Opieka medyczna w dystrofii miesniowe;

Duchenne’a (DMD)

04/2014 Porady dla lekarzy

Rozpoznanie ° jesli stwierdzasz opdznienie rozwoju lub znacznie podwyzszone enzymy watrobowe, skontroluj kinaze
kreatyniny (CK) ChildMuscleWeakness.org ® Jesli CK jest znacznie podwyzszona (CK>800), zle¢ badanie genetyczne
w kierunku DMD e Oméw zagadnienia zwigzane z nosicielstwem, skieruj w celu uzyskania poradnictwa rodzinnego dla
matki | badania innych cztonkéw rodziny

Wsparcie * Uzyj réznych sposobow wsparcia. Skieruj do wiarygodnych zrédet internetowych, (list na koncu); zapro-
ponuj kontakt z organizacjg pacjentéw e Zaplanuj dtugofalowg opieke w osrodku nerwowo-migsniowym majgcym
doswiadczenie w opiece nad pacjentami z DMD

Kortykosteroidy ¢ Zacznij podawanie wczeénie! Przedyskutuj zalety i potencjalne dziatania niepozgdane podawania
kortykosteroidow po 3 roku zycia lub najwczesniej jak to mozliwe (jesli rozpoznanie ustalono w pozniejszym wieku)

* Oceniaj skutecznos¢ i przeciwdziataj dziataniom niepozgdanym w czasie kazdej wizyty kontrolnej. Przedyskutuj
uzasadnienie dla przewlektego leczenia steroidami

Serce * Ocena kardiologiczna z badaniem echokardiograficznym, ekg w wieku 6 lat lub w chwili rozpoznania, nastepnie
co dwa lata do 10 rz (lub w razie potrzeby), potem corocznie lub czesciej (zaleznie od potrzeby) e Przedyskutuj
wigczenie lekow kardiologicznych jesli stwierdza sie pogorszenie funkcji serca ponizej wartosci wyjsciowych, objawy
niewydolnosci serca (SF <28%, EF <55%) lub cechy zwtdknienia migsnia serca w badaniu MR.

Na kazdej wizycie * Monitoruj mase ciata ¢ oceniaj/przedyskutuj zalecenia dotyczgce diety (zdrowe zywienie, podaz
wapnia, witaminy D) ¢ ocen potykanie/koniecznos¢ interwencji ® Lecz refluks zotgdkowo-przetykowy lub zaparcia, jesli
bedzie taka potrzeba

Nie zapomnij O fizjoterapii | terapii zajeciowej, rehabilitacji ¢ Ocena specjalisty co 4-6 miesiecy ® Przedyskutuj
zapobieganie przykurczom (ortezy, tuski, ¢wiczenia rozciggajace), odpowiednie ¢wiczenia, zaopatrzenie w wozki
manualne, elektryczne, skutery etc. | inny sprzet, zaleznie od okresu choroby (t6zko, podnosnik i inne)

Zdrowiu kosci ° Jesli pacjent przyjmuje steroidy, ocen poziom 25-OH witaminy D przed rozpoczeciem leczenia, potem
raz na rok ® uzupetniaj witaming D w razie potrzeby ¢ zwr6¢ uwage na koniecznos¢ odpowiedniej podazy wapnia i
witaminy D w diecie * omow badania mineralnej gestosci kosci (densytometrii) i wskazania do stosowania bifosfonianow
* oceniaj stan kregostupa (skolioza!) juz wtedy, gdy pacjent chodzi jeszcze samodzielnie

Ocenie uktadu oddechowego ¢ Wykonaj badania czynnosciowe ptuc przynajmniej raz, gdy pacjent chodzi jeszcze
samodzielnie, nastepnie raz na rok  przedyskutuj mozliwos¢ wspomagania kaszlu gdy parametr CPF jest <270 litrow
na minute lub ostabiony jest odruch kaszlu (uzywaj koflatora w czasie infekcji uktadu oddechowego, gdy pacjent chodzi
samodzielnie i codziennie w razie potrzeby po utracie mozliwosci samodzielnego chodzenia) * Przedyskutuj stosowanie
w nocy wspomagania oddechu Bi-PAP w razie potrzeby, lub gdy pojemnosc¢ zyciowa obnizy sie znacznie (FVC<30%)
» Zadbaj o terminowe szczepienia ochronne (wtgczajac szczepienie przeciw pneumokokom i sezonowe przeciw grypie)
¢ Lecz infekcje uktadu oddechowego wczesnie i aktywnie

Zdrowiu psychicznym ¢ Na kazdej wizycie zwré¢ uwage na sposoéb i stopien radzenia sobie z chorobg, wystepowanie
ewentualnych zaburzen zachowania i emocji, izolacji spotecznej pacjenta i jego rodziny ¢ Pamietaj o mozliwosci
wystepowania trudnosci z nauka, zaburzen mowy i problemow jezykowych, zespotu nadpobudliwosci i deficytu uwagi
(ADHD), zaburzen ze spektrum autyzmu i kompulsywno-obsesyjnych eRozwaz mozliwo$¢ nauczania
indywidualnego/dostosowanego do potrzeb i mozliwosci dziecka

o Pamietaj, aby rodzic lub pacjent mieli zawsze ze sobg u lekarza kopie aktualnych konsultacji, wyniki badan
laboratoryjnych, liste przyjmowanych lekdw, oraz na wypadek nagtego zachorowania informacje o rozpoznaniu
dystrofii typu Duchenne’a. Pamigtaj o koniecznosci zachowania ostroznosci przy znieczuleniu. Unikaj stosow-
ania sukcynylocholiny o o ] ) ]

Wiecej informaciji w j. polskim mozna uzyska¢ pod adresem:

CARE NMD: Poradnik dla Rodzin
http://pl.care-nmd.eu/userfiles/file/dmd_fg2010_plprint.pdf
http://pl.care-nmd.eu

Parent Project Polska
http://parentproject.org.pl

Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Mig$niowych

http://www.ptchnm.org.pl
Parent Project o \‘ Fundacja Pomocy Chorym na Zanik Miggni
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