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Informatiile si recomandarile publicate sau puse la dispozitie in aceasta brosura nu sunt concepute pentru ainlocui serviciile medicului si nici relatia medic-pacient. Aceste

recomandari trebuie luate in considerare impreund cu sfatul medicului dumneavoastrd, pe care trebuie sa il consultati pentru toate aspectele medicale, mai ales in legaturd

cu simptomele ce necesita diagnostic sau ingrijire medicald. Orice actiune a dumneavoastra ca urmare a informatiilor incluse in aceasta brosura este la libera dumneavoastra

alegere. Desiam facut toate eforturile pentru a ne asigura ca informatiile cuprinse in aceasta brosura sunt corecte si complete, nu putem garanta acuratetea acestora, iar

ingrijirile trebuie individualizate in fiecare situatie.
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1. INTRODUCERE

Distrofia musculara Duchenne (DMD sau B
Duchenne) este un diagnostic complex si dificil .Acesta este un ghid unde sunt
de inteles si gestionat. Aceasta nu este o lume
in care cineva intra de buna voie. Asociatia
pentru Distrofia Musculara (,The Muscular

discutate aspectele ,medicale” ale
distrofiei musculare Duchenne,

Dystrophy Association” - MDA), Proiectul Parinte dar intotdeauna trebuie avut in
pentru Distrofia Musculara (,Parent Project vedere faptul ca partea medicala
Muscular Dystrophy” - PPMD),), TREAT-NMD si nu este totul. Ideea este ca,
Organizatia Mondiala pentru Duchenne (,the prin minimizarea problemelor

World Duchenne Organization”™ UPPMD) inteleg
suferinta si teama resimtite de parintii care

sunt pusi in fata acestui diagnostic si inteleg de
asemenea ca, ulterior, vor avea nevoie de sprijin.

medicale, copilul dumneavoastra
isi poate vedea de viata lui si,
impreuna, puteti continua sa fiti

Pe masura ce descoperiti implicatiile acestui o familie. Este bine sa reamintim
diagnostic, este important pentru noi toti ca faptul ca majoritatea copiilor
dumneavoastra sau copilul dumneavoastra cu DMD sunt copii fericiti, iar

sa beneficiati de cele mai bune ingrijiri, sprijin

si resurse. Din acest motiv, ne-am unit fortele
pentru a dezvolta in anul 2018 acest Ghid despre
DMD pentru familii.

majoritatea familiilor se descurca
foarte bine dupa socul initial
provocat de diagnostic.”

Distrofia musculara Duchenne face parte Elizbeth Vroom, Organizatia Lumea
dintr-un spectru de boli musculare cunoscute Duchenne (UPPMD)
sub numele de ,distrofinopatii”. Distrofinopatiile
apar ca urmare a absentei proteinei musculare
numita ,distrofind” si variaza de la distrofie musculara

Duchenne de fenotip mai sever (cu simptome pe care le puteti remarca) la distrofie
musculara Becker, un fenotip mai bland, dar inconstant. Pentru simplitate, in cadrul acestui
Ghid pentru Familii ne vom referi in primul rand la distrofia musculara Duchenne.

Am scris acest Ghid pentru Familii pentru a oferi indrumari parintilor in faza de diagnostic
si in faza ambulatorie timpurie si pentru persoana afectatd de DMD. in sensul prezentului
document, ,tu” se refera la persoana afectata de DMD.

CONTEXTUL ,CONSIDERENTELOR DE iNGRIJIRE” iN DISTROFIA MUSCULARA
DUCHENNE

Ghidurile elaborate de Centrele pentru Controlul si Prevenirea Bolilor din Statele Unite (,The
US Centers for Disease Control and Prevention” - CDC) pentru ingrijirea pacientilor cu DMD
sunt denumite cu afectiune in cadrul comunitatii drept ,considerente de ingrijire”. Atat
considerentele de ingrijire initiale cat si cele actualizate se bazeaza pe studii ample efectuate
de experti internationali in diagnosticul si ingrijirea Duchenne, care au fost alesi pentru a
reprezenta o gama larga de specialitati. Acestia au evaluat in mod independent metodele de
ingrijire utilizate in managementul Duchenne pentru a vedea cat de ,necesara”, ,adecvata”
sau yinadecvata”, a fost fiecare metoda in diferite stadii in evolutia Duchenne. in total, au fost
luate in considerare peste 70.000 de scenarii diferite. Acest lucru le-a permis sa intocmeasca
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ghiduri cu ,,cele mai bune practici” pentru ingrijirea Duchenne, conform opiniei majoritatii.
Ghidurile actualizate au fost elaborate utilizand acelasi proces.

GChidul despre DMD adresat Familiilor elaborat in anul 2018 prezinta pe scurt rezultatele
actualizarilor privind ingrijirea medicala in distrofia musculara Duchenne. Atat efortul initial,
cat si orientarile actualizate au fost sustinute de CDC in colaborare cu grupurile de sustinere
pentru pacienti si cu reteaua TREAT-NMD. Documentele sunt publicate in Lancet Neurology
si sunt disponibile pe site-urile PPMD, MDA, UPPMD, TREAT-NMD si CDC. in plus, multumitd
TREAT-NMD si UPPMD, sunt disponibile traduceri in mai multe limbi prin intermediul
TREAT-NMD.

in plus, fiecare domeniu de sub-specialitate a dezvoltat un articol separat, pentru o analiz
mai profunda a fiecarei arii specifice. Aceste articole vor fi publicate intr-un volum supliment
al revistei Pediatrics, revista oficiala a Academiei Americane de Pediatrie, in 2018 si vor fi
disponibile prin intermediul site-urilor de mai jos.

REFERINTE PENTRU DOCUMENTUL PRINCIPAL:
SITE-URI SUSTINERE PACIENTI

www.mda.org
www.parentprojectmd.org

www.treat-nmd.eu

https://worldduchenne.org/

GHIDURI DE INGRIJIRE PUBLICATE

- Diagnosticul si managementul distrofiei musculare Duchenne, o actualizare, partea 1
Diagnostic si management neuromuscular, de reabilitare, endocrin, gastrointestinal si
nutritional

- Diagnosticul si managementul distrofiei musculare Duchenne, o actualizare, partea
a-2-a: Management respirator, cardiac, osos si ortopedic

- Diagnosticul si managementul distrofiei musculare Duchenne, o actualizare, partea
a-3-a: Ingrijiri primare, managementul urgentelor, ingrijiri psihosociale si tranzitia
ingrijirilor de-a lungul vietii

PAGINI WEB:
« CDC: www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations.ntml

- Parent Project Muscular Dystrophy: www.parentprojectmd.org/careguidelines

« MDA: www.mda.org
- World Duchenne Organization: www.worldduchenne.org

« TREAT NMD: treatnmd.ncl.ac.uk/care/dmd/diagnosis-management-DMD
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2. CUM SA UTILIZATI ACEST DOCUMENT

PUTETI UTILIZA ACEST GHID iN DOUA MODURI DIFERITE:
1. Concentrandu-va pe un anumit stadiu al Duchenne

2. Concentrandu-va pe o anumita arie terapeutica specifica Duchenne

Urmatorul capitol, inclusiv tabelul 1, demonstreaza evolutia Duchenne printr-un proces pas
cu pas care difera de la o persoana la alta. Acest ghid este menit sa reprezinte o imagine de
ansamblu a nevoilor de ingrijire pe care le-ati putea anticipa.

in plus, daca doriti sa cititi anumite capitole despre managementul ingrijirilor care ar putea fi
relevante pentru dumneavoastra in stadiul actual, le puteti gasi cu usurinta in cuprins.

FORMAREA ECHIPEI DE ASISTENTA MEDICALA

Managementul optim al Duchenne necesita o abordare muiltidisciplinara, cu contributia
specialistilor din diferite arii terapeutice care va vor oferi ingrijiri complete. Un medic
neurolog va actiona ca medic clinician, coordonator al echipei dumneavoastra
neuromusculare, asumandu-si responsabilitatea pentru ingrijirile globale de-a lungul vietii.
Pe masura ce veti trece de la clinica de pediatrie la clinica pentru adulti, acest neurolog
pediatru poate fi inlocuit de un neurolog pentru adulti, dar va ramane medicul coordonator
al echipei dumneavoastra. Coordonatorul ingrijirilor este un membru important al echipei
care va ajuta si se va asigura ca ingrijirile si comunicarea sunt facilitate intre membrii echipei,
intre dumneavoastra si echipa si intre echipa si furnizorii de asistentd medicala locala/
primara (medic pediatru, medic de familie etc). Daca in echipa dumneavoastra de ingrijiri
neuromusculare nu este inclus si un coordonator al ingrijirilor, nu uitati sa intrebati cui
trebuie sa va adresati pentru intrebari/ preocupari/situatii de urgenta intre programari.

Acest Ghid pentru Familii va ofera informatii de baza care sa va permita sa participati efectiv
la procesul de obtinere a unei ingrijiri complete. Neurologul dumneavoastra trebuie sa
cunoasca toate problemele posibile din DMD si trebuie sa aiba acces la acele interventii care
stau la baza ingrijirilor adecvate si sa obtina contributia din partea specialistilor din domeniile
esentiale. Pe masura ce copilul creste, concentrarea pe anumite interventii, precum si
includerea unor alti specialisti se vor modifica. Ghidul pentru Familii va prezinta diferitele

arii terapeutice implicate in managementul distrofiei musculare Duchenne (Figura 1). Nu

toti acesti specialisti vor fi necesari pentru toate varstele sau stadiile, dar este important ca
acestia sa fie accesibili, daca este cazul, si ca persoana care coordoneaza ingrijirile sa poata
obtine suport in toate aceste arii terapeutice.

TU, ca pacient, te afli in centrul echipei de asistenta medicala - este important ca tu si
familia ta sa fiti implicati in mod activ alaturi de un profesionist in domeniul sanatatii care va
coordona si personaliza ingrijirile medicale (Figura 1).
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ABORDAREA DUCHENNE PAS CU PAS (TABELUL 1)

Duchenne este o afectiune care se modifica foarte lent in timp. Am delimitat stadiile
principale ale Duchenne pentru a va ajuta sa anticipati recomandarile de ingrijire. Desi aceste
stadii pot fi oarecum neclare, puteti considera utila folosirea stadiilor pentru a identifica tipul
de ingrijiri si interventii recomandate la un anumit moment dat si ce asteptari trebuie sa aveti
de la echipa de asistenta medicala la momentul respectiv.

1. DIAGNOSTIC (PERIOADA DE SUGAR/COPILARIE)

in prezent, majoritatea copiilor cu DMD r&man nediagnosticati in stadiul presimptomatic
(atunci cand copiii prezinta putine simptome sau chiar deloc) cu exceptia cazurilor in care
afectiunea este prezenta in antecedentele familiale sau daca se efectueaza analize de sange
din alte motive. Simptomele pot fi prezente, cum ar fi intarzieri ale achizitiei mersului sau ale
limbajului, dar sunt de obicei subtile si deseori nu sunt recunoscute in acest stadiu.

Parintii sunt adesea primii care observa diferente in dezvoltarea copilului lor, primii care isi
pun intrebari si cei care solicita teste suplimentare pentru a explica intarzierile de dezvoltare
percepute. Academia Americana de Pediatrie a dezvoltat un instrument pentru a ajuta
parintii sa evalueze dezvoltarea copilului lor, sa identifice posibile intarzieri si sa abordeze
aceste preocupari cu furnizorii de asistenta medicala primara. Acest instrument este
disponibil la adresa: motordelay.aap.org

Suportul psihosocial si emotional este extrem de important atunci cand se confirma un nou
diagnostic de DMD. Primirea unui diagnostic de DMD este extrem de dificila. Exista atat de
multe intrebari fara raspuns, iar familiile se simt deseori singure si coplesite, neavand multe
locuri unde pot gasi sprijin. Furnizorii de asistenta medicala primara si specialistii in afectiuni
neuromusculare pot fi deosebit de utili in aceasta perioada, facilitand legaturile cu organizatiile
de ingrijire si de sustinere adecvate, care pot ajuta la furnizarea resurselor, informatiilor si
suportului de care au nevoie parintii, atat pentru ei cat si pentru intreaga familie. in SUA, PPMD
a dezvoltat o pagina speciala cu resursele pe care parintii le pot folosi in primele 3 luni dupa un
diagnostic de DMD (ParentProjectMD.org/for-newly-diagnosed). in plus, atat PPMD, cat si

MDA au resurse disponibile pentru a comunica cu copiii, fratii si familia extinsa despre
diagnosticul de Duchenne. Prin contactarea grupurilor locale de sustinere veti putea afla ce
resurse sunt disponibile.
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2. STADIUL AMBULATOR TIMPURIU (COPILARIE)

in stadiul ambulator timpuriu sau in stadiul de mers, copiii vor prezenta ceea ce se consider3
de obicei ca fiind semnele ,clasice” ale DMD. Aceste semne pot fi foarte subtile si pot include:

Dificultati la ridicarea capului sau gatului
Nu merge la varsta de 15 luni
Dificultati de mers, alergat sau urcatul scarilor
- Impiedicari si caderi frecvente
Dificultati la sarit si topait
Nu vorbeste la fel de bine ca ceilalti copii de aceeasi varsta

- Are nevoie de ajutor sa se ridice de jos sau isi sprijina mainile pe picioare pentru a se ridica
in picioare (vezi Manevra Gowers, Figura 2 de mai jos)

Figura 2. Manevra Gowers
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Gambele par mai mari decat in mod normal (pseudohipertrofie)

Mers cu picioarele departate (cu baza largad) la distanta unul de celalalt

Mers pe varfuri, mers leganat

Mers cu pieptul inainte (sau cu spatele ,aplecat’, cu spatele ,scobit”, cu spatele ,arcuit”)

Concentratii crescute ale creatinkinazei (denumita ,CK" sau ,CPK”", aceasta este o enzima
eliberata de muschi atunci cand acesta este afectat.) Nivelul de CK se masoara din sange,
daca valoarea CK este mai mare de 200 U/, sunt necesare teste suplimentare pentru DMD)

- Valori crescute ale enzimelor hepatice (AST sau ALT, valori crescute ale AST sau ALT pot fi de
asemenea semne ca sunt necesare teste suplimentare pentru DMD. Nu trebuie efectuate
alte evaluari hepatice suplimentare decat dupa finalizarea testelor pentru DMD)

DIAGNOSTICUL DE DMD:

in caz de suspiciune de DMD, primul test este de obicei o analizd de sange pentru a vedea
daca valorile serice ale CK sunt crescute. Persoanele cu DMD prezinta deseori valori ale CK de
10-100 de ori peste valoarea normala. Daca se confirma acest lucru, se vor recomanda teste
specifice pentru a identifica modificarea la nivelul ADN-ului (numita ,mutatie genetica’) care
cauzeaza distrofia musculara Duchenne. Pentru a interpreta aceste teste genetice si pentru a
discuta despre modul in care rezultatele pot avea un impact asupra copilului dumneavoastra
si, eventual, a altor membri ai familiei, este necesara opinia specialistilor, in special a medicilor
specialisti geneticieni. Diagnosticul se stabileste deseori in faza ambulatorie timpurie.

DOMENIUL PSIHOSOCIAL, iNVZ\TATUL SI COMPORTAMENTUL:

Este mai probabil ca persoanele afectate de DMD sa se confrunte cu provocari in ceea ce
priveste invatatul si comportamentul. Unele provocari se datoreaza absentei distrofinei la nivelul
creierului; altele se pot datora adaptarii la limitarile fizice. Unele medicamente, precum steroizii,
pe care copiii incep sa le ia de cele mai multe ori in stadiul ambulator timpuriu sau tarziu (vezi
mai jos), pot de asemenea sa joace un rol. Unii copii care iau steroizi pot avea dificultati in ceea
ce priveste controlul impulsurilor, furie, modificari de dispozitie, atentie si memorie, iar altii pot sa
nu fie afectati. Daca se constata intarzieri in dezvoltare si/sau invatare, evaluarea efectuata de un
psiholog sau medicul psihiatru de copii poate ajuta la definirea problemelor specifice, precum
si furnizarea de recomandari care sa faciliteze atingerea potentialului maxim. Problemele
emotionale si comportamentale nu sunt neobisnuite si sunt gestionate cel mai bine daca sunt
abordate precoce. Medicii psihiatri de copii si psihologii specializati pe tulburari de dezvoltare
pot fi foarte utili in aceste domenii. Limbajul va fi de asemenea evaluat, iar terapiile trebuie
initiate cat mai curand posibil, daca este necesar. Daca familia dumneavoastra intampina
dificultati in accesarea resurselor, asistentii sociali va pot fi foarte utili, furnizandu-va date de
contact. Suportul oferit familiei este esential si poate fi necesara contributia specialistilor pentru
a aborda problemele psiho-sociale, de invatare si comportamentale specifice (Capitolul 14).

TERAPIA FIZICA/KINETOTERAPIA:

Contactarea echipei de kinetoterapie (Capitolul 10) in acest stadiu timpuriu va permite
introducerea treptata a programelor de exercitii fizice/de intindere (,stretching®) pentru a
mentine flexibilitatea musculara si pentru a preveni sau minimiza rigiditatea articulatiilor.

Echipa de reabilitare poate de asemenea sa ofere recomandari in ceea ce priveste exercitiile
adecvate in timpul orelor de joaca/pauza, precum si privind educatia fizica adaptativa, pentru

a mentine siguranta copilului sustinand in acelasi timp si participarea scolara. Programul de
exercitii fizice trebuie sa se concentreze pe intinderi (,stretching”) si pe mentinerea gradului de
miscare, mai degraba decat pe intarirea musculaturii. in acest stadiu vi se pot recomanda atele
de noapte (adesea numite ,orteze pentru picior si glezna” sau ,AFQO”) pentru a asigura o intindere
(,stretching”) prelungita si pentru a preveni pierderea gradului de miscare la nivelul gleznei. Din
rutina zilnica nu trebuie sa lipseasca un program de intinderi (,stretching”) efectuate la domiciliu,
conform recomandarilor kinetoterapeutului.
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TRATAMENTUL CU STEROIZI:

Tratamentul cu corticosteroizi sau ,steroizi” trebuie discutat de preferinta la diagnostic si poate fi
initiat in acest stadiu (Capitolul 6). In planificarea utilizarii steroizilor, este important s& discutam
beneficiile steroizilor, sa asiguram programul complet de imunizare si sa discutam despre
eventualii factori de risc si anume efectele secundare ale steroizilor, precum si despre modul

in care acestea pot fi anticipate si minimizate. Acest lucru include recomandari nutritionale

(de preferinta din partea unui dietetician autorizat) pentru a evita efectele secundare precum
cresterea in greutate si afectarea osoasa.

SANATATEA SISTEMULUI OSOS S| HORMONII:

Tratamentul cu steroizi poate conduce la slabirea sistemului osos si poate afecta concentratiile
mai multor hormoni, cum ar fi hormonul de crestere si testosteronul (hormonul sexual
masculin) (Capitolul 7). Nutritia este importanta pentru a mentine sistemul osos cat mai
puternic si trebuie incurajate dietele bogate in vitamina D si calciu (capitolele 8 si 13). Poate fi
indicat sa discutati despre nevoile nutritionale cu un dietetician autorizat, in cadrul vizitelor
pentru evaluare neuromusculara. indltimea si greutatea trebuie masurate la fiecare vizitd pentru
evaluarea neuromusculara si trebuie reprezentate grafic pentru a monitoriza in timp cresterea
si greutatea (Capitolul 7). Masurarea lungimii osului situat la nivelul antebratului (lungimea
ulnei) sau la nivelul gambei (lungimea tibiei) sau adunarea lungimii segmentelor superioare

si inferioare ale bratelor (lungimea segmentara a bratelor) reprezinta modalitati alternative

de masurare exacta a inaltimii si trebuie efectuate si in cadrul masuratorilor de baza. Trebuie
investigat nivelul de baza al densitatii osoase utilizand absorbtiometria duala cu raze X (sau
.DEXA) la initierea tratamentului cu steroizi (vezi Capitolul 8).

INIMA S| MUSCULATURA RESPIRATORIE:

De obicei, problemele cardiace si care implica si musculatura respiratorie nu prea apar in acest
stadiu, dar supravegherea trebuie sa inceapa la diagnostic pentru a stabili valoarea de referinta
(ceea ce este ,normal” in cazul dumneavoastra) si apoi sa se continue prin vizite regulate de
monitorizare. inceperea testarii functiei pulmonare la o varsta frageda va ajuta copilul s& se
obisnuiasca cu echipamentul si sa se ,antreneze” pentru vizitele ulterioare. Monitorizarea
cardiaca (prin EKG si imagistica prin rezonanta magnetica -IRM cardiac sau ecografie cardiaca)
este recomandata la diagnostic si anual pana la varsta de 10 ani si apoi mai frecvent dupa

cum este necesar (Capitolul 12). De asemenea, este important sa fiti la zi cu vaccinarea
anti-pneumococica (pneumonie) si cu vaccinul anual anti gripal pentru a evita posibilitatea
imbolnavirii. (Capitolul 11).
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3. STADIUL AMBULATOR TARZIU (copildrie tarzie/
adolescentd/prima maturitate)

in stadiul ambulator tarziu, mersul va deveni tot mai dificil, implicAnd un efort crescut in
timpul activitatilor motorii, cum ar fi urcatul scarilor si ridicarea de la podea.

DOMENIUL PSIHOSOCIAL, iNVATATUL SI COMPORTAMENTUL:

Evaluarea continua a intarzierilor de invatare sau a dificultatilor specifice de invatare este
importanta in acest stadiu. Psihologii si medicii psihiatri de copii va pot ajuta sa identificati
interventiile care se potrivesc cel mai bine nevoilor dumneavoastra educationale. Sprijinul
continuu din partea profesionistilor va va fi necesar pentru a ajuta cu orice problema de
invatare si comportament, si pot fi necesare interventii specifice pentru abordarea strategiilor
de acceptare pentru a face fatd pierderii fortei fizice si a activitatilor fizice (Capitolul 14). in
acest stadiu, ar trebui sa incepeti sa stabiliti obiective pentru viitor, astfel incat tu si familia

ta sa puteti colabora cu scoala pentru a organiza educatia si instruirea necesare pentru
atingerea acestor obiective. La unii copii, poate fi indicata o evaluare neuropsihologica pentru
a ajuta la identificarea eventualelor tulburari cognitive si pentru a oferi strategii privind
adaptarile ce se pot face in clasa si acasa, care sa ajute la atingerea unui nivel maxim de
activitate.

ingrijirile necesitd energie emotionala si fizicd. Gasirea timpului pentru sine, precum si
relatiile cu ceilalti sunt extrem de importante. Dezvoltarea unor retele de sprijin care sa
includa memobri ai familiei extinse si membri de incredere din comunitate poate fi foarte
utila pentru ca cei care asigura ingrijirea pacientului sa poata avea timp sa se odihneasca si
sa-si adune fortele.

