USO DELLE RISORSE • Rivolgersi a fonti online affidabili e sicure; suggerire contatti con le associazioni di pazienti (parentproject.it, 
ParentProjectMD.org, TREAT-NMD.eu, UPPMD.org) • Organizzare  visite di approfondimento presso un centro neuromuscolare in possesso 
delle competenze necessarie a effettuare una presa in carico delle persone che vivono con la Duchenne.

CORTICOSTEROIDI • Iniziare presto! Discutere dei benefici e dei possibili effetti collaterali dovuti all’uso dei corticosteroidi già a partire 
dal 3° anno di età, o anche prima se possibile • Valutare l’efficacia e tenere sotto controllo gli effetti collaterali dovuti ai corticosteroidi 
durante ogni successivo controllo neuromuscolare • Discutere il razionale alla base del trattamento con steroidi a lungo termine.

HAI CONTROLLATO IL CUORE? • Alla diagnosi, o almeno entro i 6 anni di età, effettuare una prima visita cardiologica che includa un 
ecocardiogramma o un MRI cardiaco, ripetere la visita ogni due anni (o a seconda delle necessità) fino ai 10 anni di età e successivamente 
ogni anno (o più spesso se necessario) • Discutere dei farmaci nel caso in cui l’MRI mostri una fibrosi, o per una diminuzione della funzionalità 
cardiaca rispetto al valore di baseline o per un arresto cardiaco (SF o frazione di accorciamento <28%, EF o frazione di eiezione <55%). 

EDUCAZIONE ALIMENTARE • Monitorare il peso • Valutare e discutere la dieta (mangiare sano, integrazioni di calcio, vitamina D) • Valutare 
la deglutizione/necessità di un intervento • Se necessario trattare il Reflusso Gastro-Esofageo (GERD)  e la costipazione/stitichezza.

NON DIMENTICARE LA TERAPIA FISICA E OCCUPAZIONALE, LA FISIATRIA E LA RIABILITAZIONE • Valutazione specialistica ogni 4-6 
mesi • Discutere la prevenzione delle contratture (ausili, stretching), gli esercizi più indicati, i dispositivi per l’assistenza motoria (passeggini, 
scooter, sedie a rotelle) e ad altri ausili (letti, supporti per le braccia, sollevatori, etc. ).

NON TRASCURARE LA DENSITÀ OSSEA • Chi assume steroidi deve controllare i livelli della 25-OH vitamina D ancor prima di iniziare 
l’assunzione e poi ogni anno • Se necessario integrare la vitamina D • Discutere un adeguato apporto di calcio e vitamina D con la dieta      
• Discutere delle metodiche di valutazione della densità ossea e dell’uso dei bifosfonati • Controllare la curvatura della spina dorsale 
quando il bambino è ancora in grado di camminare e nel caso in cui mostri un qualsiasi sintomo di scoliosi.

EFFETTUARE CONTROLLI RESPIRATORI REGOLARI • Valutare almeno una volta, quando il bambino è ancora in grado di camminare, 
la funzionalità polmonare ed ogni anno dopo la perdita della deambulazione • Discutere dei dispositivi di assistenza alla tosse quando il 
picco di tosse è < 270 litri al minuto, o quando la tosse diventa più debole (da usare in caso di malattie respiratorie finchè il bambino è 
in grado di camminare e quotidianamente, se necessario, dopo la perdita della deambulazione) • Discutere la ventilazione notturna (Bi-
PAP) a seconda delle necessità o quando la capacità vitale forzata FVC < 30% • Vaccinare regolarmente contro l’influenza e le infezioni 
polmonari • Trattare immediatamente ed in modo aggressivo le infezioni respiratorie. 

MENS SANA IN CORPORE SANO • Valutare ad ogni visita l’adattamento e la gestione di disturbi emotivi e comportamentali, l’isolamento 
sociale del paziente e della famiglia • Controllare l’insorgenza di disturbi di apprendimento, di comprensione e produzione linguistica, di deficit 
dell’attenzione e dell’attenzione e iperattività, autismo e disturbi ossessivo-compulsivi • Fare una valutazione neuro-cognitiva alla diagnosi e prima 
dell’inserimento scolastico; fare screening periodici se necessari • Discutere della necessità di un piano educazionale individuale/personalizzato.

DA NON DIMENTICARE: una copia del referto dell’ultima visita (incluso lo schema dei farmaci assunti ed i contatti dei neurologi), 
dovrebbe accompagnare sempre il paziente e la sua famiglia • Usare con cautela l’anestesia e evitare la succinilcolina. 
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