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Поле 1
Зошто е важна генетската потврда

ГЕНЕТСКО СОВЕТУВАЊЕ И ТЕСТИРАЊЕ 

НОСИТЕЛСТВО

•	 Понекогаш генетската мутација се јавува

спонтано кај момчињата. Во други случаи, се 

пренесува од мајка на син.

•	 Ако мутацијата е присутна кај мајката , мајката 

се нарекува „носител“ и може да ја пренесе 

мутацијата на своите деца. Момчињата на кои 

ќе им ја пренесе мутацијата ќе имаат ДМД, 

додека девојчињата ќе бидат само носители. 

Ако мајката биде тестирана и потврдена дека ја 

има мутацијата, таа може да донесе одлуки за 

идните бремености, а нејзините женски роднини 

(сестри, тетки и ќерки) исто така може да се 

тестираат за да се утврди дали постои ризик да 

има машко дете со ДМД.

•	 Дури иако жената не е носител, постои мал 

ризик да се појави мутација на нејзините јајце 

клетки во идните бремености. Ова се нарекува 

мозаицизам на герминативните клетки.

•	 Срцеви проблеми или слабост на нозете 

ретко може да се појават кај женските 

носители. Познавајќи го нивниот статус, 

носителите можат да откријат кој е тој ризик 

и да ги добијат соодветните совети.

•	 Треба да се обратите во генетско 

советувалиште, каде што ќе добиете подетални 

објаснувања за ова.

ИСПОЛНУВАЊЕ НА БАРАЊАТА ЗА 

КЛИНИЧКИ СТУДИИ:

Постојат голем број на клинички испитувања за 

ДМД кои се насочени кон специфични типови на 

мутации.

Генетското тестирање е важно бидејќи ни 

покажува дали вашето дете има право да учествува 

во клинички студии. Треба да се регистрирате во 

регистарот на пациенти со ДМД за да помогнете 

да се најдат момчиња со ДМД кои имаат право да 

влезат во клиничката студија.

Нај важното прашање е дали генетското тестирање 

исполнува одредени стандарди кои ни помагаат 

точно да ја одредиме мутацијата. Ако не, 

потребни се дополнителни тестови и треба да се 

консултирате со вашиот лекар за ова.

Потребна е и прецизна мутација за да се 

регистрира во еден од регистрите на ДМД.

Сите национални регистри за пациенти со ДМД 

ширум светот се регистрирани на веб-страницата:

www.treat-nmd.eu/patientregistries.

Погледнете ја оваа веб-страница за повеќе детали.
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Поле 2
Дозирање на кортикостероиди

•	 Препорачаната почетна доза на Prednison е 

0,75 mg/kg/ден и Deflazcort 0,9 mg/kg/ден, 

наутро. Некои деца може да имаат краткорочни 

несакани ефекти како што се хиперактивност, 

промени во расположението неколку часа по 

земањето на лекот. Земањето на лекот попладне 

или навечер може да ги елиминира овие ефекти.

•	 Кај деца кои користат релативно ниски дози 

(помалку од препорачаната почетна доза по kg 

телесна тежина) и кои почнуваат да покажуваат 

знаци на функционално опаѓање, треба да се 

разгледа опцијата за зголемување на дозата. Се 

зголемува дозата и потоа се прави контрола за 

околу два до три месеци.

•	 Дозата за мобилни пациенти постепено се 

зголемува додека детето не достигне телесна 

тежина од 40 kg. Максималната доза на 

Prednison е околу 30 mg/ден, а Deflazcort е 

36 mg/ден.

•	 Не постои едногласен одговор на прашањето 

која е идеалната доза на кортикостероиди 

што треба да се администрира кај лица кои 

не одат. Исто така, не е познато дали дали кај 

нив кортикостероидите спречуваат појава на 

сколиоза или ја стабилизираат респираторната 

или срцевата функција. Овие прашања бараат 

дополнително истражување.
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Поле 9
Препораки за орална нега

•	 Децата со ДМД треба да посетуваат стоматолог 

со долгогодишно искуство и знаење за 

оваа болест.

	 Неговата задача е да обезбеди квалитетен 

третман и орална хигиена. Тој мора да биде 

свесен за спецификите во денталниот и 

скелетниот развој кај децата со ДМД и исто така 

мора да соработува со искусен ортодонт.

•	 Оралната и стоматолошката нега треба да биде 

заснована на превентивни мерки во врска со 

одржувањето на оралната и денталната хигиена.

•	 Кога силата на мускулите на рацете почнува 

да опаѓа, од големо значење се специјално 

дизајнираните уреди и технички помагала за 

орална хигиена.
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Белешки