TERAPIA FIZICA/KINETOTERAPIA:

Strategiile de reabilitare se vor concentra in continuare pe mentinerea gradului de miscare,
fortei si functiei pentru mentinerea independentei (Capitolul 10). Daca rigiditatea articulara
nu poate fi rezolvata prin kinetoterapie, ar putea fi necesar sa se obtina opinia medicilor
ortopezi in urma unei evaluari. Kinetoterapeutul are roluri multiple in cadrul echipei de
asistenta medicala, cum ar fi: supravegherea programelor de intindere (,stretching”),
recomandarea de echipamente precum scaunul rulant si suport pentru statul in picioare
si promovarea in continuare a activitatilor ce implica sustinerea propriei greutati si statul
in picioare (acestea sunt utile atat pentru sanatatea osoasa, cat si pentru digestie). Este
important sa va asigurati ca mijloacele de mobilitate, cum ar fi scaunele cu rotile, sunt
prevazute cu sezut ce include suport de sustinere pentru a promova alinierea corpului,
pozitionarea corecta si confortul. Ramane in continuare important programul zilnic de
intinderi efectuat la domiciliu.

TRATAMENTUL CU STEROIZI:

in acest stadiu, este important managementul permanent al tratamentului cu steroizi, cu
atentie acordata schemei specifice de tratament si dozei utilizate (Capitolul 6), precum

si atentie in ceea ce priveste prevenirea, identificarea si gestionarea efectelor secundare.
Este important ca evaluarile sa fie efectuate de doua ori pe an pentru a monitoriza forta si
functia musculara. De asemenea, este necesara atentie sporita in ceea ce priveste greutatea
corporald, luand in considerare orice tendinte de scadere sau crestere in greutate si
intervenind Tn mod adecvat, daca este cazul (Capitolul 13).

SANATATEA SISTEMULUI OSOS S| HORMONII:

in timpul tratamentului cu steroizi este importantd monitorizarea continud a sanatatii
osoase si a riscului de fracturi, mai ales pe masura ce mobilitatea scade. Este important ca
neurologul sa monitorizeze riscul de fracturi prin analize de sange care verifica nivelurile de
vitamina D (dozarea de ,25 OH vitamina D"), precum si prin investigatii imagistice, cum ar fi
scanare DEXA sau radiografie spinala, care pot evalua densitatea/sanatatea osoasa (Capitolul
8). Dieta trebuie evaluata la fiecare vizita pentru a asigura un aport adecvat de vitamina D

si calciu. inaltimea si greutatea trebuie monitorizate in continuare pentru a identifica orice
semn de intarziere de crestere (Capitolul 7).
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INIMA S| MUSCULATURA RESPIRATORIE:

Sunt necesare evaluari continue ale inimii si musculaturii respiratorii. Dupa diagnostic,
investigatiile precum EKG, IRM cardiac sau ecografie cardiaca si alte tipuri de teste trebuie
efectuate cel putin o data pe an sau mai frecvent, dupa cum este necesar, dupa varsta de 10
ani. Cardiologul va va recomanda anumite interventii daca se observa modificari la EKG, IRM
cardiac sau ecografie cardiaca (Capitolul 12).

4. STADIUL NON-AMBULATOR TIMPURIU (copilarie/
adolescentd/ prima maturitate)

in faza non-ambulatorie timpurie, copilul poate incepe s& oboseasca dupd parcurgerea
distantelor mai mari. Cand se intampla acest lucru, se pot utiliza pentru mai multa mobilitate un
scuter, un carucior mai mare (daca este cazul) sau un scaun cu rotile (Capitolul 10).

DOMENIUL PSIHOSOCIAL, iNVATATUL S| COMPORTAMENTUL:

Discutiile despre ,tranzitia” de la adolescent la adult trebuie initiate pana la varsta de 13-14 ani.

in timp ce echipele medicale din sectia de pediatrie si adulti, asistentul social, specialistii scolari
si altii va vor ajuta sa planificati o tranzitie lind, o persoana sau doua din echipa de neurologi
trebuie sa va ajute pentru a va orienta dezvoltarea planului personal de tranzitie. Discutiile
despre obiectivele viitoare trebuie sa includa obiective educationale, precum si unde v-ar placea
sa locuiti, sa studiati, sa lucrati si sa primiti asistenta medicala. Pe masura ce deveniti adult, este
important sa va mentineti independenta, astfel incat sa va bucurati in continuare de activitatile
desfasurate acasa, la scoala si cu prietenii. Este important sa pastrati legatura cu prietenii

- formarea si mentinerea relatiilor in acest stadiu este foarte importanta. in timp ce unele
persoane cu DMD nu au probleme psihosociale, altele se confrunta cu acest tip de probleme.
La fiecare vizita pentru evaluare neuromusculara trebuie sa se efectueze si screening-ul pentru
anxietate si depresie. Daca se identifica anxietate sau depresie, acestea trebuie tratate precoce si
in mod corespunzator.

KINETOTERAPIE:

in plus fatd de programul normal de intinderi efectuat la domiciliu, devine foarte importanta
atentia acordata rigiditatii la nivelul membrelor superioare (umeri, coate, incheietura mainii si
degete), precum si necesitatea de a sta in picioare (mentinerea ortstatismului) (cu sustinere,
daca este cazul). Curbatura coloanei vertebrale (scolioza) este intalnita mult mai rar in cazul
utilizarii steroizilor, dar monitorizarea acesteia este in continuare foarte importanta dupa
pierderea ambulatiei. in unele cazuri, scolioza poate progresa destul de rapid, de multe ori in
decursul unei perioade de cateva luni (Capitolul 9). Poate fi, de asemenea, necesara opinia unui
ortoped pentru a rezolva problemele legate de pozitionarea piciorului, care pot provoca durere
sau disconfort si pot limita alegerea incaltamintei. Daca este cazul, se pot discuta optiunile
chirurgicale pentru a ajuta la rigiditatea articulatiilor de la nivelul gleznei si piciorului.

TRATAMENTUL CU STEROIZI:

in aceasta faza, continuarea tratamentului cu steroizi rAmane un aspect important al
managementului bolii (Capitolul 6), fie tratamentul a fost initiat anterior si este continuat in
aceasta faza, fie este initiat in acest stadiu.

SANATATEA SISTEMULUI OSOS S| HORMONII:

Trebuie continuata supravegherea atenta a sanatatii sistemului osos, cu o atentie deosebita
acordata semnelor ce indica fracturi de compresie la nivelul coloanei vertebrale (Capitolul

8). Urmarirea continua a inaltimii si greutatii este importanta pentru monitorizarea cresterii.
Masuratorile alternative ale inaltimii utilizand antebratul (,lungimea ulnei’), gamba (,lungimea
tibiei”) si lungimea totala a segmentelor superioare si inferioare ale bratelor (lungimea
segmentara a bratelor) vor fi urmarite atunci cand statul in picioare (mentinerea ortostatismului)
devine dificild. incepand cu varsta de 9 ani, este important sa se monitorizeze pubertatea. Daca
pubertatea nu a inceput pana la varsta de 14 ani, trebuie sa va adresati unui endocrinolog.

Daca nivelul testosteronului este scazut, poate fi necesara administrarea terapiei cu testosteron
(Capitolul 7).
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INIMA SI MUSCULATURA RESPIRATORIE:

Monitorizarea functiei cardiace cel putin o data pe an este esentiala, si orice modificari ale
functiei sau dovezi de fibroza (leziuni) la nivelul muschiului cardiac (observate numai prin IRM
cardiac) trebuie tratate prompt (Capitolul 12). Functia respiratorie trebuie monitorizata la fiecare
6 luni prin testarea functiei pulmonare. Daca functia respiratorie incepe sa prezinte un declin,
interventiile pentru a ajuta respiratia si pentru asistarea tusei trebuie discutate si initiate, atunci
cand este cazul (Capitolul 1).

iINGRIJIRILE PALIATIVE:

Echipa care asigura ingrijiri paliative include profesionisti in domeniul sanatatii care se
straduiesc sa te ajute sa atingi cel mai ridicat nivel de calitate a vietii, prin ameliorarea durerilor
si disconfortului si ajutandu-te sa te asiguri ca obiectivele tale de viata se potrivesc cu alegerile
terapeutice. Desi ingrijirea paliativa este uneori confundata cu ingrijirea de la ,sfarsitul vietii”,
echipa de ingrijiri paliative te va ajuta sa faci fata provocarilor in fiecare etapa a diagnosticului
Si va reprezenta o resursa de suport pentru tine si familia ta, gestionand mai muilte tipuri de
tranzitii pe tot parcursul vietii.

Toate persoanele, indiferent ca sufera sau nu de DMD, trebuie sa ia decizii in ceea ce priveste
asistenta medicala de urgenta - ce doresc sa se intample cu corpul lor in situatii de urgenta, ce
nu doresc sa se intample, cine va fi persoana imputernicita pentru aspecte medicale care va lua
decizii medicale daca respectivele persoane nu pot face acest lucru. Echipa de ingrijiri paliative
este deosebit de utila pentru a concepe planul pentru situatii de urgenta si pentru a decide ce
componente trebuie sa contina acest plan si unde trebuie pastrat.

5. STADIUL NON-AMBULATOR TARZIU (Adulti tineri/adulti)

in faza non-ambulatorie tarzie, rezistenta musculaturii trunchiului si a membrelor
superioare poate slabi, ceea ce face ca functia si mentinerea unei pozitii bune sa fie din ce in
ce mai dificile.

KINETOTERAPIE:

Este important sa discutati cu kinetoterapeutul ce tipuri de exercitii de intindere, alte
exercitii si echipamente va pot ajuta cel mai bine sa atingeti nivelul dorit de independenta
si activitate. Un ergoterapeut din cadrul echipei de reabilitare te poate ajuta cu activitati
precum mancatul, bautul, mersul la baie, mutatul si intorsul in pat, daca este cazul. Se pot
efectua si evaluari privind tehnologiile de asistare pentru evaluarea posibilitatilor de crestere
a gradului de independenta si siguranta.

TRATAMENTUL CU STEROIZI:

Trebuie sa discutati in continuare despre schemele de tratament pe baza de steroizi,
nutritie, pubertate si gestionarea greutatii corporale cu echipa dumneavoastra de asistenta
neuromusculara. Recomandarile actuale incurajeaza continuarea tratamentului cu steroizi
pe toata durata vietii (Capitolul 6) pentru a mentine functia respiratorie si rezistenta
membrelor superioare.

SANATATEA SISTEMULUI OSOS S| HORMONII:

Supravegherea atenta a sanatatii osoase trebuie sa continue pe tot parcursul vietii.
Problemele la nivelul sistemului osos pot conduce la aparitia durerii si trebuie abordate de
echipa de asistenta neuromusculara (Capitolul 8).

INIMA SI MUSCULATURA RESPIRATORIE:

Se recomanda monitorizarea functiei cardiace si pulmonare cel putin o data la 6 luni si deseori
trebuie implementate investigatii si interventii chiar mai frecvente (Capitolele 11 si 12).

iNGRIJIRILE PALIATIVE:

Echipa de ingrijiri paliative continua sa fie importanta in aceasta etapa. Dupa cum s-a
mentionat mai sus, aceasta echipa include profesionisti in domeniul sanatatii care se
straduiesc sa te ajute sa atingi cel mai ridicat nivel de calitate a vietii, prin ameliorarea
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durerilor si disconfortului si ajutandu-te sa te asiguri ca obiectivele tale de viata se potrivesc
cu alegerile terapeutice. Desi ingrijirea paliativa este uneori confundata cu ingrijirea de la
,sfarsitului vietii”, echipa de ingrijiri paliative te va ajuta sa faci fata provocarilor in fiecare etapa
a diagnosticului si te va ajuta pe tine si familia ta, gestionand mai muilte tipuri de tranzitii pe
tot parcursul vietii. Toate persoanele, indiferent ca sufera sau nu de DMD, trebuie sa ia decizii
in ceea ce priveste asistenta medicala de urgenta - ce doresc sa se intample cu corpul lor

in situatii de urgenta, ce nu doresc sa se intdmple, cine va fi persoana imputernicita pentru
aspecte medicale care va lua decizii medicale daca respectivele persoane nu pot face acest
lucru.

VIATA DE ADULT CU DMD:

O viata implinita si productiva ca adult independent ce sufera de DMD necesita planificare.
Elaborarea unui plan de tranzitie de la adolescenta la varsta adulta ar trebui sa inceapa

cel tarziu in jurul varstei de 13 - 14 ani. Planul personal de tranzitie trebuie sa se bazeze pe
asteptarile si obiectivele pe care le-ai vizualizat in legatura cu viitorul tau. Planul de tranzitie
trebuie sa includa considerente privind educatia, angajarea, locuinta, transportul si mobilitatea
in cadrul comunitatii precum si transferul ingrijirilor medicale de la sectia de pediatrie la sectia
pentru adulti (sau este posibil ca acest lucru sa nu fie necesar daca medicii dumneavoastra
se pot ocupa si de adulti afectati de Duchenne). Indiferent daca asistenta medicald/medicii se
schimba sau nu, resursele si beneficiile de care dispuneti vor fi afectate pe masura ce treceti
de la copilarie la varsta adulta. Planificarea acestor modificari ar trebui sa te includa pe tine,
familia ta, scoala si echipele de asistenta medicala. Acest proces si tot ceea ce implica acesta
sunt discutate in Capitolul 17. Viata ca adult ce sufera de DMD este mult mai scumpa decat
traiul unui adult fara DMD. Veti avea nevoie de resurse ca sa puteti sustine asistenta necesara
pentru atingerea obiectivelor personale. Echipa de specialisti in afectiuni neuromusculare

va va ajuta sa explorati resursele disponibile si eligibilitatea pentru a beneficia de acestea, iar
echipa va va ajuta sa va orientati in ceea ce priveste sistemele de asistenta de stat si federale.
Este, de asemenea, important in acest stadiu sa gasim in continuare modalitati creative de a
ramane in legatura cu prietenii, mai ales pe masurd ce viata ta incepe sa se schimbe. in timp
ce multe persoane nu se confrunta cu probleme psihosociale, unii adulti cu DMD pot prezenta
anxietate sau depresie, caz in care tratamentul ar fi benefic. Screening-ul pentru anxietate

si depresie trebuie sa se efectueze la fiecare vizita de evaluare neuromusculara. Daca aveti
probleme de anxietate sau depresie, acestea trebuie tratate precoce si in mod corespunzator.
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Stadiul 1: Stadiul 2:
La diagnostic Ambulator timpuriu

IS E—— ——
| Orientarea echipei multidisciplinare, recomandarea de noi terapii, oferirea de suport, instruire si consiliere geneticd pentru pacient si familie

| Se asigurd i schema de imunizare este la zi | | Se evalueazd fundfia, forfa si gradul de miscare cel pufin o datd la 6 luni pentru a defini stadiul bolii

|Se discutd utilizarea glucocorticosteroizilor | | Se inifiazd si se gesti  utilizarea gl

. L
| Femello putore necesis vlvore crdlogi | __ e

Management
neuro-muscular

| Se asigurd evaludri multidisciplinare complete, inclusiv evaludri standardizate, cel putin o datd la 6 luni

| Se asigurd tratament direct de ciitre kinetoterapeut, ergoterapeut si logoped, in fundfie de evaludri i personalizate pentru pacient

Se oferd asistentd pentru preveni ilor (rigiditdtii) sau def a efortului exagerat i
cderilor; se pi ] energiei si ef de exercifii sau adfivitdti corespunzétoare;
se asigurd orteze, echipamente si suport pentru fnvéjare

| Se evalueazd cresterea in pozifie sezdnda ( ism) la fiecare 6 luni

Se confinud toate mdsurile anterioare; se asigurd dispozitive pentru mobilitate, scaune, dispozifive de susfinere in ortostatism si tehnologie de
asistentd; se asigurd asistenfd pentru prevenirea sau managementul durerii si fracturilor; se susfine finanfarea, accesul, participarea i
auto-realizarea la vérsta adulti

Management
reabilitare

| Se evalueazd statusul pubertar o dati la 6 luni dupd vérsta de 9 ani

Management
endocrin

| Se oferd instructiuni familiei si se prescrie o dozd ridicatd de steroizi (doza de stres in situafii specifice) dacd pacientul este in fratament cu glucocorticosteroizi

°
g | Se va incude o evaluare la nutrifionistul dietetician la fiecare din vizitele clinice (o datd la 6 luni); se initiazi strategii de prevenire a obezitdtii; se monitorizeazd statusul supl

g | Se asigurd evaluarea anuald a valorilor 25-hidroxivitaminei D si a aportului de calciu

g

.E'E | Se evalueazd problemele de deglutitie, tie, boala de reflux gash jian i parezele o dati la 6 luni

Se inifiazd discufia anuald privind sonda gastricd, ca parte a ingrijirilor uzuale

| Se asigurd evaluare prin spiromefrie si studiul somnului in fundjie de necesitéfi (risc scazut de afectare) | | Se evalueazi fundtia respiratorie cel pufin o dat la 6 luni

Se asigurd cd vaccindrile sunt la zi: vaccinul antipneumococic si vaccinul anval antigripal inactivat

Se inifiazd folosirea metodelor de recrutare a volumului pulmonar

Management

Se inifiazd fusea asistatd si ventilatia nocturnd

Se adaugd ventilafia diurnd

-
2 2 || Consultla cardiolog, evaluare cw Se evalueazi anval fundtio cordiacd; se inifiazd Fundfia cardiacd se evalueaz cel pufin anual, mai des in prezenta simptomatologiei sau a anomaliilor la evaludrile imagistice; se vor
25 || eledrocardiogram si ecografie cordiaci* fratament cu inhibitori de enzimd de conversie anomaliile de ritm

£ 8 || sou IRM cardiact (ACE) sau cu blocanti ai receporil

= angiotensinei pand la vdrsta de 10 ani Se ufilizeazd interventiile standard in insuficienfa cardiacd o datd cu deteriorarea fundfiei

_ @
55
i:_:,_ | Se evalueazd prin radiografie de coloand profil (pacientii in tratament cu glucocorticosteroizi o datd la 1-2 ani, pacienfii fird tratament cu glucocorticosteroizi o datd la 2-3 ani)
TS
é 'g | Se indrumi citre ortoped la primul semn de fracturd (fracturd vertebrald Genant gradul 1 sau superior sau la prima fracturd de os lung)
"

| Se evalueazd gradul de miscare cel pufin o datd la 6 luni I

| Se monitorizeazi scolioza anual

Se monitorizeazi scolioza o dat la 6 luni

Indrumare céitre chirurgie ortopedicd dacéi este indrumare citre chirurgia piciorului si la nivelul fendonului lui Achille pentru fmbunétdfirea
necesar (rareori) mersului in anumite situaii

Management
ortopedic

Se vor lua in considerare interventii la nivelul piciorului pentru pozitionarea in scaunul cu rofile; se

inifiazd intervenfii prin fuziune spinald posterioard in situatii definite

| Se evalueazd sindtatea mintald a pacientului si familiei la fiecare vizitd dlinicd si se asigurd suport continuy

| Se asigurd evaludri/interventii neuropsihologice pentru probleme de fnvdtare, emofionale si comportamentale

|Se lueazi nevoile educationale si resursele disponibile (program educational individualizat, planul 504); se evalueazi i ijinului profesional pentru adulfi

Management
psihosocial

|Se,_ i independenta si dezvoltarea sociald dtoare vdrstei

= Se inifiazd discufii optimiste despre viitor, avand Se incurajeaz stabilirea de obiedtive si Inifiati planificarea tranzitiei in ceea ce priveste asistenta medicald, educatia, angajarea i viata adultd (pénd la vérsta de 13-14 ani); monitorizarea
£ speranti de viatd si la maturitate sperante viifoare ca adult; se evalueazd progresului cel pufin o datd pe an; se solicitd suportul coordonatorului ingrijirilor sau al asistentul social pentru indrumare si monitorizare

§ gradul de pregitire pentru tranzifie (pénd

= la vérsta de 12 ani) Se asigurd suport pentru tranziie si indrumdri anficipative privind modificdrile legate de sindtate

Tabelul 1: Managementul pe specialitdti incurajat in fiecare stadiu al DMD!
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3. INGRIJIRILE LA DIAGNOSTIC

Cauza specifica a unei afectiuni medicale se numeste ,diagnostic”. Este foarte important sa se
stabileasca diagnosticul exact atunci cand exista suspiciune de DMD. In functie de sistemul de
sanatate din fiecare tara, furnizorul de asistenta medicala primara poate fi primul profesionist
medical care aude preocuparile parintilor privind slabiciunea sau intarzierile de dezvoltare ale
copilului. Furnizorii de asistenta medicala primara sunt de obicei acei medici, asistenti medicali
sau rezidenti, care se specializeaza in pediatrie, medicina generald, medicina de familie sau
medicina interna si asigura conceptul de ,Medical Home".

Scopul ingrijirilor in acest moment este de a oferi un diagnostic corect, cat mai rapid posibil.
Un diagnostic prompt ii va ajuta pe toti membrii familiei sa primeasca informatii despre DMD,
informatii despre consilierea genetica si despre planurile de tratament. In aceasta etapa,
ingrijirea adecvata, sprijinul permanent si informarea sunt esentiale. In mod ideal, un specialist
in afectiuni neuromusculare va evalua copilul si poate ajuta la initierea si/sau interpretarea
corecta a testelor de laborator si genetice, stabilind un diagnostic corect (Capitolul 4).

ChildMuscleWeakness.org este un instrument care ajuta profesionistii sa evalueze pacientii care
prezinta intarzieri de dezvoltare oferind cateva diagnostice neuromusculare posibile.

Academia Americana de Pediatrie (AAP) realizeaza ca parintii sunt cel mai adesea primii care
sesizeaza intarzierile in dezvoltarea copilului lor. AAP a dezvoltat ,instrumentul de evaluare

a intarzierilor motorii” (,motor delay tool"). Acest instrument ajuta parintii sa urmareasca
dezvoltarea copilului lor, sa evalueze ce reprezinta dezvoltarea normala fata de intarzierile

in dezvoltare si sa stie cand trebuie sa-si faca griji. Acest instrument este disponibil la: www.
HealthyChildren.org/MotorDelay.

La momentul diagnosticului, este foarte important ca un neurolog pediatru familiarizat cu
Duchenne sa examineze copilul. Centrele de expertiza care ofera ingrijiri pentru DMD pot fi
gasite pe site-urile de mai jos:

Clinica de neurologie pediatrica a Spitalului Clinic de Psihiatrie

~Prof. Dr. Al. Obregia®“, Bucuresti
www.spital-obregia.ro/neurologie-pediatrica

Clinica de neurologie pediatrica a Spitalului Clinic de copii Dr. Victor Gomoiu, Bucuresti
www.spitalgomoiu.ro/sectia-clinica-neurologie-pediatrica.

La sfarsitul acestui ghid aveti o lista cu centrele din tara unde puteti gasi specialisti cu
experienta in boli neuromusculare.

