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Apibendrinimas

Nervy raumeny ligos skirstomos j paveldimas (pvz., spinaliné raumeny atrofija, Duchenne
raumeny distrofija) ir jgytas (pvz., Guillain-Barre sindromas). Si metodika skirta paveldimoms
nervy-raumeny ligoms (PNRL). PNRL priskiriamos retoms ligoms, todél iy ligy diagnostika,
pacienty biklés stebéjimas ir gydymas vykdomi universitetiniuose rety ligy centruose. Siuose
centruose suformuotos daugiadalykés specialisty komandos, kuriy nariai i§samiai susipazing
su PNRL pobtdziu, eigos ir progresavimo ypatumais, gydymu, komplikacijomis ir jy
prevencija. PNRL eiga gali bati skirtinga net ir tg pacig ligg turintiems pacientams, todél
biitinas individualus paciento steb¢jimo, funkcinés buklés vertinimo ir gydymo bei
reabilitacijos planas. Sis planas koreguojamas keiGiantis funkcinei paciento biiklei ir
poreikiams.

PNRL poZymiai iSrySkéja vaikui augant. PradZioje jie gali buti nespecifiniai (pvz.,
sulétéjusi judesiy raida, maZesné iStverme) ir sunkiai pastebimi. D¢l Sios priezasties PNRL
daznai nustatomos pavéluotai, o tai lemia pavéluotai pradétg gydyma (kai kurios PNRL ligos
gali buti veiksmingai gydomos) ir reabilitacijg, blogesn¢ su sveikata susijusig gyvenimo
kokybe (GK) ir dalyvuma.

Metodinio dokumento ,Nervy-raumeny ligy diagnostikos principai, funkcinés buklés
vertinimas, steb&jimas ir abilitacija” (toliau — metodinis dokumentas) tikslas:

e suteikti gydytojams ir Kitiems specialistams ziniy apie PNRL diagnostikg ir
gydyma;

e pateikti gaires / algoritmus, kuriuos gydymo jstaigos galéty naudoti organizuojant
ir teikiant asmens sveikatos priezitros (ASP) paslaugas PNRL turintiems vaikams.

Metodika skirta bendrosios praktikos gydytojams, vaiky ligy gydytojams, Vaiky raidos
sutrikimy ankstyvosios reabilitacijos (VRSAR) ir medicininés reabilitacijos daugiadalykiy
komandy nariams, vaiky neurologams, fizinés medicinos ir reabilitacijos gydytojams,
teikiantiems ASP paslaugas vaikams, turintiems NRL. Rekomenduojame, kad ASP specialistai
priimdami sprendimus dél PNRL diagnostikos ir stebéjimo principy vadovautysi Siuo
metodiniu dokumentu visa apimtimi. Sprendimus dél gydymo metody parinkimo
rekomenduojame priimti atsizvelgiant j individualius paciento poreikius, Seimos pasirinkimag
ir metodikoje pateikiamus gydymo principus.

Metodikos taikymo sritys: vaiky iki 7 mety PNRL diagnostika, diferenciné diagnostika,
funkcinés buklés vertinimo principai ir reabilitacija, gretutiniy sveikatos sutrikimy diagnostika
ir gydymo principai, stebéjimo principai.

Sveikatos sutrikimai, kuriems skirta $i metodika pagal Tarptautinés statistinés ligy ir
sveikatos sutrikimy klasifikacijos deSimtajj pataisyta ir papildyta leidimg ,,Sisteminis ligy
sgraSas“ (Australijos modifikacija, TLK-10-AM) koduojami:

e (12 — Spinaliné raumeny atrofija ir su ja susij¢ sindromai;
e (60 — Paveldétoji ir idiopatiné neuropatija;
e G71 - Pirminés raumeny ligos.

Apie raumeny distrofijos diagnostikg ir sveikatos bei funkcinés buklés stebéjimo principus

yra isleistas metodinis dokumentas ,Vaiky, serganCiy progresuojan¢iomis raumeny



distrofijomis, ilgalaiké daugiadalyké stebésena” (Kaunas, 2018). Todél Siame metodiniame
dokumente nepateikiami specifiniai raumeny distrofijos diagnostikos, stebéjimo ir gydymo
aspektai.

Metodikos dokumento jgyvendinimg koordinuoja Lietuvos sveikatos moksly universiteto
ligoniné Kauno klinikos. Rengiant metodika atsizvelgta j Siuos dokumentus:

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2000 m. geguzés 31 d. jsakymas Nr.
301 ,,Dél profilaktiniy sveikatos tikrinimy sveikatos prieziiiros jstaigose* (nauja
redakcija nuo 2015 m. kovo 23 d. Nr. VV-383).

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2000 m. gruodzio 14 d. jsakymas Nr.
728 ,,Dé¢l Vaiky raidos sutrikimy ankstyvosios reabilitacijos paslaugy teikimo ir jy iSlaidy
apmokéjimo tvarkos aprasSo patvirtinimo* (nauja redakcija nuo 2023 m. sausio 9 d. Nr.
V-22).