Pentru alte tari, puteti identifica centre de ingrijire pentru DMD pe urmatoarele site-uri:

Centre de ingrijire ale Asociatiei pentru Distrofie Musculara (MDA) din SUA:
www.mda.org/services/your-mda-care-center
www.ParentProjectMD.org/CareCenters

TREAT-NMD:
www.treat-nmd.eu

World Duchenne Organization (UPPMD):
www.worldduchenne.org

Tot acum este momentul cand stabilirea unui contact cu o organizatie de sustinere a
pacientilor poate fi de un ajutor special. Organizatiile de pacienti din intreaga lume sunt
enumerate la www.treatnmd.eu/dmdpatientorganisations, incluzand Parent Project
Romania: www.parentproject.org.ro/. Mai exista si alte organizatii de pacienti prezente in
Romania cum este Asociatia Distroficilor Muscular din Romania: www.mdaromania.ro sau
organizatii care actioneaza la nivel local sau regional.

CAND TREBUIE SA SUSPECTATI DMD (FIGURA 3)

Suspiciunea de DMD poate fi ridicata de unul din urmatoarele semne (chiar daca nu exista
antecedente familiale de DMD):

- Intarzierea in dezvoltare si/sau limbaj

- Probleme legate de functia musculara, prezenta semnului lui Gowers (Figura 2) fiind semnul
clasic de DMD
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- Cresterea in dimensiune a muschilor gambei (denumita ,pseudohipertrofie”)

- Cresterea valorilor CK si/sau cresterea transaminazelor (a enzimelor hepatice AST si ALT), la
analizele de sange

Desi suspiciunea poate fi declansata in mai multe moduri, figura de mai jos poate ajuta la
descrierea pasilor efectuati in diagnosticarea DMD.

Céind se suspecteazd DMD

Crestere inexplicabild a valorilor Daci existd antecedente Dacd nu existi antecedente
transaminazelor familiale de DMD familiale de DMD
Orice suspiciune de anomalii Absenfa mersului pdnd la 16-18 luni,
ale fundiei musculare semnul lui Gowers sau mersul pe vérfuri
(orice vérstd Tn special < 5 ani)

A
Nivelul creatinkinazei | Determinarea creatinkinazei Nivelul creatinkinazei
nu este crescut serice P este crescut
Testare pentru delefie
sav duplicatie la nivelul
genei DMD
Nicio mutafie identificatd Mutafie identificatd
A4
Nicio mutafie identificatd [« Secventiere geneticd
v
Biopsie muscularii »{ Distrofind absentd
A A
Distrofind prezentd Mutatie identificatd
A 4 l A 4

Semnele si simptomele precoce cel mai frecvent observate la pacientii cu DMD

Motorii Non-motorii

* Mers anormal * Probleme comportamentale

* Pseudohipertrofia gambelor . imﬁrziere cognitivd

* Incapacitate de a sri * Intdrziere sau crestere nesatisficatoare in greutate
* Rezistentd scizutd la eforturi fizice * Probleme de fnviifare si atentie

* Control slab al capului atunci cGnd este ridicat din decubit o Intdrziere de limbaj sau dificultdti de articulare

dorsal fn sezut
* Dificultdti la urcatul scdrilor
* Picior plat
* Céderi frecvente sau inabilitate motorie (,neindemédnare”)
* Semnul Gowers la ridicarea de jos
o Intérziere in achizifiile motorii
* Hipotonie
* Incapacitatea de a fine pasul cu colegii
* Pierderea abilitdfilor motorii
* Dureri musculare sau crampe
* Mers pe varfuri
* Dificultdti la alergat sau cdtdrat

Figura nr.3'
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ROLUL FURNIZORULUI DE ASISTENTA MEDICALA PRIMARA iN CADRUL
ECHIPEI DE INGRIJIRE

Dupa ce diagnosticul este confirmat de un neurolog, informatiile si resursele despre DMD
trebuie trimise furnizorului dumneavoastra de asistenta medicala primara. Furnizorii de
asistenta medicala primara sunt de obicei acei medici, asistenti medicali sau rezidenti, care
se specializeaza in pediatrie, medicina generald, medicina de familie sau medicina interna si
asigura conceptul de ,Medical Home". O relatie medicala continua cu acesti medici va oferi o
sursa continua si mult dorita de stabilitate si sprijin.

Responsabilitatile furnizorului de asistenta medicala primara trebuie sa includa:
- Asistenta medicala de prima linie pentru problemele medicale acute si cronice
- Ingrijire corespunzatoare varstei/dezvoltarii in toate etapele de dezvoltare
- Screening anual al auzului si vederii

- Screening anual pentru tulburari de dispozitie, abuz de substante si alte probleme de
sanatate mintala

- Asigurarea respectarii la zi a programului de vaccinare, inclusiv vaccinul anual antigripal
(trebuie administrat vaccinul antigripal injectabil si nu vaccinul cu virus viu administrat pe
cale nazald)

- Screening anual pentru factorii de risc cardiovascular, cum ar fi hipertensiunea arteriala si
nivelurile ridicate de colesterol (hipercolesterolemie)
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4. DIAGNOSTICUL DE DISTROFIE
MUSCULARA DUCHENNE

CARE ESTE CAUZA DMD?

Distrofia musculara Duchenne este o boala genetica cauzata de o mutatie, sau o modificare, la
nivelul genei care codifica distrofina. Distrofina este o proteina care este prezenta in fiecare fibra
musculara din organism. Distrofina actioneaza ca un ,absorbant de soc”, care permite muschilor
sa se contracteze si sa se relaxeze fara a suferi leziuni. Fara distrofina, muschii nu pot functiona

si nu se pot repara in mod adecvat. in plus, membrana musculard este deteriorata cu usurinta
ca urmare a activitatii zilnice normale, creand niste rupturi minuscule la nivelul membranei
celulare. in absenta distrofinei, muschii nu se pot repara. Aceste mici rupturi permit patrunderea
calciului in celuld, care este o substanta toxica pentru muschi. Calciul deterioreaza si, in cele din
urma ucide celulele musculare, iar acestea sunt inlocuite de tesut cicatricial si grasime. in timp,
pierderea celulelor musculare are ca rezultat pierderea fortei si functiei musculare.

CONFIRMAREA DIAGNOSTICULUI

Diagnosticul de DMD trebuie confirmat prin testare genetica. Aceasta testare se face de obicei
dintr-o proba de sange, dar se pot efectua si alte teste.

1) TESTAREA GENETICA (FIGURA 2)

Testarea genetica este intotdeauna necesara si trebuie oferita fiecarui pacient. Diferitele tipuri
de teste genetice pot furniza informatii specifice si detaliate despre modificarile produse la
nivelul ADN-ului, cunoscute sub numele de mutatie genetica. Este foarte important sa se obtina
confirmarea genetica a diagnosticului deocarece aceasta poate ajuta la determinarea eligibilitatii
pentru o serie de studii clinice specifice mutatiei.

Dupa ce identificam ce mutatie genetica este implicata, mamele ar trebui sa aiba posibilitatea
de a efectua teste genetice pentru a verifica daca sunt purtatoare. Aceasta informatie va fi
importanta pentru alti memibri ai familiei de sex feminin din partea mamei (surori, fiice, matusi,
verisoare) pentru a afla daca si acestea pot fi purtatoare. Avand aceasta informatie, familia va
putea obtine informatii despre riscul de a avea mai multi copii afectati de DMD si va putea lua
decizii privind diagnosticul prenatal si alegerile reproductive. Dupa diagnostic, familiile ar trebui
sa beneficieze de consiliere genetica (Caseta nr.2).

TIPURI DE TESTARE GENETICA

- Multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA): prin testul MLPA se identifica
deletiile si duplicatiile, avand potentialul de a identifica 70% din mutatiile genetice implicate
in DMD

- Secventierea genica: daca testarea MLPA este negativa, secventierea genei poate detecta
alte mutatii in afara deletiilor sau duplicatiilor (de ex. mutatii punctiforme [,non-sens” sau
.missens’] si duplicatii/insertii mici); acest test este capabil sa identifice celelalte 25 - 30 la suta
dintre mutatiile genetice implicate in DMD pe care testul MLPA nu le poate identifica.

2) BIOPSIE MUSCULARA

Daca s-a identificat un nivel ridicat de CK si copilul prezinta semne de Duchenne, dar nu s-au
identificat mutatii genetice utilizand testarea genetica, poate fi necesara efectuarea unei biopsii
musculare. O biopsie musculara se face prin obtinerea pe cale chirurgicala a unui mic esantion
de tesut muscular pentru analiza. Mutatia genetica prezenta in DMD inseamna ca organismul
Nnu poate produce proteina distrofind sau nu o produce in cantitate suficienta. Testele efectuate
pe biopsia musculara pot furniza informatii despre cantitatea de distrofina prezenta la nivelul
celulelor musculare (vezi caseta 1).
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La majoritatea persoanelor afectate de DMD nu este
necesar sa se efectueze o biopsie musculara.

Exista doua tipuri de teste care se efectueaza in mod
normal pe o biopsie musculara: imunohistochimia si
testul Western blot. Aceste teste se efectueaza pentru
a determina prezenta sau absenta distrofinei la nivel
muscular.

Imunohistochimia presupune asezarea pe o lama a

unei bucati mici de tesut muscular, aplicarea unei culori
pe acesta, iar apoi examinarea celulelor musculare la
microscop pentru evidentierea distrofinei. Testul Western
blot este un proces chimic care testeaza prezenta chimica
a distrofinei.

3) ALTE TESTE

in trecut, testele cunoscute sub numele de
electromiografie (EMG) si studii de conducere nervoasa
(teste cu acul) faceau parte din evaluarea traditionala
atunci cand se suspecta o tulburare neuromusculara.
Expertii sunt de acord ca testele EMG si de conducere
nervoasa NU sunt adecvate sau hecesare pentru
evaluarea Duchenne.

«
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Normal . ses s

Duchenne

Casetanr.1

Biopsie musculard.

Sus: tesut muscular normal
cu distrofina prezentad in alb
in jurul fibrelor musculare.
Jos: tesut muscular distrofic
in absenta distrofinei
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DE CE ESTE IMPORTANTA CONFIRMAREA GENETICA
CONSILIEREA GENETICA SITESTAREA PURTATORILOR:

Uneori, mutatia genetica care cauzeaza DMD apare intamplator. Aceasta este considerata
ca fiind o ,mutatie spontand”. in aceste cazuri, nu exista antecedente familiale de
Duchenne. Treizeci la suta dintre persoanele care se nasc cu Duchenne prezinta o
mutatie spontana la nivelul genei care codifica distrofina si nu o boala mostenita de la un
membru al familiei

Daca mama are o mutatie in ADN-ul ei, pe care o transmite copilului, ea se va numi
Jpurtator”. Ca purtator, exista sanse de 50% ca la fiecare sarcina sa se transmita copiilor
mutatia genetica. Baietii care mostenesc gena mutanta vor avea Duchenne, in timp ce
fetele care mostenesc gena mutanta vor fi la randul lor purtatoare. Daca mama este
testata si se constata ca mutatia este prezenta, ea poate lua decizii in cunostinta de cauza
cu privire la sarcinile viitoare, iar rudele sale de sex feminin (surori, matusi si fiice) pot
decide, de asemenea, sa efectueze testarea pentru a vedea daca sunt si ele purtatoare

O femeie care este purtatoare si prezinta unele semne ale DMD (slabiciune musculara,
oboseala, durere etc.) este numita ,purtator simptomatic”. Nu exista niciun test care sa
indice daca un purtator de sex feminin va fi un purtator simptomatic

Chiar daca femeia nu este purtator, exista un risc mic ca viitoarele sarcini sa fie afectate
de Duchenne. Mutatia genetica care provoaca aparitia Duchenne poate sa apara doar in
celulele ei ovariene si nu in toate celulele. Aceasta se numeste ,mozaicism germinal”. Nu
exista niciun test de sdnge care sa identifice mozaicismul germinal.

O femeie care este purtator prezinta de asemenea un risc crescut de a dezvolta
slabiciune si disfunctie a musculaturii cardiace si scheletice. Purtatorii de sex feminin
trebuie sa se prezinte la cardiolog pentru monitorizare cardiaca (EKG si IRM sau
ecografie) o data la 3 pana la 5 ani, daca testele sunt normale (sau mai des, in functie

de recomandarile cardiologului). Cunoasterea statusului de purtator contribuie la
identificarea acestui risc pentru a obtine recomandarile si tratamentul adecvate

Un medic specialist genetician va poate explica toate acestea in detaliu

ELIGIBILITATEA PENTRU STUDII CLINICE:

Exista o serie de studii clinice in curs de desfasurare pentru distrofia musculara
Duchenne, care vizeaza mutatiile genetice specifice care cauzeaza Duchenne. Testarea
genetica este importanta pentru a sti daca ai putea fi eligibil pentru participare la aceste
studii. Pentru a te asigura ca centrele de studii clinice te pot gasi daca ai putea fi eligibil
pentru studii, nu uita sa te inregistrezi in registrul national de pacienti cu Duchenne - o
listd poate fi gasitd aici: http://www.treat-nmd.eu/resources/patientregistries/list/DMD-
BMD/

Daca testele genetice efectuate anterior nu corespund standardelor acceptate in
prezent, care sa permita definirea exacta a mutatiei, pot fi necesare teste suplimentare/
repetarea testelor. Trebuie sa discutati acest lucru cu specialistul dumneavoastra in
afectiuni neuromusculare si/sau cu medicul specialist genetician. Cunoasterea cu precizie
a mutatiei genetice este de asemenea necesara pentru inregistrarea in registrele de
pacienti cu Duchenne. in documentul principal sunt disponibile detalii despre tipul

de teste care s-ar putea efectua si despre cat de eficiente sunt acestea in detectarea
detaliilor specifice mutatiei

Adultii care nu au efectuat teste genetice sau care au efectuat aceste testari in trecut si
trebuie sa efectueze testarea folosind metode mai actuale (intrebati medicul specialist
genetician daca testul trebuie repetat), ar trebui sa ia in considerare obtinerea testelor
genetice pentru a putea fi luati in considerare pentru studiile clinice.

R ———
Caseta nr.2 -Importanta testelor genetice
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5. MANAGEMENTUL NEUROMUSCULAR

in DMD, muschii scheletici vor deveni treptat mai slabi deoarece distrofina este absenta.
Copilul trebuie consultat periodic de un specialist in afectiuni neuromusculare familiarizat cu
Duchenne. Acesta intelege progresia slabiciunii musculare si va poate ajuta, pe tine si familia
ta, sa va pregatiti pentru urmatorul pas in ceea ce priveste ingrijirea. Este important ca acesta
sa stie cum functioneaza muschii copilului, astfel incat sa poata incepe terapiile adecvate cat
mai curand posibil.

EVALUARI NEUROMUSCULARE

Se recomanda sa va prezentati la neurolog o data la 6 luni si sa vedeti un kinetoterapeut
si/sau ergoterapeut pentru evaluare la fiecare 4 luni. Acest lucru este important pentru a
lua decizii cu privire la noile tratamente sau pentru a modifica tratamentele existente la
momentul cel mai potrivit, precum si pentru a anticipa si preveni problemele in cea mai
mare masura posibila.

Testele utilizate pentru evaluarea progresiei bolii pot diferi de la clinica la clinica. Este extrem
de important sa efectuati evaluari periodice folosind aceleasi teste de fiecare datd, astfel incat
orice modificari sa poata fi detectate. Evaluarile periodice trebuie sa includa teste care sa
monitorizeze evolutia bolii si sa evalueze daca interventiile sunt adecvate. Aceste evaluari ar
trebui sa includa:

FORTA:

Forta musculaturii scheletice se poate masura in mai multe moduri pentru a vedea daca forta
generata de respectivii muschi s-a modificat.

GRADUL DE MISCARE LA NIVELUL ARTICULATIILOR:

Aceasta evaluare se efectueaza pentru a monitoriza dezvoltarea contracturilor sau a rigiditatii
articulare si pentru a determina ce tip de exercitii de intinderi si/sau interventii vor fi utile
copilului.

TESTE CRONOMETRATE:

Multe clinici efectueaza de rutina activitati cronometrate, cum ar fi ridicarea de pe podea,
mersul pe o anumita distanta si urcatul catorva trepte. Aceste teste ofera informatii
importante despre modificarile survenite la nivel muscular si despre raspunsul la diferite
interventii.

SCALE DE EVALUARE A FUNCTIEI MOTORII:

Exista mai multe scale diferite, dar clinica dumneavoastra ar trebui sa utilizeze in mod
obisnuit aceeasi scala la fiecare evaluare. Pot fi necesare scale diferite la momente diferite.
ACTIVITATI COTIDIENE:

Aceste evaluari permit echipei sa stabileasca daca ai nevoie de ajutor suplimentar pentru a-ti
mentine independenta.

TRATAMENT MEDICAMENTOS PENTRU MUSCULATURA SCHELETICA

in prezent se desfasoard numeroase cercetari in domeniul terapiilor noi pentru Duchenne.
Considerentele actualizate privind ingrijirile includ recomandari numai pentru terapiile
pentru care exista suficiente dovezi privind tratamentul. Aceste recomandari se vor schimba
in viitor, pe masura ce vor fi disponibile noi dovezi pentru noi terapii. Aceste ghiduri vor fi
revizuite si actualizate, atunci cand vor fi disponibile noi rezultate.

Desi se asteapta ca in viitor sa fie disponibila o gama mai larga de optiuni terapeutice, in
momentul de fatd acestea sunt limitate. in prezent, steroizii sunt singurul medicament
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recomandat pentru tratamentul simptomelor musculo-scheletice din DMD, deoarece expertii
in domeniu sunt de acord ca exista dovezi suficiente care sa sustina recomandarea acestora.
Steroizii sunt discutati in detaliu la Capitolul 6. Tratamentele medicamentoase pentru alte
simptome specifice ale bolii, cum ar fi problemele cardiace, sunt discutate mai tarziu.

6. TRATAMENTUL CU STEROIZI

Corticosteroizii sau steroizii sunt utilizati in multe alte afectiuni medicale la nivel mondial.

Nu exista nicio indoiala ca tratamentul cu steroizi poate fi benefic multor persoane cu DMD,
dar acest beneficiu trebuie echilibrat printr-un management proactiv al efectelor secundare
posibile. Utilizarea steroizilor este foarte importanta in DMD si trebuie discutata inainte de a se
constata o scadere a functiei fizice.

ASPECTELE DE BAZA

Este cunoscut faptul ca steroizii incetinesc pierderea fortei musculare si a functiei motorii in
DMD. Corticosteroizii difera de steroizii anabolizanti, care uneori sunt folositi abuziv de sportivi
din dorinta de a deveni mai puternici. in DMD, scopul terapiei cu steroizi este mentinerea
fortei si functiei musculare, pentru a va ajuta sa mentineti mersul independent perioada mai
indelungata, sa va pastrati functia membrelor superioare si functia respiratorie si sa evitati
interventia chirurgicala pentru corectarea scoliozei (curbura coloanei vertebrale).

- Tratamentul cu steroizi trebuie discutat la momentul diagnosticului. Momentul optim pentru
initierea tratamentului cu steroizi este in timpul stadiului ambulator, inainte de instalarea
declinului fizic semnificativ (vezi Figura 4)

- Programul national de vaccinare recomandat trebuie sa fie la zi inainte de inceperea
tratamentului cu steroizi si trebuie asigurata si imunizarea anti-varicela (varsat de
vant). Pentru SUA, recomandarile de vaccinare ale CDC sunt disponibile aici: www.
parentprojectmd.org/vaccinations. Consultati autoritatile regionale pentru recomandarile de
vaccinare din tara dumneavoastra

- Prevenirea si managementul efectelor secundare ale tratamentului cu steroizi trebuie sa se
faca in mod proactiv si anticipativ (vezi Tabelul 1)

DIFERITELE SCHEME DE ADMINISTRARE A DOZEI DE STEROIZI

Specialistii in afectiuni neuromusculare pot prescrie diferite scheme de tratament cu steroizi.
Acest ghid a incercat sa stabileasca o metoda clara de utilizare a steroizilor in mod eficient si
sigur pe baza evaluarii periodice a functiei si efectelor secundare (vezi Figura 4).

- Prednison si deflazacort (deflazacortul nu se gaseste in acest moment in Romania) sunt
cele doua tipuri de steroizi care sunt utilizate in principal in DMD. Se crede ca actioneaza
in mod similar. Studiile in curs de desfasurare pentru evaluarea acestor medicamente sunt
importante si ar trebui sa ne ajute sa intelegem mai bine beneficiile relative ale fiecaruia

- Alegerea steroidului care se va utiliza depinde de preferinta ta/a familiei, de preferinta
specialistului, de disponibilitatea medicamentului in tara, de costul acestuia si de efectele
secundare percepute. Prednison are avantajul de a fi ieftin. Unele persoane pot prefera
Deflazacort fata de prednison deoarece acesta poate fi asociat cu un risc usor mai scazut de
crestere in greutate si probleme comportamentale, dar, de asemenea, si cu o incidenta usor
crescuta a intarzierilor de crestere si cu aparitia cataractei.
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SCHEMA DE DOZARE A STEROIZILOR, MANAGEMENTUL TRATAMENTULUI SI
EFECTELE SECUNDARE (FIGURA 4, TABELUL 2)

- Managementul atent al efectelor secundare asociate tratamentului cu steroizi este

esential. in timp ce terapia cu steroizi este in prezent pilonul terapiei medicamentoase in
DMD, aceasta nu trebuie initiata la intamplare si trebuie supravegheata de un neurolog cu

experienta adecvata

- Factorii care trebuie luati in considerare la mentinerea sau cresterea dozei de steroizi
includ raspunsul la terapie, greutatea corporala, cresterea, pubertatea, sanatatea osoasa,

comportamentul, prezenta cataractei si prezenta efectelor secundare si daca acestea sunt

controlabile.

Reper cronologic si doza

Discutia initiald
Se discutd cu familia ufilizarea steroizilor

Precautii

v

Se initiazd schema de tratament cu steroizi
« ingintea declinului fizic substantial
* Dupd discutarea reacfiilor adverse
* Dupd consultarea unui nutritionist

v

Doza de inifiere recomandati
* Prednison sau prednisolon 0,75 mg/kg pe zi, sau
e Deflazacort 0,9 mg/kg pe zi

Insuficientd suprarenald

Instruirea pacientului si a familiei

* Se informeazd despre semnele, simptomele si managementul
unei crize suprarenale

Se prestrie hidrocortizon intramuscular pentru administrare la

domiciliv

* 50 mg pentru copiii cu vérsta <2 ani

* 100 mg pentru copiii cu virsta = 2 ani si adulfi

Doze crescute la pacienfii in fratament cu >12 mg/m? pe zi de

prednison/deflazacort zilnic

* Pot fi necesare in caz de boald severd, traumatisme majore sau
intervenfii chirurgicale

* Se administreazd hidrocortizon la doze de 50-100 mg/m? pe zi

Modificari ale dozei

Dacd readiile adverse nu pot fi controlate sau sunt infolerabile
* Se reduce doza de steroizi cu 25-33%

* Se reevalueazd dupd 1 lund

in caz de declin functional

* Se creste doza de steroizi la doza fintd pentru greutatea
corporald pe baza dozei inifiale

* Se reevalueazd dupd 2-3 luni

Vv

Utilizare in stadiul non-ambulator

* Se continud utilizarea steroizilor dar se reduce doza dupd caz
pentru gestionarea reafiilor adverse

* Pacienti cu vdrste mai mari care nu au fost tratafi anterior cu
steroizi ar putea prezenta beneficii ca urmare a inifierii unei
scheme de tratament cu steroizi

Tratamentul cu steroizi nu trebuie oprit brusc

* Se utilizeazd protocolul PJ Nicholoff de reducere a dozei de
steroizi

* Doza se reduce cu 20-25% o datd la 2 sdptdmani

* Dupi ce se atinge doza fiziologicd (3mg/m2 pe zi de prednison
sau deflazacort) se trece la hidrocortizon 12mg/m2 pe zi divizat
in 3 doze egale

* Doza se reduce in continuare cu 20-25% in fiecare sdptdmand
pdnd se ajunge la doza de 2,5 mg de hidrocortizon o datd la 2
zile

* Dupd 2 sdptamani de administrare o datd la 2 zile intrerupeti
tratamentul cu hidrocortizon

* Verificafi periodic concentrajia matinald de corfizon prin
stimulare cu CRH sau stimulare cu ACTH péind cind axul HPA
este normal

* Se continud administrarea in dozd crescutd pdnd la recuperarea
axului HPA (poate dura 12 luni sau chiar mai mult)

Figura 4, tabelul 2. Managementul si doza tratamentului cu steroizi’
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INSUFICIENTA SUPRARENALA SICRIZA SUPRARENALA

Glandele suprarenale sunt localizate in partea superioara a rinichilor si produc un hormon
(cortizol) care ajutd corpul sa gestioneze stresul (adica, o boald sau leziune severd). in timpul
tratamentului zilnic cu steroizi, glandele suprarenale nu mai produc cortizol (,insuficienta
suprarenald’) si devin inactive. Daca intrerupeti administrarea steroizilor, poate dura
saptamani sau chiar luni pana cand organismul va incepe sa produca din nou cortizol. Fara
cortizol, corpul nu poate face fata stresului, ceea ce conduce la o ,criza suprarenald’, care
poate pune viata in pericol. Din acest motiv, nu trebuie sa opriti brusc doza zilnica de steroizi
(sau fara recomandarea medicului) sau sa omiteti dozele mai mult de 24 de ore.

in plus, atunci cand corpul este supus unui stres suplimentar (de exemplu, febra mare,
interventii chirurgicale, fracturi) pot fi necesare doze suplimentare de steroizi sau doze

de stres. Informatii privind dozarea si recunoasterea/tratamentul/prevenirea insuficientei
suprarenale acute pot fi gasite in Protocolul PJ Nicholoff privind administrarea steroizilor, care
este disponibil aici: www.parentprojectmd.org/pj.

ALTE MEDICAMENTE SI1 SUPLIMENTE ALIMENTARE

Impreuna cu steroizii, alte medicamente aprobate pentru utilizare in DMD includ EXONDYS
51 (eteplirsen), aprobat in SUA de Administratia pentru Alimente si Medicamente (FDA) si
ataluren (Translarna), care este aprobat pentru utilizare in mai multe tari europene de catre
Agentia Europeana pentru Medicamente (EMA), dar nu si in SUA. Atat EXONDYS 51 cat si
ataluren sunt destinate persoanelor care prezinta anumite mutatii ce provoaca DMD.

EXONDYS 51 este indicat pentru persoanele cu DMD care au mutatii genetice manifestate
prin ,sarirea, exonului 51 (in jur de 13% din cazuri). Acest medicament actioneaza prin
,sarirea” peste portiunea defectuoasa (exonul) pentru a produce distrofina partial functionala.
Acesta nu este aprobat in tara noastra.

Ataluren este indicat pentru persoanele cu DMD care au o mutatie non-sens (aproximativ
13% din cazuri). Desi nu se cunoaste mecanismul de actiune al Ataluren, se crede ca acesta
interactioneaza cu partea celulara care ,citeste” proteinele, permitand celulei sa ,citeasca”
mutatiile non-sens pentru a produce o proteina functionala. Acesta este disponibil in tara
noastra, gratuit, prin program national de tratament.

Exista o serie de studii clinice in curs de desfasurare pentru DMD, care vizeaza mutatii
genetice specifice care provoaca boala. Testarea genetica este importanta pentru a sti daca
puteti fi eligibil pentru participare la aceste studii. Pentru a ajuta centrele de studii clinice sa
gaseasca pacienti care ar putea fi eligibili pentru studii, nu uitati sa va inregistrati in registrul
national de pacienti cu Duchenne - o lista poate fi gasita aici: http://www.treat-nmd.eu/
resources/patient-registries/list/DMD- BMD.

in plus fatad de medicamentele discutate mai sus, existd multe alte medicamente si
suplimente care pot fi utilizate in DMD, dar acestea nu sunt aprobate de FDA sau EMA.
Desi unele din medicamentele mentionate in Caseta 3 sunt utilizate la scara larga, nu
exista suficiente dovezi pentru a spune daca aceste suplimente ar putea fi utile sau
daunatoare pentru fiecare caz in parte. Este important sa discutati cu neurologul despre
toate medicamentele inainte de a va gandi sa incepeti un nou tratament sau sa intrerupeti
tratamentul existent.
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CASETA 3. ALTE MEDICAMENTE $1 SUPLIMENTE ALIMENTARE
CARE NU SUNT APROBATE PENTRU UTILIZARE IN DMD

Expertii au luat in considerat o serie de alte medicamente si suplimente care au fost
utilizate in unele cazuri in tratamentul DMD. Acestia au revizuit datele publicate privind
aceste substante pentru a vedea daca exista suficiente dovezi privind siguranta si
eficacitatea acestora pentru a putea face recomandari.

Expertii au concluzionat urmatoarele:
Nu se recomanda utilizarea oxandrolonei, un steroid anabolic
Nu se recomanda utilizarea Botox-ului

Nu a existat niciun suport pentru utilizarea sistematica a creatinei. Un studiu
controlat, randomizat pentru evaluarea administrarii de creatina la pacienti cu DMD
nu a demonstrat un beneficiu clar. Daca o persoana este in tratament cu creatina si
prezinta probleme renale, acest supliment trebuie intrerupt

Nu se pot face recomandari in acest moment despre alte suplimente sau alte
medicamente care sunt uneori utilizate Tn tratamentul DMD, inclusiv coenzima QI0,
carnitind, aminoacizi (glutamina, arginina), antiinflamatoare/antioxidanti (ulei de peste,
vitamina E, extract de ceai verde, pentoxifilind) si altele, inclusiv extracte din plante
sau botanice. Expertii au concluzionat ca nu exista suficiente dovezi in literatura de
specialitate publicata pentru a sustine utilizarea acestora

Expertii au convenit ca acesta este un domeniu in care sunt necesare cercetari
suplimentare. A fost incurajata implicarea activa a familiilor in activitati care au ca
rezultat obtinerea de cunostinte suplimentare, cum ar fi registrele de pacienti si
studiile clinice

TABELUL 2. EFECTELE SECUNDARE ALE TRATAMENTULUI CU
STEROIZI: MONITORIZAREA SI INTERVENTIILE RECOMANDATE

Sunt prezentate in continuare efectele secundare cel mai frecvent observate in urma
administrarii de steroizi pe termen lung. Este important sa retineti ca fiecare persoana in
parte poate raspunde in mod diferit la tratamentul cu steroizi.

Cheia succesului in managementul tratamentului cu steroizi este aceea de a cunoaste
efectele secundare posibile si de a le preveni sau reduce, daca este posibil. Poate fi necesara
reducerea dozei de steroizi daca efectele secundare nu pot fi controlate sau devin intolerabile
(Figura 4). Daca nu se obtin rezultatele dorite, este necesar sa se treaca la un alt tip de

steroizi sau la alta schema de administrare a dozei inainte de abandonarea tratamentului in
totalitate. Aceste demersuri trebuie facute impreuna cu neurologul
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TABELUL 2. EFECTELE SECUNDARE ALE TRATAMENTULUI CU STEROIZI

Efecte secundare
ale tratamentului
cu steroizi

Informatii suplimentare

Discutati cu neurologul

Cresterein Trebuie sa fiti prevenit cu privire | Este foarte important ca
greutate si la faptul ca steroizii cresc apetitul | intreaga familie sa manance
obezitate alimentar; inainte de initierea cat mai corect pentru a
tratamentului cu steroizi trebuie | preveni cresterea excesiva in
sa primiti recomandari legate de | greutate. Recomandari pentru
dieta o alimentatie sanatoasa sunt
disponibile la https://www.
choosemyplate.gov
Trasaturi Rotunjirea fetei si a obrajilor Monitorizarea cu atentie a dietei

cushingoide (“fata
de luna plina”)

devine mai vizibila in timp

si reducerea aportului de zahar
si sare vor ajuta la mentinerea
greutatii si pot ajuta la reducerea
trasaturilor cushingoide.

Crestere excesiva
a parului pe corp
(hirsutism)

Deseori steroizii provoaca
cresterea excesiva a parului pe
corp

De obicei nu este foarte severa
pentru a justifica schimbarea
medicatiei.

Acnee, infectii
fungice la nivelul
pielii (tinea), negi

Acestea pot fi mai vizibile la
adolescenti

Folositi tratamente specifice
(preparate topice) si nu va grabiti
sa schimbati tratamentul cu
steroizi, decat daca manifestarile
cauzeaza suferinta emotionala.

Statura scunda

inaltimea trebuie monitorizata
cel putin o data la 6 luni, ca parte

Daca observati incetinirea

sau oprirea cresterii sau daca
cresterea in inaltime este <4 cm/
an sau daca Tnaltimea este <

cea de-a 3-a percentild, poate fi
necesara trimiterea copilului la
endocrinolog

Pubertate
intarziata

Pubertatea trebuie verificata la
fiecare vizita incepand cu varsta
de 9 ani. Spuneti neurologului
despre orice antecedente
familiale de maturizare sexuala
intarziata. Terapia de substitutie
cu testosteron este in general
recomandata la baietii la care nu
au aparut semnele de pubertate
pana la varsta de 14 ani.

Daca sunteti preocupati de
intarzierea dezvoltarii pubertale
sau daca pubertatea nu a
inceput pana la varsta de 14 ani,
poate fi necesara evaluare de
specialitate la endocrinolog
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TABELUL 2. EFECTELE SECUNDARE ALE TRATAMENTULUI CU STEROIZI

Efecte secundare
ale tratamentului
cu steroizi

Informatii suplimentare

Discutati cu neurologul

Modificari
comportamentale
adverse ale
(consultati
Capitolul 10
pentru informatii

Spuneti neurologului despre
orice probleme de dispozitie,
temperament sau ADHD care
sunt prezente la momentul
initial.

Tineti cont de faptul ca deseori,

Problemele comportamentale
prezente la momentul initial
trebuie tratate inainte de
initierea terapiei cu steroizi, de
ex. consiliere sau tratament
pentru ADHD.

suplimentare aceste simptome se agraveaza Poate fi util sa schimbati ora
privind temporar in primele 6 saptamani | de administrare a steroizilor
comportamentul) | de tratament cu steroizi la o0 ora mai tarzie in cursul
zilei - discutati cu neurologul
care va poate indruma
catre un program de terapie
comportamentala.
Imunosupresia Utilizarea steroizilor poate Efectuati vaccinarea anti-varicela

reduce imunitatea (capacitatea
organismului de a lupta
impotriva infectiilor)

Tineti cont de riscul unei infectii
grave si de necesitatea de a
aborda prompt infectiile minore

inainte de initierea terapiei cu
steroizi, in caz contrar adresati-va
medicului in caz de contact cu
varicela.

Daca exista o problema
regionalad asociata TBC, ar
putea fi necesara supraveghere
specifica.
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TABELUL 2. EFECTELE SECUNDARE ALE TRATAMENTULUI CU STEROIZI

Efecte secundare |Informatii suplimentare Discutati cu neurologul
ale tratamentului
cu steroizi
Supresie Informati personalul medical ca | Cereti neurologului un plan de
suprarenala urmati tratament cu steroizi si administrare a ,dozei de stres”
purtati la dumneavoastra un card | de steroizi care sa explice:
de alerta privind tratamentul cu  |. ce trebuie s3 faceti in cazul in
steroizi care omiteti o doza de steroizi
Este foarte important ca dozele timp de > 24 ore (datorita
de steroizi sa nu fie omise timp repausului alimentar, unei boli
de mai mult de 24 de ore, sau absentei medicamentului)
deoarece acest lucru poate cauza |. cand trebuie sa luati steroizi in
O criza suprarenala. ,doza de stres”, care este doza,
Trebuie sa stiti cand trebuie si sub ce forma (pe cale oralg,
sa luati o ,doza de stres” de injectie intramusculara, sau pe
steroizi (in caz de boala severa, cale intravenoasa); consultati
traumatisme majore sau protocolul PJ Nicholoff de
interventii chirurgicale) pentru a administrare a steroizilor pentru
preveni criza suprarenala. un exemplu de plan: www.
Trebuie sa cunoasteti semnele parentprojectmd.org/pj
si simptomele crizei suprarenale |- Daca intentionati sa intrerupeti
(dureri de stomac, varsaturi, tratamentul cu steroizi,
letargie) adresati-va neurologului pentru
Trebuie sa aveti acasd o un plan de reducere treptata
prescriptie pentru injectie a dozei. Acestia pot consulta
intra-musculara cu hidrocortizon | Protocolul PI Nicholoff de
(poate fi necesar sa stiti cum sa administrare a steroizilor pentru
o administrati in cazul unei crize | Un exemplu de plan: www.
suprarenale) parentprojectmd.org/PJ
Nu intrerupeti brusc
administrarea steroizilor
Hipertensiune Tensiunea arteriala (TA) trebuie in caz de TA crescutd, poate
arteriala monitorizata la fiecare vizita la fi util sa se reduca aportul de
clinica sare si sa se incerce scaderea in
greutate.
Daca aceste masuri nu sunt
eficiente, medicul de familie va
poate recomanda un tratament
suplimentar
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Efecte secundare
ale tratamentului
cu steroizi

Informatii suplimentare

Discutati cu neurologul

Intoleranta la
glucoza

La vizitele clinice trebuie
efectuata testarea glucozei din
urina (cantitatea de zahar) cu
testul dipstick urinar

Spuneti neurologului daca
prezentati sete excesiva sau
cresterea volumului de urina

Analizele de sange trebuie sa se
efectueze o data pe an pentru

a monitoriza aparitia diabetului
de tip 2 si alte complicatii ale
cresterii n greutate induse de
steroizi

Pot fi necesare analize de sange
suplimentare daca analizele

de urina sau simptomele sunt
pozitive pentru glucoza

Gastrita/ Boala

Tratamentul cu steroizi poate

Evitati medicamentele

cauza cataracta benigna; este
necesar un examen oftalmologic
anual

de reflux provoca simptome de reflux antiinflamatoare nesteroidiene
gastroesofagian (arsuri). Spuneti neurologului (AINS) - precum aspirina,
(BRGE) daca prezentati aceste simptome | ibuprofen, naproxen
Se pot utiliza antiacide pentru
calmarea simptomelor
Ulcer peptic Spuneti medicului daca aveti Evitati utilizarea AINS
dureri de stomac, acestea pot fi (antiinflamatoare nesteroidiene)
un semn de afectare a mucoasei |- precum aspirina, ibuprofen,
gastrice naproxen
Se pot face analize pentru a in prezenta simptomelor, se pot
detecta prezenta sangelui utiliza medicamente eliberate
in scaun, daca aveti anemie pe baza de prescriptie medicala
sau daca exista suspiciuni de si antiacide
sangerari intestinale Poate fi necesar s& efectuati o
evaluare gastrointestinala (Gl)
Cataracta Tratamentul cu steroizi poate Luati in considerare schimbarea

tratamentului de la deflazacort
la prednison in cazul cataractei
ce afecteaza vederea (s-a
demonstrat ca deflazacort se
asociaza cu un risc mai mare de
cataracta)

in prezenta cataractei, este
necesar un consult oftalmologic

Cataracta trebuie tratata doar
daca afecteaza vederea
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TABELUL 2. EFECTELE SECUNDARE ALE TRATAMENTULUI CU STEROIZI

Efecte secundare
ale tratamentului
cu steroizi

Informatii suplimentare

Discutati cu neurologul

Osteoporoza Spuneti neurologului la fiecare in functie de concentratia
vizita despre orice fracturi si din sange poate fi necesara
dureri de spate suplimentarea cu vitamina D
Radiografiile de coloana Verificati anual nivelurile 25 OH
vertebrala trebuie efectuate vitamina D; se suplimenteaza
la fiecare 1-2 ani pentru a dupa discutia cu neurologul
monitoriza fracturile vertebrale Asigurati-va ca aportul de
prin compresie calciu din dieta corespunde
Examinare DEXA la fiecare 2-3 ani | recomandarilor pentru varsta
pentru a monitoriza densitatea copilului
osoasa Poate fi necesara suplimentarea
Anual, trebuie determinate cu calciu daca dieta copilului nu
nivelurile de vitamina D din include cantitati adecvate de
sange utilizand testul pentru calciu
25 OH vitamina D (in mod ideal Activitatile de sustinere a
iarna tarziu in tarile cu clima greutatii (statul in picioare) pot fi
sezoniera); suplimentarea cu utile pentru sanatatea oaselor
vitamina D si vitamina D3 poate . . logul/
fi necesara daca nivelurile sunt Bscuta’g c neurE) 9

By inetoterapeutul inainte de a

scazute incepe un exercitiu/program de
Dieta dumneavoastra trebuie sustinere a greutatii
evaluata in fiecare an pentru
a confirma daca aportul de
calciu din alimente/bauturi este
adecvat

Mioglobinuria Spuneti neurologului daca urina | Evitati exercitiile viguroase si

(Urina de culoare
rosu-maroniu,
deoarece contine
produsi de
descompunere
ai proteinelor
musculare)
Pentru aceasta
este nevoie sa
faceti analize de
laborator in spital

este de culoare rosu-maroniu

Se poate face un sumar de

urina pentru a detecta prezenta
mioglobinei

De asemenea, urina se poate
analiza pentru prezenta infectiilor

excentrice, cum ar fi alergatul in
panta sau saritul la trambulina

Aportul corect de lichide este
important

Sunt necesare investigatii renale
daca aceasta persista
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7. MANAGEMENTUL ENDOCRIN

Mai multi hormoni pot fi afectati negativ de steroizii utilizati in tratamentul DMD. Cel mai
frecvent acestia includ hormonul de crestere (ceea ce afecteaza cresterea, avand ca rezultat
o statura mica) si testosteronul (hormonul sexual masculin, ceea ce conduce la pubertate
intarziata). Neurologul va poate recomanda sa mergeti la un endocrinolog (medic care se
ocupa cu studiul hormonilor) pediatru daca exista preocupari legate de crestere, pubertate
sau supresie suprarenala.

CRESTEREA S| PUBERTATEA

Statura mica si pubertatea intarziata pot fi deranjante si nu trebuie sa va simtiti jenati sa
discutati aceste subiecte cu neurologul dumneavoastra. Statura mica poate fi un semn al
altor probleme medicale, iar deficitul de testosteron poate agrava sanatatea osoasa, deci este
important ca echipa de evaluare neuromusculara sa va urmareasca indeaproape cresterea si
dezvoltarea pubertala (Figura 5).

TERAPIA CU HORMON DE CRESTERE

- Este posibil sa vi se prescrie un hormon de crestere pentru statura mica, daca se constata
ca aveti un deficit de hormon de crestere

- Nu exista dovezi sau literatura de specialitate care sa evalueze siguranta sau eficacitatea
tratamentului cu hormon de crestere la persoanele cu DMD care nu prezinta deficit de
hormon de crestere

- Este posibil sa existe eventuale riscuri asociate cu utilizarea hormonului de crestere,
inclusiv dureri de cap, hipertensiune intracraniana idiopatica (presiune crescuta la nivelul
creierului si ochilor), alunecarea epifizei capului femural (o afectiune a soldului care poate
provoca durere si poate necesita interventie chirurgicala pentru corectare) agravarea
scoliozei si risc crescut de aparitie a diabetului zaharat

- Inainte de a decide daca veti incepe tratamentul cu hormon de crestere, endocrinologul ar
trebui sa va prezinte riscurile si beneficiile potentiale ale tratamentului
TERAPIA CU TESTOSTERON
- Testosteronul este important pentru sanatatea osoasa, precum si pentru dezvoltarea
psihosociald/emotionala

- Terapia cu testosteron trebuie initiata la doze mici care apoi sa fie crescute lent pentru a
imita pubertatea normala

- Testosteronul este disponibil in mai multe forme, inclusiv injectii intramusculare, geluri si
plasturi

- Endocrinologul ar trebui sa va prezinte raspunsul anticipat la tratament inainte de initierea
terapiei, care va include probabil: miros corporal, par facial, acnee, stimularea cresterii,
inchiderea epifizelor si cresterea libidoului (interesul pentru sex)

- Reactiile adverse eventuale includ: infectie la locul injectarii, reactie alergica, modificari de
dispozitie si cresterea numarului de globule rosii

- Trebuie sa vi se recolteze sange in mod regulat pe perioada tratamentului cu testosteron
pentru a monitoriza raspunsul organismului la tratament

CRIZA SUPRARENALA

GClandele suprarenale, situate in partea superioara a rinichilor, produc un hormon (cortizol)
care ajuta organismul sa faca fata stresului (adica, o boala sau leziune severa). Cand luati
steroizi, glandele suprarenale nu mai produc cortizol (,supresie suprarenald”). Odata cu
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intreruperea tratamentului cu steroizi, poate dura saptamani sau luni pana cand organismul
va incepe din nou sa produca cortizol. Fara cortizol, organismul nu poate face fata stresului,
rezultdnd o criza suprarenala ce poate pune viata in pericol.

Supresia suprarenala si criza suprarenala sunt complicatii potential letale ale tratamentului
cu steroizi pe termen lung (vezi Figura 5). Este important sa stiti ca puteti fi la risc de a
dezvolta o criza suprarenala daca tratamentul cu steroizi este intrerupt brusc sau daca
omiteti administrarea unei doze mai mult de 24 de ore din cauza de boala sau din alte
motive. Toti pacientii care urmeaza tratament zilnic cu steroizi pe termen lung trebuie sa
aiba un plan care sa descrie masurile ce trebuie luate Tn cazul omiterii unei doze sau in
cazul unei afectiuni majore sau al traumatismelor severe, cazuri in care pot fi necesare doze
suplimentare sau ,doze de stres” de steroizi. Informatii despre prevenirea, recunoasterea si
gestionarea insuficientei suprarenale, precum si despre momentul si modul de utilizare a
dozelor de stres sunt incluse in Protocolul PJ Nicholoff privind administrarea steroizilor, care
poate fi gasit aici: www.parentprojectmd.org/pj.

SIMPTOMELE CRIZEI SUPRARENALE
Trebuie sa primiti informatii despre semnele si simptomele crizei suprarenale:

- Oboseala severa

- Dureri de cap

- Greata/varsaturi

- Scaderea glicemiei

- Tensiune arteriala scazuta

- Lesin

Se recomandi

Deficit de crestere

Oricare dintre urmdtoarele:

« Situare la nivelul percentilei
inferioare pentru indlfime

* Viteza de crestere <4 cm/an

+ indltime < a 3a percentili

 Determinarea vrstei osoase prin
radiografia mdinii stdngi

e Teste ale fundfiei tiroide

o Teste pentru boala celiaca

* Factori de crestere

¢ Teste metabolice complete

Crestere

Evalvarea indltimii la fiecare
6 luni pénd la inchei
pubertdfii si atingerea
indlfimii finale

Trimitere la
endocrinolog

v

* Hemoleucograma completd

De luat in considerare
Test de stimulare a hormonului de crestere

Se recomandi
Analize de laborator

* Hormonul luteinizant

* Hormonul de stimulare foliculard

* Testosteron

Tratament pentru hipogonadism confirmat

* Se inifiazé substitufie de testosteron la dozd
redusd si se creste treptat, in timp

Pubertate intéiirziatda
Volum testicular <4 em® la vérsta
de 14 ani sav ulterior

Pubertate

Evaluarea fizica a statusului
pubertal prin stadializare Tanner o
datd la 6 luni dupd vérsta de 9 ani

Trimitere la
endocrinolog

A 4

* Se recomanda pentru vérsta =14 ani, poate fi
avut in vedere dupd vérsta de 12 ani

De luat in considerare
* Determinarea vdrstei osoase prin
radiografia mdinii stdngi

Figura 5 Evaluarea si managementul cresterii si al pubertdtii pe perioada
tratamentului cu corticosteroizi
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8. MANAGEMENTUL SANATATII OSOASE
(OSTEOPOROZA) (Figura 6)

Sanatatea osoasa este importanta atat in fazele ambulatorii, cat si in fazele non-ambulatorii
ale distrofiei musculare Duchenne. Persoanele cu DMD, indiferent de varsta, prezinta oase
fragile, mai ales in prezenta tratamentului cu steroizi. Steroizii conduc la o scadere a densitatii
minerale osoase, crescand riscul de fracturi (ruperea oaselor) comparativ cu populatia
generala. Slabiciunea musculara si mobilitatea redusa sunt, de asemenea, factori de risc
pentru fragilitatea oaselor.

Investigatia DEXA (absorbtiometria duala cu raze X) este o metoda non-invaziva prin care

se masoara densitatea minerald osoasa pentru oasele lungi (de obicei la nivelul membrelor
inferioare sau superioare). Oasele subtiate sunt mai putin sanatoase si sunt mai susceptibile la
fracturi. Masurarea densitatii minerale osoase este importanta pentru monitorizarea globala a
sanatatii sistemului osos. Se recomanda ca scanarea DEXA sa fie efectuata cel putin o data la
2-3ani.

Pacientii cu DMD, in special cei care urmeaza tratament cu steroizi, sunt expusi riscului de
fracturi vertebrale prin compresie. Acestea apar ca urmare a unor mici fracturi la nivelul
vertebrelor (oasele coloanei vertebrale), care le modifica forma si au ca rezultat colapsul
vertebral. Aceste fracturi si colapsul vertebral rezultat pot provoca dureri. Fracturile vertebrale
de compresie pot fi vazute la radiografia laterala de profil a coloanei vertebrale, chiar si in
absenta durerilor de spate. Fracturile vertebrale pot fi tratate cu bifosfonati, in special in
prezenta durerilor. Se recomanda sa efectuati o radiografie laterala de coloana vertebrale o
data la 1 - 2 ani sau chiar mai frecvent daca aveti dureri de spate.
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Tesutul osos este in mod constant descompus, resorbit in fluxul sanguin si reconstruit. Steroizii
incetinesc faza de reconstructie a dezvoltarii osoase. Bisfosfonatii sunt medicamente care se
leaga de suprafata osului, incetinind procesul de descompunere si resorbtie, ajutand tesutul
0s0s sa se reconstruiasca mai eficient. Acest proces ajuta ca oasele sa fie mai compacte si,
speram, mai sanatoase si mai putin susceptibile la fracturi. Utilizarea bifosfonatilor poate fi
pusa in discutie daca exista semne de scadere a densitatii osoase, fracturi de os lung care se
produc farad traumatisme semnificative si/sau fracturi vertebrale prin compresie (vezi Figura 6).

Evaluare si instruire

Evaluare si instruire de citre ergoterapeut sau kinetoterapeut

* Minimizarea riscului de ciideri in toate mediile, inclusiv luarea in considerare a suprafefei de mers, a terenului
si a obstacolelor

* Asigurarea instruirii pentru pacienfi si familiile acestora privind siguranta in scaunul cu rofile; cresterea gradului
de congtientizare a faptului d o cauzd frecventd de leziuni sunt cdderile din scaunul cu rotile

* Asigurarea instruirii pentru familii cu privire la ridicarea si deplasarea in sigurantd in si din scaunul cu rotile
si pe diverse suprafefe in foate mediile

Considerente frecvente sau modificari posibile

Siguranta la domiciliv
* Indepdrtati obstacolele precum covoare, jucdrii,
cabluri si dezordinea

Evitarea caderilor din scaunul cu rotile sau din

dispozitivul de mobilitate

o Utilizarea in permanentd a centurii de siguran}d

e Utilizarea unor sisteme anti-incinare pentru scaunul cu
rotile

Siguranta pe suprafete neuniforme sau alunecoase

* Aveti grijd deosebitd atunci cind vd aflati in aer liber
datoritd suprafefelor inegale

* Purtafi pantofi pentru piscine pentru a v proteja impotriva
ciderilor cGind mergeti pe suprafefe alunecoase in jurul apei

* Folosifi benzi anti-alunecare pe ortezele de gleznd-picior
purtate noaptea pentru a scddea riscul de cdderi ocazionate
de mersul la baie

Transferul in si din scaunul cu rotile in conditi

de siguranta

* Luati in considerare cGt mai timpuriv echipamente
adaptative si sisteme de ridicare a pacientului care sd fie
utilizate in toate imprejurdrile pentru a oferi un suport
sigur si pentru a minimiza riscul de cdderi sau rdniri in
timpul transferului, al toaletei, dusului sau imbiierii

Modificiiri eventuale in casii
* Covorase anti-derapante in dus sau cadd
* Bare de prindere pentru dus sau cadd

* Benzi anti-alunecare pentru treptele din lemn
* Balustrade de ambele pdrii ale scdrilor

* Scaun de baie sau alte echipamente adaptative pentru imbdiat

Figura 62 Considerente legate de sigurantd si prevenirea cdderilor
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9. MANAGEMENTUL ORTOPEDIC (Figura 7)

mai mult timp posibil si minimizarea retractiilor (rigiditatii) la nivelul articulatiilor. Capacitatea
de a merge sau de a sta in picioare va ajuta la mentinerea unei coloane vertebrale drepte si
va ajuta la promovarea sanatatii sistemului osos.

RETRACTII

Pe masura ce musculatura slabeste si miscarea articulatiilor devine mai dificila, articulatiile
sunt expuse riscului de a ramane blocate intr-o anumita pozitie, ceea ce se numeste
retractie. Mentinerea unei posturi corecte poate ajuta la prevenirea retractiilor la nivelul
spatelui, picioarelor si gleznelor in timpul mersului. Cand va aflati in sezut, este important sa
va asigurati ca postura este corect aliniatd, greutatea fiind repartizata uniform, de ambele
parti ale corpului. Membrele inferioare si picioarele trebuie sa fie aliniate corespunzator, cu

0 pozitionare buna si cu un suport adecvat. Este esential sa aveti un scaun cu rotile cu sezut
adecvat care sa sustina simetria coloanei vertebrale si a regiunii pelvine si intinderea coloanei
vertebrale. Pot exista optiuni chirurgicale care ajuta la mentinerea alinierii picioarelor si a
membrelor inferioare daca acestea sunt considerate adecvate in cazul dumneavoastra.

SCOLIOZA

La persoanele cu DMD care nu primesc tratament cu corticosteroizi exista o posibilitate de
90% de a dezvolta scolioza progresiva (o curbura lateralad a coloanei vertebrale care se poate
agrava in timp). S-a dovedit ca tratamentul zilnic cu steroizi reduce riscul de scolioza sau
intarzie semnificativ debutul acesteia. O atentie sporita la postura si pozitionare este esentiala
pentru prevenirea scoliozei. Evaluarea continua a coloanei vertebrale pe tot parcursul vietii
este de importanta capitala.

FRACTURI DE OS LUNG

O fractura la nivelul membrelor inferioare poate reprezenta o amenintare semnificativa
pentru mentinerea capacitatii de deplasare. Daca suferiti o astfel de fractura, intrebati daca
trebuie luat in considerare tratamentul prin interventie chirurgicala. Corectarea chirurgicala
poate adesea permite persoanelor cu DMD sa se ridice in picioare cat mai curand posibil.
Daca suferiti o fracturad, informati echipa de neurologi inainte de luarea oricarei decizii de
tratament. Echipa de neurologi va ajuta cu indrumari privind ingrijirea fracturii, si va orienta
terapia necesara post-fractura.

Sindromul de embolie grasa este un risc pentru pacientii cu DMD si reprezinta o urgenta
medicala.

Embolia grasa este provocata de o bucata mica de grasime care ajunge in fluxul sanguin,
dupa ruperea unui os sau vatamarea semnificativa a acestuia. Aceasta bucata de grasime
(numita ,embolie”) se poate deplasa prin sange pana la plamani, impiedicand organismul sa
se oxigeneze in mod adecvat. Simptomele emboliei grase pot include confuzie, dezorientare,
,a Nu te simti tu insuti”, accelerarea respiratiei si a frecventei cardiace si/sau dificultati de
respiratie. Dacd ati suferit o leziune, cddere si/sau fracturd si dacd prezentati oricare
dintre semnele sindromului de embolie grasd, trebuie sd vd prezentati la sectia de
urgente c4t mai repede posibil. Spuneti personalului cd bdnuiti ca suferiti de embolie
grasd. Aceasta reprezintd o urgentd medicald.
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Stadiul ambulator

Evaluari

GHID PENTRU FAMILII

Se evalueazd gradul de miscare cel putin o datd la 6 luni

Se efectueazd anual o evaluare vizuald a coloanei vertebrale

Se solicitd o evaluare radiografici dacd se observd
deviatii sau dacd evaluarea vizuald este dificila

Interventii

Se efectueazd o evaluare vizuald a coloanei vertebrale o datd la 6 luni

Se solicitd o evaluare radiografici a coloanei vertebrale
cind pacientul devine non-ambulator; in prezenta
deviafiilor se solicitd o radiografie o datd la 6 luni-1 an, in
fundfie de maturitatea scheleticd; se trimite la chirurgul
ortoped pentru deviafii > 20°

La pacientii cunoscuti cu scoliozd progresivd se
solicitd anual o radiografie verticald
anteroposterioard de coloand vertebrald

Sub indrumarea kinetoterapeutului, se implementeazd un program de exercitii de intindere la domiciliv axat pe glezne, genunchi si solduri

Cénd dorsoflexia pasivd este <10° se vor ufiliza
orteze nocturne personalizate de gleznd-picior, in
pozifie neutrd

Se recomandd interventie chirurgicald la nivelul piciorului
si a tendonului lui Achille pentru imbundtdfirea mersului in
prezenta unei retractii la nivelul gleznei si dacd existd forfd
suficientd la nivelul cvadricepsului si a extensorului soldului

Sub indrumarea ergoterapeutului, atentia se concentreazd pe extremitatea superioard

Se continud utilizarea ortezelor pentru membrele
inferioare; poate fi indicatd fabricarea de atele
personalizate pentru incheietura mdinii si ménd

Se vor utiliza orteze diurne personalizate de
glezni-picior pentru a intérzia agravarea
refracfei varus equin

Se initiazd un program pentru pozitionare in ortostatism
utilizéind dispozitive de susfinere a ortostatismului (,standing
device”) sau un scaun cu rofile cu pozifionare in ortostatism

Programele pentru pozitionare in ortostatism
se vor utiliza cw precautie

Se recomandd interventie chirurgicald la nivelul
piciorului si a gleznei pentru ameliorarea pozifiondrii
piciorului doar dacé acest lucru este dorit de pacient

Se evitd utilizarea orfezelor spinale

Anticipativ, se asigurd familiilor indrumdri pentru prevenirea fracturilor

Se consultd medicul cardiolog si pneumolog inaintea oricdrei interventii chirurgicale

Se recomand efectuarea kinetoterapiei dupd
interventia chirurgicald

Se recomandd consult ortopedic pentru folosirea
implanturilor sau dispozitivelor spinale si pentru
fuziune spinald dacd deviafia este progresivi

Se recomandd consult ortopedic pentru folosirea
implanturilor sau dispozitivelor spinale si pentru fuziune
spinald dacd deviafia spinald este > 20-30° la persoane

aflate in perioada prepubertald care nu urmeazé
tratament cu corticosteroizi; se asigurd evaluare
pre-operator si post-operator aldturi de kinetoterapie

Se asigurd cd familiile si echipa medicald sunt informate privind sindromul de embolie grasd

Figura 72 Evaluarea si managementul coloanei vertebrale si articulatiilor
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10. MANAGEMENTUL REABILITARII

Kinetoterapie, ergoterapie si logopedie

Persoanele cu DMD au nevoie de acces la diferite tipuri de programe de reabilitare pe tot
parcursul vietii. Echipa de reabilitare poate include medici, kinetoterapeuti, ergoterapeuti,
logopezi, ortopezi, specialisti in orteze si furnizori de echipamente medicale durabile.

Echipa de reabilitare ar trebui sa ia in considerare obiectivele personale si stilul de viata
pentru a oferi o ingrijire preventiva corespunzatoare, incercand sa minimizeze impactul pe
care il are DMD asupra vietii si activitatilor dumneavoastra si pentru a optimiza calitatea vietii.
Reabilitarea se poate asigura in ambulator si in institutiile scolare si trebuie sa continue pe tot
parcursul vietii. Ar trebui sa fiti evaluat de un specialist in reabilitare cel putino data la4 -6
luni.

GRADUL DE MISCARE, EXERCITIILE FIZICE $]1 DE
INTINDERE (,STRETCHING*) (FIGURA 8)

- In DMD existd multi factori care contribuie la tendinta ca articulatiile s devina rigide sau
,contractate” (retractie) inclusiv: scaderea elasticitatii musculare datorita utilizarii limitate si a
dezechilibrului la nivelul muschilor ce inconjoara o articulatie (unul mai puternic decat altul)

- Mentinerea unui grad adecvat de miscare si a simetriei la nivelul diferitelor articulatii ajuta
la mentinerea celui mai bun nivel posibil al functiei, previne aparitia retractiilor si previne
problemele legate de presiune la nivelul pielii

- Sunt recomandate exercitiul aerobic sau activitatea aerobicg; inotul este un exemplu
excelent de activitate fizica ce poate fi efectuata in siguranta. Unele tipuri de activitati (cum
ar fi saritul la trambulina sau in castelul gonflabil) pot fi ddunatoare pentru muschi. Prin
urmare, toate exercitiile fizice trebuie monitorizate si indrumate de kinetoterapeut

- Exercitiile de intindere vor fi monitorizate de kinetoterapeut, dar trebuie sa faca parte din
rutina zilnica

- Dupa diagnostic, scopul exercitiilor de intindere si al folosirii ortezelor este de a pastra
functia si flexibilitatea si de a mentine confortul
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Tabloul 2: Evaluari si interventii de reabilitare
in toate stadiile bolii la pacienti cu distrofie
musculara Duchenne

Evaluare

Evaluarea multidisciplinara de reabilitare o data
la 6 luni sau mai frecvent daca exista ingrijorari,
modificari ale statusului sau nevoi specifice
(anexa)

Interventii

Tratament direct

Tratamentul direct realizat de kinetoterapeulti,
ergoterapeuti si logopezi, adaptat in functie de
nevoile individuale, stadiul bolii, raspunsul la
terapie si toleranta, oferite pe toata durata vietii
pacientului

Prevenirea retractiilor si deformdrilor

e Exercitii preventive de intindere, la domiciliu,
efectuate de 4-6 ori pe saptamana; exercitii
regulate de intindere pentru glezne, genunchi
si solduri; ulterior, exercitii de intindere pentru
incheieturi, maini si gat, daca sunt indicate
dupa evaluare

e Exercitii de intindere pentru structurile
cunoscute a fi expuse riscului de retractii

si deformari* si pentru cele identificate la

evaluare

e Interventii cu orteze, atele, aparat gipsat,
pozitionare si echipament:

o Orteza glezna/picior (AFO) pentru intindere
nocturna - poate fi cel mai bine tolerata
daca este utilizata preventiv, la o varsta
frageda

o Orteza glezna/picior (AFO) pentru intindere
sau pozitionare in timpul zilei, in fazele
non-ambulatorii

o Atele pentru incheietura sau mana pentru
intinderea flexorilor/extensorilor lungi ai
degetelor - tipic in faze non-ambulatorii

o Aparat gipsat in etape succesive in faza
ambulatorie sau non-ambulatorie

o Dispozitive pasive/motorizate de sustinere in
ortostatism - atunci cand alinierea corecta
in ortostatism devine dificila, daca retractiile
Nnu sunt prea severe pentru a impiedica
pozitionarea sau toleranta

o Orteze genunchi/glezna/picior (KAFO)
pentru imobilizarea articulatiei - o optiune
pentru stadiile tarzii ambulatorii si
non-ambulatorii

o Scaune personalizate manuale si motorizate
(sezut solid, spate dur, ghidaje pentru sold,
suporturi laterale pentru corp, adaptoare si
tetiera)

o Componente reglabile de pozitionare
in scaune cu rotile motorizate (inclinare,
sprijinire, suporturi de ridicare a picioarelor,
suport pentru ortostatism si inaltime
reglabila a scaunului)

Exercitii si activitate

Activitati sau exercitii aerobice regulate cu un
nivel de efort sub-maximal (de ex. inot si ciclism)
cu asistenta dupa caz, evitarea exercitiilor cu
gantere si foarte solicitante, monitorizare pentru
a evita suprasolicitarea, respectarea necesitatii de
odihna si de conservare a energiei si precautie in
ceea ce priveste capacitatile cardio-respiratorii
potential reduse, precum si riscul de leziuni
musculare chiar si in cazul unui bun status
functional clinic

Prevenirea si managementul caderilor si
fracturilor
e Minimizarea riscurilor de caderi in toate
mediile
e Suportul kinetoterapeutului alaturi de
ortoped pentru managementul rapid al
fracturilor la nivelul oaselor lungi si asigurarea
reabilitarii corespunzatoare pentru mentinerea
ambulatiei si/sau sustinerea capacitatilor de
mentinere in ortostatism

Managementul diferentelor de invdatare, atentie
si de procesare senzoriald

Management in colaborare cu echipa, pe baza
ingrijorarilor si evaluarilor

Tehnologia de asistentd si echipamentul
adaptativ

Planificare si instruire prin evaluare, prescriere,
instruire si sustinere pentru finantare

Participare
Participare in toate domeniile vietii, cu suport in
toate etapele

Prevenirea si managementul durerii
Prevenirea durerii si managementul extensiv,
dupa caz, pe tot parcursul vietii

AFO = orteze pentru glezna si picior. KAFO = orteze pentru
genunchi, glezna si picior. * Zonele expuse in general
riscului de retractii si deformari includ flexorii la nivelul
soldului, tendoanele iliotibiale, muschii regiunii posterioare
a coapsei, flexorii plantari, fascia plantara, flexorii cotului,
muschiul pronator al antebratului, flexorii si extensorii lungi
la nivelul incheieturii si degetelor, muschii lombricali si
muschii extensori ai gatului; retractii articulare izolate in
flexia soldului si a genunchiului si flexia plantara, varus la
nivelul regiunii posterioare si anterioare a piciorului, flexia
cotului, flexia sau extensia incheieturii mainii si articulatiile
degetelor; si deformarea coloanei vertebrale si a peretelui
toracic, incluzand scolioza, cifoza sau lordoza excesiva, si
mobilitate scazuta a peretelui toracic.

Figura 8'




«

GHID PENTRU FAMILII 41// 64

SCAUNE CU ROTILE, SCAUNE S| ALTE ECHIPAMENTE ADAPTATIVE (FIGURA 9)

in faza ambulatorie, puteti utiliza pentru distante lungi un scuter, un carucior sau un scaun cu
rotile pentru a va mentine puterea

Cand incepeti sa folositi un scaun cu rotile pentru perioade mai lungi, este important sa
folositi un scaun care asigura alinierea adecvata a posturii si un suport corespunzator pentru
toate partile corpului

Pe masura ce dificultatile legate de mersul pe jos cresc, se recomanda utilizarea unui scaun
cu rotile electric cat mai devreme posibil. In plus, daca este disponibil, se recomanda un
dispozitiv cu actionare electrica pentru stat in picioare

Kinetoterapeutii si ergoterapeutii pot fi de folos pentru a va recomanda dispozitive de
asistare care sa va ajute sa va mentineti independenta si care promoveaza siguranta

Cel mai bine este sa va ganditi din timp la tipul de echipament care va va ajuta sa continuati
sa va mentineti independenta si sa puteti participa la activitatile care va fac placere si astfel
sa le puteti planifica corespunzator

A A ee————
CASETA 4. MANAGEMENTUL DURERILOR

Este important sa spuneti neurologului daca durerea este o problema, astfel incat aceasta
sa poata fi abordata si tratata corect. Acest lucru trebuie revizuit la fiecare vizita de evaluare
neuromusculara. Din pacate, in prezent nu se cunosc foarte multe lucruri despre durere

in DMD. Sunt necesare mai multe cercetari. Daca aveti dureri, trebuie sa discutati cu
neurologul si sa-i explicati ca aceasta este o problema deranjanta.

- Pentru un management eficient al durerii, este important sa identificati cauza durerii,
astfel incat echipa de neurologi sa va poata oferi interventii adecvate

- Durerea poate aparea din cauza unor probleme cu postura si a dificultatii de a mentine
o pozitie confortabila. Interventiile pot include orteze adecvate si personalizate
(bandaje), scaune, saltea de pat si dispozitive de mobilitate, precum si abordari standard
cu tratament medicamentos (de exemplu, relaxante musculare, medicamente
antiinflamatoare). Trebuie avute in vedere interactiunile cu alte medicamente (de
exemplu, dintre steroizi si medicamente antiinflamatoare nesteroidiene [AINS]) si
efectele secundare asociate, in special cele care ar putea afecta functia cardiaca sau
respiratorie)

- Rareori, interventia chirurgicala ortopedica poate fi indicata in cazul durerii care nu
poate fi solutionata in niciun alt mod. Durerile de spate, in special la persoanele care
utilizeaza steroizi, pot fi un semn de fracturi vertebrale prin compresie, care raspund
bine la tratamentul cu bifosfonati
Medicamentele pentru calmarea durerii din clasa narcoticelor trebuie utilizate cu
deosebita precautie, mai ales in caz de disfunctie pulmonara. Narcoticele pot provoca
respiratie superficiala sau chiar oprirea respiratiei.

=

- Este posibil sa aveti nevoie de adaptari suplimentare pentru a va ajuta sa urcati scarile
ajungeti la etaj si sa fiti deplasat, pentru a manca si a bea, pentru a va intoarce in pat, pentru
toaleta si imbaiere
Dispozitive simple, cum ar fi tavitele inaltate si paiele adaptative, pot optimiza functia

- Tehnologiile avansate, cum ar fi robotica, Bluetooth si controlul mediului prin infrarosu, pot
fi de ajutor. Tehnologiile avansate de asistenta computerizata, precum dispozitivele Tecla
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Home Automation si Dragon Naturally Speaking si dispozitivele de recunoastere vocala,
cum ar fi Google Home si Amazon Echo, va pot ajuta sa controlati mediul inconjurator si
sa fiti asistati cu activitatile zilnice.

Evaluare si instruire

Evaluare si instruire de ciitre ergoterapeut sau kinetoterapeut
* Minimizarea riscului de cdderi in toate mediile, inclusiv luarea in considerare a suprafetei de mers, a terenului si a

obstacolelor

* Asigurarea instruirii pentru pacienti si familiile acestora privind siguranja in scaunul c rofile; cresterea gradului de
constientizare a faptului cd o cauzd frecventd de leziuni sunt cderile din scaunul cu rotile
* Asigurati instruire pentru familii cu privire la ridicarea si deplasarea in siguranid in si din scaunul cu rofile i pe diverse

suprafefe in toate mediile

Considerente frecvente sau modificari posibile

Siguranta la domiciliv
* Indepdrtafi obstacolele precum covoare, jucdrii, cabluri
si evitaii dezordinea

Evitarea cdderilor din scaunul c rotile sau dispozitivul de

mobilitate

* Utilizarea in permanenid a centurii de siguranjd

« Utilizarea unor sisteme anti-inclinare pentru scaunul cu
rotile

Siguranfa pe suprafete neuniforme sau alunecoase

* Avefi grijd deosebitd atunci cind vd aflafi in aer liber
datoritd suprafefelor neregulate

* Purtafi pantofi pentru piscind pentru a vd proteja
impotriva cdderilor cind mergefi pe suprafefe
alunecoase in jurul apei

* Folosifi benzi anti-alunecare pe ortezele de
gleznd-picior purtate noaptea pentru a scidea riscul
de cdderi ocazionate de mersul la baie

Transferul in si din scaunul cu rotile in condifii de

sigurantd

* Luafi in considerare cdt mai timpuriu echipamente
adaptative i sisteme de ridicare a pacientului care sé
fie utilizate in toate imprejurdrile pentru a oferi un
suport sigur si pentru a minimiza riscul de cdderi sau
réniri in timpul transferului, al toaletei, dusului sau
imbdierii

Modificdri eventuale in casd

* Covorase anti-derapante in dus sau cadd

* Bare de prindere pentru dus sau cadd

* Scaun de baie sau alte echipamente adaptative pentru imbdiat
* Benzi anti-alunecare pentru treptele din lemn

* Balustrade de ambele pdrfi ale scdrilor

Figura 92 Supravegherea si managementul asigurate de echipa de reabilitare
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11. MANAGEMENTUL PULMONAR

in general, persoanele cu DMD nu au probleme de respiratie sau cu tusea in timpul stadiului
ambulator. Pe masura ce cresteti si muschii asociati tusei slabesc, puteti prezenta un risc de

infectii respiratorii ca urmare a unei tuse ineficiente. Mai tarziu, muschii care sustin respiratia
pot slabi si ei si puteti dezvolta probleme cu respiratia in timpul somnului. Este important sa
informati echipa de medici daca aveti dureri de cap sau sunteti obosit dimineata, deoarece

acestea pot fi semne de respiratie superficiala in timpul somnului si indica necesitatea unui

studiu de somnologie.

Daca tusea isi pierde din forta, este extrem de important sa utilizati dispozitive pentru
eficientizarea tusei, mai ales daca sunteti bolnav. Un studiu de somnologie evalueaza cat de
bine respirati in timpul somnului. Daca nivelul oxigenului este prea scazut in timpul somnului,
va trebui sa utilizati presiune bifazica pozitiva a cailor respiratorii (BI-PAP) pentru a va ajuta

sa va imbunatatiti respiratia in timpul somnului. Pe masura ce cresteti, veti putea constata ca
veti avea nevoie de ajutor cu respiratia si in timpul zilei.

Este necesara o abordare planificata si proactiva a asistentei respiratorii care trebuie sa se
bazeze pe monitorizare stricta, prevenirea problemelor si interventia precoce, atunci cand
este cazul.

Echipa de medici care va evalueaza ar trebui sa includa un medic pneumolog si un
specialist in terapie respiratorie cu experienta in evaluarea respiratiei la persoanele cu DMD.
Obiectivelor lor terapeutice includ in general implementarea unor tehnici de expansiune
pulmonara si de mentinere a supletei muschilor peretelui toracic (recrutarea volumului
pulmonar), de asistare manuala si mecanica a tusei pentru curatarea eficienta a cailor
respiratorii si asigurarea suportului ventilator non-invaziv sau invaziv in timpul noptii si in
timpul zilei.

SUPRAVEGHERE S| PREVENIRE (FIGURA 10)

- Dupa diagnostic, trebuie sa fiti evaluat anual de catre un pneumolog si sa incepeti
testarea functiei pulmonare cat mai curand posibil dupa diagnosticare. Testarea trebuie
sa includa masurarea capacitatii vitale fortate (sau ,FVC”, cea mai completa si puternica
expiratie pe care o poate face o persoana). Initierea precoce a acestor teste va va permite
sa va familiarizati cu echipamentul si echipa si va permite evaluarea functiei respiratorii la
momentul initial

- In stadiul in care nu puteti merge fara ajutor, evaluarea pulmonara trebuie programata
cel putin o data la sase luni. Evaluarea trebuie sa includa testarea functiei pulmonare cu
masurarea FVC, a presiunii maxime de inspiratie (MIP - cat de puternic puteti inspira) si de
expiratie (MEP - cat de puternic puteti expira) si debitul de varf al tusei (PCF - cat de tare
puteti tusi). Aceste valori vor fi urmarite in timp de echipa de evaluare pulmonara

in plus, evaluarea trebuie sa includa pulsoximetria (SpO2 - m&soara oxigenul din sange in
stare de veghe) si, daca sunt disponibile, testarea in timpul expiratiei sau transcutanata a
nivelurilor de dioxid de carbon din sdnge (PetCO2/PtcCO2 - masoara nivelurile de dioxid de
carbon din sange in stare de veghe)

- Poate fi necesar un studiu de somnologie daca exista semne de somn agitat, dureri de
cap dimineata sau oboseala extrema in timpul zilei. Acest studiu evalueaza respiratia si
masoara nivelurile de oxigen si nivelurile de dioxid de carbon din sange in timpul somnului

Vaccinarea antipneumococica (pentru prevenirea pneumoniei) si vaccinarile antigripale
anuale (vaccin injectabil, se va evita spray-ul nazal antigripal cu virus viu) vor ajuta la
prevenirea episoadelor de gripa severa si pneumonie
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ADRESATI-VA NEUROLOGULUI SAU PNEUMOLOGULUI:

- Daca va confruntati cu o afectiune prelungita si infectii minore ale cailor respiratorii
superioare

- Daca sunteti mai obosit decat de obicei sau resimtiti somnolenta nejustificata in timpul
zilei

- Daca aveti dificultati de respiratie, ca si cand nu puteti respira sau aveti dificultati sa
finalizati propozitiile

- Daca aveti dureri de cap preponderent dimineata sau tot timpul

- Daca aveti probleme cu somnul, va treziti des, aveti probleme cu trezirea sau aveti
cosmaruri

- Daca va treziti incercand sa respirati adanc sau daca simtiti ca inima bate foarte tare

- Daca aveti dificultati de atentie in timpul zilei, acasa sau la scoala

Stadiul ambulator

Evaluari

0 datd pe an: FVC De doud ori pe an: FVC, MIP/MEP, PCF, Sp0,, pet C0,/ptcCO,

[ 1
Studiu de somnologie* cu capnografie pentru semne si simptome de apnee obstrudtivd in somn sau tulburdiri de respirafie in timpul somnului

Interventii

Imunizare cu vaccin antipneumococic si anual cu vaccinul antigripal inactivat

Manevre de recrutare de volum pulmonar cdnd FVC este <60% din valoarea prezisi

Tuse asistatd cind FVC este <50% din valoarea prezisd, PCF
<270L/min sau MEP < 60 cm H20"

[ ]
Ventilafie nocturnd asistatd cu o ratd respiratorie de rezervd (de
preferint non-invazivd) atunci cénd existd semne sau simptome
de hipoventilatie in timpul somnului sau de alte tulburdri de
respirafie in timpul somnului fanomalii la studiul de
somnologie,* FVC <50% din valoarea prezisd, MIP < 60 cm
H20 sau valoarea inifiald in stare de veghe a Sp02 <95% sau
pC02 >45 mmHg

Addugarea ventilatiei
diurne asistate in cazul in
care, in civda ventilafiei
nocturne, valoarea diurnd a
Sp0, este <95% sau a
pC0, >45 mmHg, sau sunt
prezente simptome de
dispnee in stare de veghe

Figura 10?- Supraveghere, evaluare si management de cdtre echipa de pneumologi
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INTERVENTII (FIGURA 10)

Exista diverse strategii prin care puteti ajuta plamanii sa functioneze cat mai bine posibil,
pe o perioada indelungata.

- Poate fi util sa folositi modalitati de a creste cantitatea de aer care intra in plamani prin
intinderea muschilor respiratori prin respiratie profunda (,recrutarea volumului pulmonar,”
expansiune pulmonara sau tehnici de inmagazinare a aerului)

- Daca tusea se diminueaza, tehnicile de asistare manuala sau mecanica a tusei (,tuse
asistata”) sunt utile pentru curatarea cailor respiratorii si pentru ca mucusul si germenii sa
Nnu poata patrunde in plamani, reducand astfel riscul de pneumonie

- Cu timpul, veti avea nevoie in prima faza de suport respirator in timpul noptii (ventilatie
asistata non-invaziva prin presiune bifazica pozitiva a cailor respiratorii - BIPAP) si ulterior
in timpul zilei (ventilatia asistata non-invaziva in timpul zilei) pe masura ce incep sa apara
simptomele enumerate la capitolul supraveghere

- Adaptarea in ceea ce priveste trecerea la ventilatia asistata se poate realiza cu dificultate.
Exista mai multe tipuri diferite de ,interfete” (masti si piese bucale) pe care le puteti utiliza.
Este important sa gasiti o interfata potrivita pentru dumneavoastra. Echipa dumneavoastra
de asistenta pulmonara va poate oferi diferite tipuri de interfete pana cand veti identifica
modelul cel mai confortabil

- Ventilatia poate fi asistata si prin intermediul unui tub introdus chirurgical la nivelul traheii,
la baza gatului (,tub de traheostomie”), in functie de practica locala. Aceasta interventie este
denumita suport ventilator invaziv. Nu exista ghiduri care sa indice momentul specific cand
poate fi necesara realizarea traheostomiei. Este deseori o decizie personala luata impreuna
cu pneumologul dumneavoastra

- Interventiile de mai sus va pot ajuta sa respirati mai usor si sa evitati afectiunile respiratorii
acute

- Este esential sa respectati programul de vaccinare, inclusiv vaccinul antipneumococic
si vaccinul antigripal anual. Persoanele cu DMD trebuie sa aleaga intotdeauna vaccinul
antigripal injectabil si nu spray-ul nazal cu virus viu

- In cazul interventiilor chirurgicale planificate o atentie deosebita trebuie acordata respiratiei
(vezi capitolul 15)

- Daca aveti o infectie respiratorie, solicitati tratament cu antibiotice in plus fata de tehnicile
de asistare manuala sau mecanica a tusei

- Se recomanda intotdeauna prudenta in cazul in care aveti nevoie de oxigen suplimentar;
asigurati-va ca personalul medical stie sa utilizeze ventilatia non-invaziva prin presiune
bifazica pozitiva a cailor respiratorii si in acelasi timp sa monitorizeze cu atentie nivelul de
dioxid de carbon (CO2)
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12. MANAGEMENTUL CARDIAC (Figura 1)

Inima este la randul ei un muschi, care este de asemenea afectat in DMD. Boala muschiului
cardiac se numeste ,cardiomiopatie”. in DMD, cardiomiopatia este rezultatul absentei
distrofinei la nivelul musculaturii cardiace. Cardiomiopatia determina in timp scaderea
functiei cardiace sau insuficienta cardiaca. Exista multe stadii de insuficienta cardiaca, iar
pacientii pot trai multi ani cu insuficienta cardiaca controlata prin utilizarea de medicamente
si vizite regulate la cardiolog (medic de inima). Scopul managementului cardiac in DMD este
depistarea precoce a disfunctiei cardiace si tratamentul modificarilor intervenite la nivelul
musculaturii cardiace. Din nefericire, problemele cardiace pot fi adesea silentioase si este
posibil sa nu observati simptome. Din acest motiv, este extrem de important ca din momentul
diagnosticului, din echipa de ingrijire sa faca parte si un cardiolog.

SUPRAVEGHERE

- Trebuie sa fiti examinat de cardiolog cel putin o data pe an dupa diagnostic sau mai
frecvent daca este recomandat

- Evaluarea functiei cardiace trebuie sa includa o electrocardiograma (EKG - evalueaza
impulsurile electrice ale inimii si masoara ritmul cardiac) si o ecografie cardiaca (imagini ale
structurii si functiei inimii) sau un IRM cardiac (ofera imagini exacte ale structurii si functiei
cardiace si arata daca muschiul inimii prezinta fibroza sau leziuni)

- Purtatorii de sex feminin trebuie sa efectueze examinari cardiace o data la 3 pana la 5 ani,
daca nu au probleme cardiace (sau mai des daca li se recomanda), deoarece pot prezenta
acelasi tip de probleme cardiace ca si persoanele cu DMD

TRATAMENT

- Tratamentul cardiac trebuie initiat la primele semne de fibroza cardiaca (formarea de
leziuni la nivelul muschiului inimii, observate la IRM), scadere a functiei cardiace (observata
prin scaderea sau scurtarea fractiei de ejectie la IRM sau ecografie cardiaca) sau pana la
varsta de 10 ani, chiar daca toate investigatiile sunt normale, deoarece in acest mod va
puteti proteja inima

- Tratamentul cu inhibitori ai enzimei de conversie a angiotensinei (IEC - lisinopril, captopril,
enalapril, etc.) sau cu blocante ale receptorilor angiotensinei (BRA - losartan) trebuie
considerate ca terapie de prima linie. Aceste medicamente ajuta la dilatarea vaselor de
sange care pleaca din inima, astfel incat inima dumneavoastra nu mai trebuie sa faca un
efort foarte mare pentru a pompa sangele in organism

- Alte medicamente, cum ar fi beta-blocantele, incetinesc ritmul cardiac, astfel incat inima sa
poata asigura si pompa eficient sangele. Pe masura ce insuficienta cardiaca progreseaza, se
pot prescrie si diuretice (,pastilele pentru eliminarea apei” care ajuta organismul sa elimine
lichidele, reducand astfel volumul sdngelui, ceea ce permite ca inima sa nu mai pompeze la
fel de repede si puternic)

- Anomaliile de ritm cardiac observate la ECG trebuie investigate si tratate cu promptitudine.
Este o idee buna sa aveti la indemana o copie a ECG-ului efectuat la momentul initial

- Cu monitorul Holter se pot evalua frecventa si ritmul cardiac timp de 24 sau 48 de ore; se
poate utiliza acest dispozitiv daca se suspecteaza modificari ale ritmului cardiac sau ale
frecventei cardiace si sunt necesare evaluari suplimentare

- Cresterea frecventei cardiace si/sau palpitatiile (batai anormale ale inimii) sunt frecvente la
persoanele cu DMD si, in general, nu sunt periculoase. Totusi, acestea pot fi asociate si cu
probleme cardiace mai grave si trebuie investigate de un cardiolog
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- Daca va confruntati cu dureri toracice severe, persistente, acest lucru poate fi un semn de
afectare cardiaca si trebuie sa fiti evaluat imediat la sectia de urgente

- Persoanele care iau steroizi trebuie monitorizate pentru eventuale efecte secundare
cardiace, cum ar fi hipertensiunea arteriala (cresterea tensiunii) si hipercolesterolemia
(colesterol ridicat); poate fi necesar ca doza de steroizi sa fie modificata sau poate fi necesara
adaugarea unui tratament suplimentar (vezi Tabelul 2)

Diagnostic

Evaluarea de bazd la diagnostic

* Consult cu cardiologul

* Istoric medical cardiac

* Istoric familial

* Examen fizic

* Electrocardiogramd

* |magisticd non-invazivd
- Ecografie cardiacd (<6-7 ani)
- IRM cardiac (= 6-7 ani)

Evaluare

Evaluare cardiovasculard anuald
o Istoric medical cardiac

o Examen fizic

* Electrocardiogramd

* Imagisticd non-invazivd

Simptomatic

Evaluarea purtatorilor

de sex feminin

Evaluare cardiacd ca adult tdndr

* IRM cardiovascular

o fin prezenta simptomelor sau a
confirmdrii imagistice, frecventa
evaludrilor va creste in fundfie de
recomandarea cardiologului

* in cazul rezultatelor negative,
evaludrile se repetd o datd la 3-5
ani

* Cresterea frecventei evaludrilor in
fundie de recomandarea
cardiologului

* Inifierea fratamentului
farmacologic

v

A 4

v

Stadiul ambulator si

non-ambulator timpuriu

* Evaluarea cardiovasculard se va efectua cel pufin anual

* Pdnd la vdrsta de 10 ani se inifiazd fratament cu
inhibitori ai enzimei de conversie a angiotensinei sau
blocante ale receptorilor de angiotensind

Stadiul non-ambulator tarziuv

* Monitorizarea atentd a semnelor si simptomelor de
disfundiie cardiacd; insuficienfa cardiacd simptomaticd
poate fi dificil de diagnosticat in acest stadiu

* Se monitorizeazd anomaliile de ritm cardiac

* Se administreazd terapiile cunoscute in caz de
insuficienfd cardiacd

majore

Interventii chirurgicale
o Se evalueazd prin electrocardiogramd si imagisticd
non-invazivd inainte de intervenfiile chirurgicale

o Anestezistul trebuie informat de diagnosticul de
DMD; pacienfii prezintd risc crescut la anestezie

Figura 117 Supraveghere, evaluare si management de cdtre echipa de cardiologie
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13. MANAGEMENTUL GASTROINTESTINAL

Nutritie, inghitire si alte probleme gastro-intestinale

La diferite varste poate fi necesar sa fiti examinat de urmatorii experti: nutritionist dietetician
autorizat, kinetoterapeut, logoped si gastroenterolog. Preocuparile gastrointestinale la persoanele
cu DMD: statutul supraponderal sau subponderal, constipatie cronica si dificultati la inghitire sau
deglutitie (disfagie).

MANAGEMENTUL NUTRITIONAL (FIGURA 12)

Un dietetician autorizat va poate ajuta sa evaluati numarul necesar de calorii zilnic prin calcularea
necesarului de energie in stare de repaus, in functie de inaltime, varsta si nivelul de activitate.

- Mentinerea unui bun status nutritional va ajuta la prevenirea atat a subnutritiei cat si a
supraponderalitatii. Acest lucru este esential de la diagnostic si pe tot restul vietii

- Este important ca greutatea sau indicele de masa corporala (IMC) pentru varsta sa se mentina
intre percentila 10 si 85 pe diagramele nationale de percentile (vezi capitolul resurse)

- Pentru mentinerea unui corp sanatos este necesar sa consumati alimente sanatoase,
echilibrate, cu 0 gama completa de tipuri de alimente; informatii despre alimentatia echilibrata
pentru intreaga familie pot fi gasite in majoritatea surselor nationale, inclusiv Ghidul dietetic
pentru americani (www.choosemyplate.gov/Dietary-Guidelines) si alte resurse cunoscute din
tara dumneavoastra

- Trebuie sa incepeti sa acordati o atentie deosebita dietei la momentul diagnosticului, atunci
cand incepeti tratamentul cu steroizi, cand intervine pierderea ambulatiei si cand apar
probleme de inghitire

- Trebuie sa va evaluati dieta anual pentru a asigura necesarul de calorii, proteine, lichide, calciu,
vitamina D si alti nutrienti

- Administrarea corecta de lichide este necesara pentru prevenirea problemelor de deshidratare,
constipatie si a problemelor renale (cu rinichii)

- Daca cresterea in greutate este prea mare, se recomanda o scadere a caloriilor si o crestere a

- Gastropareza sau intarzierea golirii stomacului poate sa apara pe masura ce cresteti, provocand
dureri abdominale dupa mese, greata, varsaturi, pierderea poftei de mancare si intervenirea
rapida a senzatiei de satietate

- Daca prezentati o scadere neasteptata in greutate, este important sa luati in considerare faptul
ca aceasta poate fi o complicatie a problemelor ce afecteaza alte sisteme (de exemplu cardiace
sau respiratorii)

- Problemele legate de inghitire pot conduce si la scaderea in greutate. Nutritionistul ar trebui sa
colaboreze indeaproape cu logopedul pentru a dezvolta planuri de alimentatie care sa va ajute
sa va pastrati greutatea sau sa cresteti in greutate, sa conceapa modificari ale dietei care v-ar
putea fi de ajutor in timpul meselor si sa decida cand este necesar sa va evalueze deglutitia.

MANAGEMENTUL DEGLUTITIEI (iNGHITITULUI) (FIGURA 12):

Slabiciunea muschilor faciali, ai maxilarului si gatului poate conduce la probleme de

inghitire (disfagie), accentuand suplimentar problemele nutritionale. Disfagia poate cauza si
aspiratie (patrunderea unor fragmente de alimente sau lichide in plamani) datorita miscarii
necorespunzatoare a muschilor asociati deglutitiei, ceea ce poate creste riscul de aparitie a
pneumoniei. Disfagia se poate instala treptat, ceea ce inseamna ca poate fi dificil de observat. Din
acest motiv, simptomele asociate deglutitiei trebuie evaluate la fiecare vizita.
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SIMPTOMELE DISFAGIEI:
- Puteti simti ca v-a ramas mancare in gat
- Puteti avea scaderi neintentionate in greutate de 10% sau mai mult sau crestere in
greutate nesatisfacatoare (atunci cand copilul este in crestere)

- Timpul la masa se poate prelungi (dureazad mai mult de 30 de minute) si/sau mesele sunt
insotite de oboseal3, salivare, tuse sau sufocare

- Scaderea inexplicabila a functiei pulmonare sau febra de origine necunoscuta pot fi
semne ale pneumoniei de aspiratie sau ale pneumonie cauzate de lichide ajunse in
plamani

INTERVENTII iN CAZ DE DISFAGIE:

- Atunci cand se observa aceste simptome sunt necesare teste clinice si examinarea
deglutitiei la radiografie

- In cazul problemelor cu deglutitia, trebuie implicat si un logoped care s& v& ajute sa

dezvoltati un plan individualizat de tratament cu scopul de a pastra functia de inghitire la
un nivel adecvat

- Se poate discuta despre introducerea sondei gastrice daca eforturile de mentinere a
greutatii corporale si de asigurare a aportului de lichide pe cale orala nu sunt suficiente

- Riscurile si beneficiile potentiale ale sondei gastrice trebuie discutate in detaliu

- Sonda gastrica poate fi introdusa in mai multe moduri. Trebuie sa discutati riscurile pe
care le implica procedura chirurgicala si anestezia, precum si preferintele personale, atunci
cand luati o decizie

Evaluarea nutritionala, a deglutitiei si gastrointestinala

La fiecare vizita

Evaluare de cdtre un nutritionist dietefician

Monitorizarea greutdfii si a indlfimii; la pacienfii non-ambulatori trebuie sd se utilizeze o altd metodd
de estimare a indltimii

O datd la 6 luni

intrebiri despre disfagie, constipatie, reflux gastro-esofagian si gastroparezd

Anual
Determinarea concentrafiei serice de 25-hidroxi vitamina D
Evaluarea aportului de calciu prin dietd

v v v v

Simptome de disfagie Una sau mai multe din urmdtoarele: 25-hidroxi vitamina D Aportul de calciu sub necesarul
* Scidere ponderald <30,0 ng/mL recomandat
* Malnutritie
* Aspiratie

« Disfagie moderatd sau severd

v v v v

Trimitere la logoped pentru Se recomanda introducerea Se trateazd deficitul de vitamina D Se recomanda cresterea
evaluarea deglutitiei, inclusiv sondei gastrice aportului de calciu prin dietd
pentru studiul deglutifiei prin si suplimentarea cu calciv
videofluoroscopie

Figura 12": Evaludri si management de nutritie, deglutitie si gastrointestinal
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- sonda gastrica utilizata la momentul potrivit poate scuti de presiunea de a consuma
alimente pentru un aport caloric suficient

- daca muschii asociati deglutitiei sunt functionali, utilizarea sondei gastrice nu inseamna
ca nu mai puteti manca alimentele dorite! Pur si simplu elimina stresul de a consuma
caloriile si nutrientii necesari in cantitate suficienta, deoarece puteti suplimenta nutritia
prin sonda gastrica.

CONSTIPATIA SI BOALA DE REFLUX GASTROESOFAGIAN (BRGE)

Constipatia si refluxul gastroesofagian (acidul care vine din stomac in gat, care provoaca
arsuri la stomac) sunt doua dintre cele mai frecvente afectiuni gastro-intestinale observate la
persoanele cu DMD. Deoarece constipatia este o acuza frecventa si este deseori subraportata,
este important sa discutati despre tranzitul intestinal cu echipa dumneavoastra de ingrijire.

Managementul constipatiei poate ajuta la evitarea complicatiilor viitoare care afecteaza
intestinul datorita constipatiei de lunga durata.

- Laxativele si alte medicamente pot fi utile. intrebati medicul de familie sau echipa de
medici care va ingrijeste care sunt laxativele cele mai potrivite si cat timp trebuie sa le luati.
Nu toate laxativele sunt la fel

- Este important sa beti zilnic o cantitate suficienta de lichide. Cresterea consumului de
fibre poate agrava simptomele mai ales daca consumul de lichide nu este crescut, asadar
revizuiti consumul de alimente si lichide cu un dietetician la fiecare vizita, mai ales daca
aveti constipatie

- In mod obisnuit, refluxul gastroesofagian este tratat cu medicamente care suprima acizii

gastrici; acestea sunt frecvent prescrise pentru persoanele care sunt in tratament cu steroizi
sau bifosfonati administrati pe cale orala

- ingrijirea orald este un aspect important pentru toatd lumea, in special la persoanele care
utilizeaza bifosfonati pentru pierderea de masa osoasa. Recomandarile expertilor pentru
ingrijirea orala sunt prezentate in Caseta nr. 5

- Pe masura ce intervine slabiciunea maxilarului, poate aparea oboseala la mestecatul
alimentelor, ceea ce poate conduce la scaderea aportului caloric

I —
CASETA 5 RECOMANDARI PENTRU INGRIJIRE ORALA

- incepand cu o varsta frageda, persoanele cu DMD trebuie s& vadd un dentist cu o
vasta experienta si o cunoastere detaliata a bolii. Misiunea dentistului trebuie sa fie
aceea de a asigura un tratament de calitate ridicata, sanatate orala si bunastarea
pacientului, reprezentand o resursa pentru comunitatea dumneavoastra. Dentistul
trebuie sa cunoasca diferentele specifice in ceea ce priveste dezvoltarea dentara si
scheletica la persoanele cu DMD si sa colaboreze cu un ortodontist bine informat si
experimentat

- Ingrijirea oral si dentara se bazeaza pe masuri profilactice in vederea mentinerii unei
bune igiene orale si dentare

- Este important ca parintii si alti ingrijitori sa fie invatati cum sa perie dintii unei alte
persoane, in special in cazul persoanelor cu DMD, la care, limba mare si, uneori,
limitarea deschiderii gurii fac ca periajul sa fie mai dificil

- Dispozitivele de asistenta adaptate individual si ajutoarele tehnice pentru igiena orala
sunt de o importanta deosebita atunci cand forta musculara a mainilor, bratelor,
maxilarului, gurii si gatului incepe sa scada sau in prezenta retractiilor la nivelul
maxilarului.
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CASETA NR.6 MANAGEMENT LOGOPEDIC - DETALII:

- Exista tipare bine documentate de deficit de limbaj si vorbire in DMD, care includ
probleme legate de dezvoltarea limbajului, memoria verbala pe termen scurt si
prelucrarea fonologica, precum si riscul de coeficient de inteligenta (IQ) deficitar si
tulburari de invatare specifice

- Nu toate persoanele cu DMD sunt afectate, dar aceste aspecte trebuie avute in vedere
si trebuie implementate interventii specifice daca este cazul

- Se recomanda indrumarea catre logoped sau la un terapeut pentru evaluarea vorbirii
si limbajului si pentru initierea tratamentului daca sunt suspectate probleme legate
de vorbire si limbaj

- Exercitiile pentru muschii implicati in vorbire si articularea cuvintelor sunt adecvate si
necesare atat pentru copiii cu dificultati de vorbire si limbaj cat si pentru persoanele
cu varste mai mari care prezinta o deteriorare a musculaturii bucale si/sau afectarea
inteligibilitatii limbajului

- Strategiile compensatorii, exercitiile vocale si amplificarea vorbirii sunt adecvate daca
persoana cu DMD devine dificil de inteles din cauza problemelor legate de suportul
respirator

- Evaluarea necesitatii utilizarii unor dispozitive de asistenta in comunicare prin
generarea vorbirii (VOCA) poate fi adecvata la orice varsta daca vorbirea este limitata

14. MANAGEMENTUL PSIHOSOCIAL

Viata traita in prezenta pacientilor cu DMD poate fi complicata, iar sprijinul psihosocial si
emotional este esential atat pentru persoanele cu DMD, cat si pentru familiile acestora
(caseta nr.7). Problemele psiho-sociale pot aparea in orice moment. Este important sa
informati echipa de evaluare neuromusculara daca aveti probleme cu oricare din cele
enumerate mai jos.

- Dificultati in interactiunile sociale si/sau in legarea de prietenii (adica imaturitate sociala,
abilitati sociale slabe, retragere sau izolare fata de colegi)

- Probleme de invatare
- Anxietate/ingrijorare excesiva sau constanta
- Certuri frecvente si iesiri comportamentale; dificultatea de a controla furia sau tristetea

- Risc crescut de tulburari neuro-comportamentale si de neurodezvoltare, incluzand
tulburari de spectru autist, tulburare cu deficit de atentie/hiperactivitate (ADHD) si
tulburare obsesiv-compulsiva (TOC)

- Probleme de ajustare emotionala si anxietate si/sau depresie

Problemele psihosociale si emotionale reprezinta o parte importanta a sanatatii si nu trebuie
ignorate. Daca sunteti ingrijorati, preocupati sau aveti intrebari legate de diagnostic sau orice
altceva, este important sa primiti raspunsuri. La fiecare vizita de evaluare neuromusculara
trebuie sa vi se puna intrebari, in mod formal sau informal, despre anxietate si depresie si,
daca exista probleme, trebuie sa primiti o trimitere pentru evaluare si tratament cat mai
repede posibil.
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CASETA 7. PENTRU FAMILII

Parintii care sunt deschisi si dispusi sa raspunda la intrebari vor usura sarcina copiilor care
au intrebari. Este important ca parintii sa raspunda la intrebari in mod deschis, dar intr-o
maniera adecvata varstei, si sa raspunda doar la intrebarea adresata (fara a dezvolta). Ne
putem imagina ca aceasta poate fi o conversatie foarte dificila. Grupurile de sustinere a
pacientilor si personalul de la clinica va pot ajuta cu informatii, iIndrumari si resurse. Echipa
de evaluare neuromusculara stie cu siguranta ca toti copiii au intrebari si ca orice sprijin
este apreciat. Acestia pot ajuta familia punandu-i in legatura cu personalul medical cel
mai potrivit pentru a ajuta la aceste conversatii delicate.

Desi este important ca persoanele cu DMD sa beneficieze de sprijin psihosocial si
emotional, acest diagnostic afecteaza intreaga familie. Parintii si fratii pot de asemenea sa
fie expusi riscului de izolare sociala si depresie. Este important ca la fiecare vizita sa spuneti
echipei de evaluare neuromusculara cum se descurca familia si, daca sunteti de parere ca
ati avea nevoie de consiliere, asigurati-va ca primiti o trimitere in acest sens.

Exista mai multe interventii bine cunoscute pentru a ajuta in diferite domenii

ale psihoterapiei. Acestea includ formarea parintilor in incercarea de a face fata
comportamentelor si conflictelor, terapie individuala sau de familie si interventii
comportamentale. Analiza comportamentala aplicata poate ajuta in cazul anumitor
comportamente asociate autismului.
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EVALUARI (FIGURA NR.13)

Evaluarea psihosociala anuala trebuie sa includa aspecte precum dezvoltarea cognitiva si a
limbajului, reglarea emotionala, reglarea comportamentala, abilitatile sociale si toate celelalte
domenii de interes. Desi nu toate clinicile au acces direct la toate evaluarile si interventiile
enumerate, aceste recomandari pot servi drept ghid pentru ingrijirea psihosociala.

Stadiul ambulator sav copilirie \ _

Promovafi auto-susfinerea si independenta pacientului

* Luati in considerare o evaluare la momentul inifial in * Realizafi o evaluare neuropsihologicd pentru identificarea Realizafi o evaluare neuropsihologici daci existd ingrijordri
primul an dupd diagnostic problemelor cognitive sau de invéifare cind existd privind modificéiri ale funcfiondrii sau capacitdtii de a
« Asigurati o evaluare de dezvoltare ( <4 ani) sau ingrijordri privind performanta scolard gestiona aspectele cotidiene
neuropsihologicd (>5 ani) cind existd ingrijordri sociale * Realizati o evaluare neuropsihologicd in contextul
sau emotionale sau intdrziere cognitivd tranzifiei spre maturitate pentru a stabili dacd sunt
necesare programe de asistentd g l
-= . . ™
’g Asigurati evaluarea de cdtre logoped pentru copiii e Indrumati pentru evaluarea de cdtre logoped pentru
o suspiciune de intdrziere de limbaj sau de dezvoltare a pacienfii cu pierdere sau deficit in comunicarea fundtionald,
“>‘ limbajului dificultdti de masticatie sau disfagie
Asigurati evaluarea de cdtre asistentul social la diagnostic iar Asigurafi evaluarea de cdtre asistentul social a nevoilor pacientului si ale familiei
ulterior la nevoie
-_—
Facefi recomandare pentru psihoterapie sau psiho-farmacologie, sau ambele, daci se identificd probleme de sdndtate mintald la pacient sau familie
Implementafi modificéiri la scoald pentru asigurarea séindtdfii, sigurantei si accesibilitdfii; planificafi Oferifi asistenfd pentru continuarea educatiei,
absentele pe motive de sdndtate formare profesionald, si instruire intermediard
prelungitd si programe educationale personalizate
pénd la vérsta de 22 ani
Stabilifi obiective viitoare legate de educatie Oferifi asistentd pentru operarea modificdrilor
si vocatie pentru a corespunde cerinfelor locului de muncd
Oferifi parinfilor resurse pentru informarea profesorilor, a psihologilor scolari i a intregului
personal scolar despre DMD
| Oferifi parinfilor si pacienfilor resurse pentru informarea colegilor despre DMD
g | Indrumafi cdtre psiholog pentru instruirea in aptitudini sociale, dupd caz
£ -
ic | Incurajati pdrintii si familiile s& ramédnd activi si implicati

Aranjafi asistentd medicald la domiciliv dacd
siindtatea pacientului este la risc deoarece in
contextul actual nu se pot oferi ingrijiri suficiente

Informati périnfii si familiile despre disponibilitatea ingrijirilor paliative

Oferifi asistenfd si inlocuire pentru ingrijitori

Pentru pacientii oflafi la sférsitul viefii, punefi
la dispozitie ingrijiri in cdmine specializate

Figura 133 - Evaluare si management psihosocial
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INTERVENTII PENTRU iNGRIJIRE SI1 SUPORT

- Coordonatorul ingrijirilor neuromusculare este un membru al echipei care are un rol crucial
si poate facilita trimiterile catre medici specialisti in sanatate comportamental3, asistenti
sociali, consilieri si specialisti Tn ingrijiri paliative. Daca din echipa care va acorda ingrijiri nu face
parte si un coordonator specializat in asistenta neuromuscularg, intrebati pe cine trebuie sa
contactati pentru intrebari/preocupari/situatii de urgenta intre programari

- Este important sa informati personalul scolii despre DMD, astfel incat acestia sa va cunoasca

diagnosticul si sa va ajute prin facilitarea accesului la tot ceea ce aveti nevoie pentru educatie,
participare sociald, educatie ulterioara si gasirea unui loc de munca

- Trebuie dezvoltat un plan individualizat special pentru educatie pentru a aborda eventualele
probleme de invatare pe care le aveti si pentru a modifica activitatile care ar putea dauna
musculaturii (de exemplu, educatia fizica) sau care v-ar epuiza energia sau v-ar spori oboseala
(de exemplu, mersul pe distante lungi la/inapoi de la masa de pranz), sau care v-ar putea
afecta siguranta (de exemplu activitatile de joaca) si pentru a aborda problemele legate de
accesibilitate

- Promovarea auto-sustinerii, a independentei si a implicarii in luarea deciziilor (in special, pe
masura ce deciziile se refera la ingrijirea medicald) si obisnuirea cu persoanele care va ofera
asistenta (in afara parintilor) sunt necesare si au o importanta deosebita pentru promovarea
autonomiei (vezi Capitolul 17)

- Dezvoltarea abilitatilor sociale si de invatare va facilita gasirea unui loc de munca si
participarea la viata cotidiana la varsta adulta

-in plus fata de managementul durerii (Caseta nr.4), echipele de ingrijire paliativa va pot oferi si
suport emotional si spiritual, pot ajuta familia sa gaseasca un inlocuitor pentru ingrijirile zilnice,
daca este necesar, va pot clarifica scopurile tratamentelor atunci cand trebuie luate decizii
medicale dificile, pot facilita comunicarea dintre dumneavoastra si echipa medicala si pot
aborda aspectele legate de suparare, pierdere si deces

PSIHOTERAPIA S| INTERVENTIILE FARMACOLOGICE

Daca aveti probleme de anxietate sau depresie, puteti beneficia de utilizarea antidepresivelor
prescrise. Aceste medicamente se pot prescrie si se vor monitoriza cu atentie in cazurile in care
se stabileste un diagnostic ce justifica utilizarea acestora.

15. CONSIDERENTE PRIVIND
INTERVENTIILE CHIRURGICALE

Vor exista o varietate de situatii, atat corelate cu DMD (de exemplu, biopsie musculara,
interventii chirurgicale pentru retractiii articulare, chirurgie spinala sau gastrostomie) cat

si necorelate cu DMD (de exemplu, evenimente chirurgicale acute) cand pot fi necesare
interventii chirurgicale si/sau anestezie generala. Daca veti fi suspus unei interventii chirurgicale,
exista o serie de probleme specifice afectiunii de fond care trebuie luate in considerare pentru
siguranta dumneavoastra.

Interventia trebuie efectuata intr-un spital unde personalul implicat in operatie si in ingrijirile
ulterioare este familiarizat cu DMD si este dispus sa colaboreze pentru a se asigura ca totul se
desfasoara fara probleme. Trebuie luata in considerare administrarea unei doze de stres
de steroizi. Ghidurile pentru administrarea unei doze de stres pot fi gasite in Protocolul PJ
Nicholoff privind administrarea steroizilor la www.parentprojectmd.org/P3J.

Toate persoanele cu DMD prezinta un risc de rabdomioliza. Rabdomioliza apare in contextul
degradarii musculare masive. in urma degradarii musculare, in sdnge se elibereaz& mioglobina
si potasiul. Mioglobina este periculoasa pentru rinichi si poate provoca insuficienta renalg;
potasiul poate fi periculos pentru inima. Datorita riscului de rabdomioliza, exista preocupari
specifice in cazul anesteziei la persoanele cu DMD.
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« Succinilcolina va provoca rabdomioliza si nu trebuie utilizata niciodata

- Evitati anestezia prin inhalare; exista un risc crescut de rabdomioliza la utilizarea anesteziei
inhalatorii

- Agentii anestezici cu administrare intravenoasa (V) sunt de obicei siguri
- La persoanele cu DMD, se recomanda prudenta cu orice agenti anestezici

- O lista cu anesterziile considerate a fi sigure si nesigure poate fi gasita pe site-ul PPMD la adresa
www.parentprojectmd.org/Surgery

- Amintiti echipei medicale ca oxigenul trebuie utilizat cu prudenta (vezi Capitolul 1)

- Este necesara atentie deosebita la utilizarea opiaceelor, a altor medicamente sedative si a
relaxantelor musculare - acestea pot afecta frecventa si profunzimea respiratiei, astfel incat
respiratia poate deveni superficiala si mai lenta

Ingrijiri cardiace

Medicul cardiolog trebuie consultat inainte de toate procedurile chirurgicale

Anestezistii trebuie si cunoascd faptul i pacienfii cu DMD sunt expusi riscului de decompensare cardiacd in timpul infervenfiei
chirurgicale

Proceduri chirurgicale majore
* Pacienfii cu DMD prezintd un risc deosebit de afectare cardiaci in timpul procedurilor majore
* Ecografie cardiaci si electrocardiograma trebuie efectuate inainte de orice intervenfie chirurgicald planificatd

Proceduri chirurgicale minore
* La pacienfii cu fundfie cardiacd normald, se recomandd evaluare cardiacd dacd ultima investigatie a fost efectuatd cv mai mult
de un an inginte

Ingrijiri respiratorii

Pregitirea preoperatorie i utilizarea postoperatorie a tehnicilor de tuse asistatd
* Tehnicile de tuse sunt necesare pentru pacientii care au la momentul initial un vérf ol debitului de tuse <270 L/min sau
presiunea maximd expiratorie inifiald <60 cm H20 *

Pregitirea preoperatorie si utilizarea postoperatorie a ventilatiei non-invazive
* Ventilatia non-invazivd este necesard pentru pacienfii cu o valoare FVCinifiald <30% prezis
* Ventilatia non-invazivd este recomandatd pentru pacientii cw o valoare FVC <50% prezis

Trebuie evitatd extubarea si trecerea la suplimentare cu oxigen in monoterapie fird utilizarea concomitentd a ventilafiei
non-invazive

Spirometria stimulativd nu este indicatd deoarece este potenfial ineficientd la pacienfii cu sldbiciune musculard
respiratorie si sunt disponibile alternative preferate

Anestezia

Anestezia intravenoasd totald este cel mai recomandatd
Miorelaxantele depolarizante, precum ar fi clorura de suxametoniu, sunt absolut contraindicate din cauza
riscului de readtii fatale

Risc de rabdomiolizd si hiperpotasemie

* Pacientii cu DMD sunt expusi riscului de a dezvolta rabdomiolizd ca urmare a utilizdrii anestezicelor
inhalatorii sau in urma administrérii de clorurd de suxametoniu

* Complicatiile rabdomiolizei sunt frecvent confundate cu hipertermia malignd

Pierderea de séinge

1

Nu sunt r anestezicele hipotensive pentru a minimiza pierderea de sdnge din cauza riscului
hemodinamic datoritd cardiomiopatiei la pacienfii cu DMD

Tehnologia de salvare a sdngelui, impreund cu utilizarea acidului aminocaproic sau a acidului tanexamic, pot fi
luate in considerare pentru a ajuta la gestionarea pierderii de sdnge intraoperator

Administrarea de anticoagulante postoperator, precum heparind sau aspirind, nu este adecvatd la pacientii cu DMD

Ciorapii de compresie cu compresie secventiald pot fi indicati pentru prevenirea trombozei venoase profunde

Figura 142 - Considerente privind interventiile chirurgicale in DMD
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16. CONSIDERENTE PRIVIND ASISTENTA
MEDICALA DE URGENTA

Daca sunteti nevoit sa mergeti la spital pentru o situatie de urgenta, exista o serie de factori
care trebuie luati in considerare.

- Medicul de familie sau neurologul ar trebui sa sune la spital inainte sa ajungeti acolo. Acest
lucru va permite personalului din spital sa va primeasca si ingrijeasca in mod corespunzator

- Daca sunteti in camera de garda, nu uitati sa sunati neurologul sau echipa de ingrijiri
neuromusculare

- Sectia unde sunteti internat trebuie informata despre diagnosticul de DMD,
medicamentele curente, prezenta oricaror complicatii respiratorii si cardiace si despre
persoanele care fac parte din echipa medicala obisnuita

- Intrucat numerosi profesionisti din domeniul s&natatii nu sunt la curent cu strategiile de
tratament posibile in DMD, ar trebui sa li se explice si speranta actuala de viata precum si
asteptarile legate de o buna calitate a vietii

DE URGENTA CASETA NR.8. ASPECTE MAJORE
in mod ideal, ar trebuie sa aveti intotdeauna la ALE INGRIJIRILOR DE URGENTA

voi un card pentru situatii de urgenta si sa aveti | 1. Aduceti cardul cu informatii pentru situatii
acces la un scurt rezumat medical furnizat de de urgenta sau descarcati aplicatia PPMD

neurolog care s cuprinda: (www.parentprojectmd.org/App) sau
aplicatia disponibila in tara dumneavoastra,

pe care sa o utilizati atunci cand discutati cu
- Lista de medicamente medicii, asistentele medicale si personalul
administrativ din spital

- Diagnosticul

- Starea medicala initiala, inclusiv rezultatele
studiilor recente privind functia pulmonara si | 2. Contactati heurologul dupa evaluarea

cardiaca initiald pentru a discuta managementul
- Orice antecedente de probleme medicale bolii
recurente (de ex. pneumonie, insuficienta 3. Spuneti personalului din sectia de urgente
cardiaca, pietre la rinichi, gastropareza daca luati steroizi
[intarzierea golirii stomacului]) 4. Daca puteti, aduceti copii ale celor mai
- Prezentare succinta a evaluarii initiale si a recente rezultate ale testelor cardiace si
tratamentului pulmonare, cum ar fi FVC, EKG si FEVS
Exista de asemenea informatii despre ce 5. Daca aveti un dispozitiv de asistare a tusei si/
trebuie facut in cazul unei situatii de urgenta sau un echipament de asistare a respiratiei
in aplicatia PPMD pentru telefoane inteligente (de ex. BiPAP), aduceti-le la spital
(www.parentprojectmd.org/App) care pot 6. Daca nivelul oxigenului scade, personalul

fi disponibile in alte tari prin intermediul
grupurilor locale de sustinere a pacientilor.

trebuie sa fie foarte atent atunci cand va
administreaza oxigen fara suport respirator

TRATAMENTUL CU STEROIZI (ventilatie). in aceasta situatie, este posibil ca
Personalul medical din camera de garda nevoia de a respira sa dispara (vezi Caseta
trebuie informat despre tratamentul zilnic cu nr.8)

steroizi. Spuneti-le de cat timp luati steroizi 7. Daca aveti o fractura, insistati ca personalul
zilnic si daca ati omis una sau mai multe doze. medical sa ia legatura cu neurologul sau

De asemenea, este important sa le spuneti daca cu kinetoterapeutul. Urmariti semnele si

ati folosit steroizi in trecut, chiar daca in prezent simptomele sindromului de embolie grasa
nu mai luati. (SEG) (Capitolul 9)
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Acest lucru poate fi important deoarece:

- Steroizii pot reduce raspunsul organismului la stres, astfel incat pot fi necesare doze
suplimentare de steroizi in situatii de urgenta

- Steroizii pot creste riscul de ulceratii la nivelul stomacului; acest lucru trebuie luat in
considerare de personalul din urgente

- Rareori, pot aparea alte complicatii acute ale tratamentului cu steroizi care trebuie sa fie
luate in considerare de personalul din urgente

FUNCTIA CARDIACA

- Rezultatele recente ale testelor privind functia cardiaca pot fi utile (de exemplu, EKG,
ecocardiografie sau IRM); este bine sa le aduceti daca puteti

- Amintiti personalului din urgente ca la pacientii cu DMD, EKG-ul prezinta anomalii la toate
varstele; este bine sa aduceti o copie a EKG-ului daca puteti

- In timpul bolilor acute, poate fi necesard monitorizarea cardiacd continua pentru a ne
asigura ca nu exista probleme de ritm sau frecventa cardiaca

FUNCTIA RESPIRATORIE

- Rezultatele recente ale testelor functiei respiratorii pot fi utile (de exemplu, capacitatea
vitala fortata sau FVC); este bine sa le aduceti daca puteti

- Este important sa aduceti la spital toate echipamentele pe care le utilizati (dispozitive de
asistare a tusei, BiPAP, etc.), in cazul in care spitalul nu va poate pune la dispozitie acest
echipament. Insistati ca personalul din urgente sa foloseasca acest echipament in cadrul
ingrijirilor acordate

- Daca utilizati un ventilator acasa, echipa de asistenta respiratorie din spital ar trebui
implicata cat mai curand posibil

- Se recomanda prudenta in utilizarea opiaceelor, a altor medicamente sedative si relaxante
musculare - acestea pot afecta frecventa si profunzimea respiratiei, astfel incat respiratia
poate deveni superficiala si mai lenta (vezi Capitolul 15)

- Daca este necesara anestezia, trebuie utilizata anestezie |V si trebuie evitata administrarea
anesteziei inhalatorii; succinilcolina este strict contraindicata la persoanele cu DMD si prin
urmare nu trebuie administrata (vezi Capitolul 15)

Respiratia si muschii implicati in tuse sunt si mai slabiti atunci cand sunteti bolnav, iar riscul
acestor complicatii creste in mod dramatic. Astfel, daca muschii respiratori devin semnificativ
slabiti:

- Pot fi necesare antibiotice pentru infectiile respiratorii

- Este posibil sa aveti nevoie de suport respirator cu un ventilator non-invaziv sau acesta sa
fie necesar pe o durata de timp mai lunga decat de obicei

- Se recomanda prudenta daca aveti nevoie de oxigen (vezi Caseta 9)

- Ca abordare standard a afectiunilor respiratorii in camera de garda se recomanda utilizarea
continua a ventilatiei non-invazive in perioada de veghe, intrerupta in functie de necesitati
pentru tuse asistata frecvent
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e ————————————————
CASETA NR. 9. OXIGEN - ATENTIE!

- Toti oamenii respira pentru a inhala oxigen (O2) si expira dioxid de carbon (CO2)

- Daca prezentati functie pulmonara diminuata, administrarea oxigenului poate
reduce dorinta organismului de a respira si poate avea ca rezultat concentratii
ridicate de dioxid de carbon (situatie denumita ,retentie de CO2" sau ,acidoza
respiratorie). Acest lucru poate fi periculos si poate chiar pune viata in pericol.
Suplimentarea cu oxigen trebuie facuta cu precautie extrema si cu monitorizarea
concentratiilor de dioxid de carbon

- Trebuie verificate concentratiile de dioxid de carbon in sdnge daca saturatia
oxigenului in singe (masurata prin pulsoximetrie) a scazut la <95%. Daca nivelul de
dioxid de carbon din sange este ridicat, trebuie sa se utilizeze asistarea manuala si
mecanica a tusei si suport respirator non-invaziv

- Daca este necesara administrarea de oxigen, aceasta trebuie sa se faca prin
ventilatie non-invaziva (ventilatie prin presiune bifazica pozitiva) si cu monitorizarea
atenta a valorilor CO2 din sange.

FRACTURI

Persoanele cu DMD sunt expuse riscului de fracturi. Fracturile la nivelul membrelor
inferioare pot face dificila reluarea mersului, mai ales daca mersul devenise deja
dificil inainte de fractura. Spuneti echipei de ingrijiri neuromusculare, in special
kinetoterapeutului daca aveti o fractura, astfel incat acestia sa poata discuta cu
chirurgii, daca este necesar.

- Fixarea chirurgicala, daca se poate realiza pentru fractura respectiva, este adesea o
optiune Mmai buna decat ghipsul daca persoana este inca ambulatorie (sustinerea
greutatii se poate obtine adesea mai repede dupa fixare chirurgicala decat in cazul
ghipsului)

- Opinia unui kinetoterapeut este cruciala pentru a va asigura ca reluati mersul cat
mai curand posibil

- Daca fractura este la nivelul vertebrelor (coloana vertebrald) si va doare spatele,
este necesara opinia ortopedului sau a endocrinologului dumneavoastra pentru a
asigura tratamentul potrivit (vezi Capitolul nr. 9)

Sindromul de embolie grasa (SEG) este un risc pentru persoanele cu DMD si reprezinta
o urgenta medicala (vezi Capitolul nr.9). Spuneti imediat personalul din urgente daca
suspectati o embolie grasa. Simptomele SEG includ:

- Confuzie si/sau dezorientare
- A nu te simti tu insuti
- Accelerarea respiratiei si a ritmului cardiac

- Dificultati de respiratie

17. TRANZITIA INGRIJIRILOR

Pe masura ce va pregatiti pentru o mai mare independents, trebuie avute in
vedere nevoile medicale si de ingrijire. In general, pentru a atinge nivelul dorit de
independenta este nevoie de planificare atenta si continua.
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MOMENTUL PLANIFICARII TRANZITIEI

incepand cu copilaria timpurie, furnizorii, educatorii si parintii ar trebui s inceapa sa va implice
in deciziile legate de asistenta medicala si planificarea pentru viitor. in multe cazuri, trecerea la
varsta adulta poate necesita schimbarea unuia sau a tuturor furnizorilor medicali. Tu si familia
ta trebuie sa incepeti sa va ganditi la planuri pentru tranzitia asistentei medicale (de la asistenta
neuromusculara in sectia de pediatrie la sectia de adulti) pana la varsta de 12 ani, cu initierea
discutiilor despre tranzitie si a planificarii pana cel tarziu la varsta de 13-14 ani.

- Planul trebuie sa includa serviciile ce trebuie sa vi se ofere, cine le va oferi si cum vor fi
finantate

- Planul de tranzitie trebuie sa se bazeze pe nevoile, dorintele si valorile pe care tu si familia ta le
considerati importante

- Planul trebuie sa includa rezultatele pe care le considerati importante in patru domenii:
gasirea unui loc de munca/educatia (ceea ce doriti sa faceti), traiul independent (unde doriti
sa traiti si cu cine), sanatatea (pe baza prioritatilor personale) si activitatea sociala (modul in
care doriti sa fiti activ alaturi de prieteni si in cadrul comunitatii)

- Planificarea financiara trebuie sa includa un plan financiar pe termen lung

- Trebuie inclusa planificarea juridica pentru cei cu varsta de 18 ani si peste. Acest lucru poate
diferi in functie de tara, dar in SUA implica o discutie privind tutela legala (o alta persoana
trebuie sa fie ,tutorele” sau ,curatorul” tau si sa ia decizii juridice pentru tine) si privind procura
medicala (care inseamna puterea de a lua decizii cu privire la ingrijirile medicale daca tu nu
poti)

COORDONAREA iNGRIJIRILOR (FIGURA 15)

Coordonatorul ingrijirilor si/sau asistentul social pot servi ca resursa centrala pentru orice
intrebari pe care le puteti avea despre gestionarea sanatatii si a ingrijirilor asociate distrofiei
musculare Duchenne. Coordonatorii ingrijirilor faciliteaza comunicarea dintre echipa de evaluare
neuromusculara, furnizorii de asistenta medicala primara, familia si comunitatea si va pot ajuta
sa anticipati nevoile de sanatate si va pun in legatura cu resursele care pot raspunde acestor
nevoi. Deseori, acestia va pot ajuta cu obtinerea beneficiilor si achizitionarea de echipamente si
resurse. in absenta coordonarii ingrijirilor si a implicarii asistentilor sociali, ingrijirea poate deveni
fragmentata, recomandarile nu vor fi respectate iar nevoile vor ramane nesatisfacute.

ASISTENTA MEDICALA
Planificarea tranzitiei trebuie sa includa un plan de continuitate a ingrijirii oferite de clinica de

trebui sa va ajute sa gestionati asistenta medicala, sa faciliteze trimiterile catre furnizorii adecvati
pentru adulti si sa se asigure ca se face si realizarea transferului dosarelor medicale.

- De la o varsta frageda, trebuie sa fiti incurajati sa participati la discutii despre propria stare de
sanatate si mai tarziu (dupa varsta de 14 ani) sa puteti discuta singur cu medicii

- Pe masura ce incepeti sa demonstrati interes si capacitatea de a va sustine propriile opinii cu
privire la ingrijire si nevoi, atunci sunteti gata sa treceti de la interactiunile pediatrice, centrate
pe familie la interactiuni adulte, centrate pe pacient

- Subiectele sensibile sunt mai frecvente in perioada de adolescenta si prima maturitate
si pot include disconfort, anxietate, acceptare si pierdere si ar trebui evaluate si abordate
impreuna cu profesionistii. Discutarea acestor subiecte in mod liber cu echipa de evaluare
neuromusculara va permite echipei sa colaboreze cu dumneavoastra pentru a accesa alte
servicii medicale sau de sustinerea de care aveti nevoie

- Este important sa comunicati echipei de evaluare neuromusculara propriile valori si preferinte
corelate cu sanatatea. Parintii si personalul medical va pot ajuta sa planificati din timp
ingrijirile pe masura ce incepeti sa luati in considerare alegerile critice de ingrijire medicala in
viata adulta.
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EDUCATIA, ANGAJAREA SI URMARIREA VOCATIILOR

Educatia si planificarea vocatiilor dupa liceu necesita o atentie deosebita. Personalul scolii,
serviciile de consiliere profesionala si clinicile formale de tranzitie va pot oferi indrumari
suplimentare. Nu toata lumea cauta educatie suplimentara dupa terminarea liceului.

Punctele forte si talentele speciale ar trebui inventariate pentru a crea un program de
activitati zilnice care sa fie placute si sa va aduca satisfactii

- Intalnirile de planificare a educatiei ar trebui sa aiba loc cel putin o data pe an incepand
cu varsta de 13 ani si sa includa evaluarea punctelor forte si a intereselor personale,
concentrandu-se asupra nevoilor si obiectivelor personale

- Este important sa se stabileasca un plan care sa echilibreze nevoile medicale si timpul de
odihna cu aspectele practice care implica frecventarea scolii si standardele academice/
cerintele unui loc de munca

- Este important sa identificati resursele pentru a putea accesa echipamentele si tehnologia
de care veti avea nevoie, precum si metodele de transport

- Este esential sa vi se acorde sansa de a avea o viata productiva, plina de satisfactii si
impliniri, in orice mod posibil

LOCUINTA S| ASISTAREA ACTIVITATILOR COTIDIENE

Pe masura ce treceti de la adolescenta la varsta adulta, ar trebui sa explorati nivelurile dorite
de viata independents, si sa beneficiati de resursele si sprijinul necesar care sa va asigure o
independenta optima. Activitatile cotidiene sunt sustinute de membrii familiei atunci cand
sunteti mai tineri, dar, pe masura ce va maturizati, se obisnuieste destul de frecvent sa se
angajeze ingrijitori din afara familiei. insotitorii angajati sau personalul parascolar va pot oferi
asistenta in ceea ce priveste igiena, mesele, transferurile, precum si interventiile de asistenta
medicala. Agentiile de ingrijire la domiciliu pot oferi adesea servicii autorizate pentru nevoi
medicale mai avansate. intrebati echipa de asistentd neuromusculara despre serviciile
disponibile pentru adolescenti/adulti din tara dumneavoastra.

Ca urmare a naturii complexe si deseori fragmentate a sistemelor de indemnizatii pentru
persoanele cu dizabilitati, este posibil sa aveti nevoie de consiliere si intelegere financiara
care sa depaseasca notiunile necesare persoanelor fara dizabilitati. Echipa de ingrijire
neuromusculara, in special asistentii sociali, va vor ajuta sa obtineti informatii impreuna cu
familia despre programele de asigurari private, de stat sau regionale si despre sistemele
nationale de asistenta sociala.

Daca va ganditi sa traiti independent, exista cateva optiuni pe care le puteti lua in
considerare:

- Cadrul rezidential poate insemna traiul in casa familiala, in campus in timpul studiilor
universitare, intr-o casa pentru grupuri sau locuinta organizata sau intr-o casa sau
apartament cu sau fara coleg de camera

- Pot fi necesare modificari si adaptari pentru accesibilitate (consultati expertii, intelegeti
legile si drepturile, resursele financiare, optiunile propuse prin tehnologia de asistare)

- Este posibil sa aveti nevoie de asistare pentru ingrijirea personala si activitatile cotidiene
(asistenti angajati versus ingrijitori din familie, disponibilitatea furnizorilor, resursele pentru
finantare, managementul si formarea ingrijitorilor)
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TRANSPORT

Problemele de transport va pot afecta autonomia si independenta, oportunitatile de
angajare si educatie si implicarea in activitati sociale. Echipa de asistenta neuromusculara
trebuie sa va prezinte optiunile de deplasare in sigurantd, inclusiv:

- Sofatul independent cu modificari aduse vehiculului
- Modificarea vehiculelor detinute de familie
- Transport public

RELATII PERSONALE
- Conexiunile sociale sunt esentiale pentru asigurarea sanatatii, bunastarii si calitatii vietii

- Uneori, oportunitatile de contact personal si de implicare sociala apar mai putin natural
si necesita mai mult efort intentionat pentru a incuraja si facilita legaturile sociale. Exista
multe grupuri sociale pentru adolescenti si adulti cu DMD iar acestea pot fi gasite prin
contactarea organizatiilor mari de sustinere a pacientilor. De asemenea, asistentul social va
poate pune la dispozitie o lista de grupuri sociale care v-ar putea interesa

intalnirile, intimitatea si sexualitatea sunt subiecte care au prioritate la unele persoane
cu DMD. incercati sa initiati aceste discutii despre relatii, intalniri, orientare sexuala si
casatorie cu un prieten de incredere sau cu un membru al familiei. Acestia v-ar putea
vorbi si despre eliminarea obstacolelor si dezvoltarea de relatii sociale si participarea la
evenimentele sociale. Ar putea fi de asemenea util si sa vorbiti cu cineva din echipa de
ingrijiri neuromusculare

in cadrul programarilor la medicul de familie si la medicii specialisti, ar trebui s& aveti
ocazia sa vorbiti si cu un membru al echipei de asistenta neuromusculara in preajma
caruia sa va simtiti confortabil si sa puteti pune intrebari despre autostimularea sexual3,
relatii sexuale cu un partener, conceperea copiilor sau alte subiecte intime. Atunci cand
este cazul, pot fi utile indrumarile obtinute, impreuna cu partenerul de viata, de la un
terapeut specializat pe probleme de casnicii sau relatii.
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Relatia cu ceilalti

* Dezvoltarea de apfitudini pentru a
interactiona cu ceilalfi in vederea
gestiondrii aspectelor personale
(socializare, intélniri)

* Eforturi pentru a obtine nivelul dorit
de autonomie si independentd

Locuinta

* Analizarea optiunilor pentru locuintd
(casa familiei sau in altd parte)

* Efectuarea de modificdri la domiciliv
pentru accesibilitate si sigurantd

* Utilizarea tehnologiei de asistare

GHID PENTRU FAMILII

Educatie sau ocupatie

* Planificati precoce ocupatiile viitoare

* Luafi in considerare cursurile online vs
cele in campus

* (ontactafi programele din campus care
se adreseazd studentilor cu dizabilitdfi

* inscriere pentru resurse privind un loc
de muncd sau planificarea ocupatiei

Tanarul

adult cu
DMD

Transport

» incurajati sofatul independent cu
adaptdri aduse vehiculului

* Modificdri ale masinii de familie

* Examinafi opfiunile accesibile de
transport public

Activitati cotidiene

* Evaluati finanfdrile si beneficiile
pentru ingrijiri

. invﬁpu!i um sd se angaijeze i
instruiascd asistenti pentru ingrijiri
personale

e Asigurafi un inlocuitor pentru
ingrijitorii din familie

* Luati in considerare necesitatea de
stabilire a tutelei

Asistenta medicala

* Tranzifia de la servicii de pediatrie la
cele pentru adulfi

* Trecerea de la interactiuni medicale
axate pe familie la cele axate pe
pacient

* Discutafi modificdrile specifice varstei
in ceea ce priveste beneficiile
medicale

* Evaluafi necesitatea intocmirii unei
procuri de lungd duratd pentru
asistentd medicald

Figura 15% - Considerente privind adultii cu DMD

18. CONCLUZII

Speram ca acest ghid va va fi util pe masura ce descoperiti viata cu DMD. Amintiti-va mereu
ca exista grupuri de sustinere, centre si echipe neuromusculare, familii si prieteni care sunt
aici pentru a va sprijini la fiecare pas. Cel mai dificil este sa cereti ajutorul altora, dar, este
primul pas. Nu sunteti singuri in aceasta calatorie.

www.mda.org

www.parentprojectmd.org

www.treat-nmd.eu

www.worldduchenne.org
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Puteti gasi specialisti cu experienta in boli
neuromusculare in urmatoarele centre din tara:

Bucuresti: Spitalul Clinic de Psihiatrie
.Prof. Dr. Al. Obregia”“ - Clinica de Neurologie Pediatrica
www.spital-obregia.ro/neurologie-pediatrica

Spitalul Clinic de copii Dr. Victor Gomoiu, Bucuresti -
Clinica de neurologie pediatrica
www.spitalgomoiu.ro/sectia-clinica-neurologie-pediatrica

Arad: Spitalul Clinic Judetean Arad - Neurologie Pediatrica
www.scjarad.ro/index.php/2012-01-20-12-29-25/sectii/81-
sectii/129-compartimentul-de-neurologie-si-psihiatrie

Bacau: Spitalul de Pediatrie Bacau

Baia Mare: Spitalul Judetean de Urgenta
“Dr. Constantin Opris” Baia Mare - Neurologie Pediatrica
www.spitaljbm.ro

Braila: Spitalul Judetean de Urgenta Braila www.spitalbraila.ro/
servicii_medicale/sectii/compartiment_neurologie pediatrica

Cluj: Spitalul Clinic de Urgenta pentru Copii
Cluj-Napoca - Neurologie Pediatrica
www.pedicluj.ro/organizare/sectii-compartimente/neurologie

Constanta: Spitalul Judetean Constanta - Neurologie
Pediatrica (Sectia Pediatrie)
www.spitalulconstanta.ro

Craiova: Spitalul Clinic de Neuropsihiatrie Craiova -
C.S.M. Copii, Sectia Neuropsihiatrie infantila
WWW.SCNPC.Io

Spitalul Clinic Judetean de Urgenta Craiova

Centrul Regional de Genetica Medicala Dolj
www.geneticamedicala.ro

Deva: Spitalul Judetean de Urgenta Deva -
Neurologie Pediatrica
www.spitaldeva.ro/spitaldeva/index.php/pediatrie

Galati: Spitalul Clinic de Urgenta pentru Copii, “Sf. loan”, Galati
www.spcopgalati.ro/structura/sectia-clinica-pediatrie-iii

lasi: Centrul Regional de Genetica Medicala lasi
www.sfmaria-iasi.ro/centrul-regional-de-genetica-medicala

Oradea: Spitalul Clinic Municipal “Dr. Gavril Curteanu”
Oradea - Compartiment Neurologie Pediatrica
WWW.SCMO.ro

Sibiu: Spitalul Clinic de Pediatrie Sibiu - Neurologie Pediatrica
www.pediatriesibiu.ro/sectii/clinica-de-pediatrie-i-si-ii

Suceava: Spitalul Judetean de Urgenta “Sf. loan cel Nou”
Suceava - Neurologie Pediatrica
www.spitaluljudeteansuceava.ro/services-
view/neuropsihiatrie-infantila

Timisoara: Spitalul Clinic de Urgenta pentru Copii
,Louis Turcanu’- Sectia Clinica Neurologie Pediatrica
www.spital-copii-timisoara.info/organizare/sectii/
sectia-clinica-neurologie-pediatrica

Tg. Mures: Spitalul Clinic Judetean de Urgenta Tg. Mures,
Sectia Clinica Neurologie si Psihiatrie Pediatrica
www.spitaljudeteanmures.ro/servicii-medicale/neuropsihiatrie

Tulcea: Centrul de Sanatate Mintala - Spitalul
Judetean de Urgenta Tulcea
www.spitaltulcea.ro

Centre de recuperare pentru pacientii cu distrofie musculara Duchenne:

Centrul National Clinic de Recuperare Neuropsihnomotorie Copii “Dr. Nicolae Robanescu”,
Bucuresti http://www.recuperarecopii.ro/index.php/recuperare-medicala

Spitalul Clinic de Recuperare Medicala Baile Felix http://www.spitalfelix.ro/

Sanatoriul Balnear si de Recuperare Techirghiol https://sbtghiol.ro/

Versiunea in limba romana a acestui ghid a fost pregatita prin efortul Societatii Romane
de Neurologie Pediatrica in colaborare cu Asociatia Parent Project Romania.

Tiparirea acestui ghid s-a facut cu sprijinul financiar al Societatii Romane de
Neurologie Pediatrica si al Ambasadei Frantei in Romania.
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