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2005 m. gruodzio 22 d. jsakymas Nr.
V-1013 ,,D¢l Lietuvos medicinos normos MN 14:2019 ,,Seimos gydytojas* patvirtinimo*
(nauja redakcija nuo 2019 m. geguzés 1 d. Nr. V-328).

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2018 m. kovo 21 d. jsakymas Nr. V-
325 ,,Dél Lietuvos medicinos normos MN 153:2018 ,.Gydytojas vaiky neurologas*
patvirtinimo*.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2004 m. gruodzio 14 d. jsakymas Nr.
935 ,,D¢l Lietuvos medicinos normos MN 123:2004 , Fizinés medicinos ir reabilitacijos
gydytojas. Teisés, pareigos, kompetencija ir atsakomybé* patvirtinimo** (nauja redakcija
nuo 2020 m. vasario 20 d. Nr. VV-206).

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. vasario 5 d. jsakymas Nr. 184
,»De€l Lietuvos medicinos normos MN 124:2016 ,,Kineziterapeutas. Teisés, pareigos,
kompetencija ir atsakomybe* patvirtinimo*.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2016 m. balandzio 28 d. jsakymas Nr.
544 ,D¢l Lietuvos medicinos normos MN 125:2016 ,,Ergoterapeutas. Teisés, pareigos,
kompetencija ir atsakomybé* patvirtinimo*.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2018 m. geguzés 30 d. jsakymas Nr.
627 ,Dé¢l Lietuvos medicinos normos MN 162:2018 ,,Medicinos psichologas®
patvirtinimo*.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. spalio 18 d. jsakymas Nr. V-
938 ,,Dé¢l nacionalings veiklos susijusios su retomis ligomis, plano patvirtinimo™.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2017 m. balandzio 11 d. jsakymas Nr.
V-406 “D¢l genetikos asmens sveikatos priezitiros paslaugy teikimo indikacijy ir Siy
paslaugy iSlaidy apmokéjimo privalomojo sveikatos draudimo fondo biudzeto 1¢Somis
tvarkos apraSo patvirtinimo”.

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2012 m. liepos 5 d. jsakymas Nr. V-
698 ,,D¢l Privalomojo sveikatos draudimo fondo biudZeto l€Somis kompensuojamyjy
ortopedijos techniniy priemoniy ir jy baziniy kainy sgraso patvirtinimo* (nauja redakcija
nuo 2023 m. sausio 1 d. Nr. VV-2879).



e Lietuvos respublikos Socialinés apsaugos ir darbo ministro 2022 m. sausio 13 d. jsakymas
Nr. A1-26 ,,Dél nejgaliyjy apriipinimo techninés pagalbos priemonémis ir §iy priemoniy
jsigijimo iSlaidy kompensavimo tvarkos apraso patvirtinimo*.

e Lietuvos respublikos Socialinés apsaugos ir darbo ministro 2022 m. sausio 13 d. jsakymas
Nr. Al-25 D¢l Asmeny apripinimo klausos, regos, komunikacijos ir sensorikos
techninés pagalbos priemonémis tvarkos aprasy patvirtinimo*.

Metodinio dokumento rengéjai

e Dr. Indré Bakaniené, Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno klinikos
filialo Vaiky reabilitacijos ligoninés ,,LopSelis* skyriaus vadové ir vaiky neurologé;

e Vitalija Greseviciene, Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno kliniky
filialo Vaiky reabilitacijos ligoninés ,,LopSelis* gydytoja vaiky neurologe;

e [Ivan Gavriljev, Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno kliniky filialo
Vaiky reabilitacijos ligoninés ,,Lopselis* vaiky ligy gydytojas;

v —

filialo Vaiky reabilitacijos ligoninés ,,LopSelis* kineziterapeute.

Pastaba. Visi metodinio dokumento autoriai uzpildé NesaliSkumo ir interesy deklaracijas.

Santrumpos, savokos ir reikSminiai Zodziai

AD Autosominis dominantinis

AFO Ciurnos-pédos jtvaras (angl. Ankle Foot Orthosis)
ALT Alanininé aminotransferazé

AR Autosominis recesyvinis

ASP Asmens sveikatos priezitira

AST Asparaginin¢ aminotransferazé

CNS Centriné nervy sistema

CP Cerebrinis paralyzius

DPV Dirbtiné plauciy ventiliacija

DRD Duchenne raumeny distrofija

ENMG Elektroneuromiografija

FvC Gyvybinis plauéiy tiris (angl. Forced vital capacity)
GERL Gastroezofaginio refliukso liga

GK Gyvenimo kokybé

IRP Individualus reabilitacijos planas

KAFO Ciurnos-pédos jtvaras su sanariu (angl. Hinged ankle—foot orthosis)
KK Kreatinkinazé

MD Miotonin¢ distrofija

MKS Maksimalus kosulio srovés greitis

MRT Magnetinio rezonanso tomografija




NIV Neinvaziné teigiamo slégio ventiliacija (angl. Non invasive ventilation)
NRL Nervy-raumeny ligos

PMSN Paveldima motorinés ir sensoriné neuropatija

PNRL Paveldimos nervy-raumeny ligos

PRL Paveldimos raumeny ligos

SRA Spinaliné raumeny atrofija

TFK Tarptautiné funkcionavimo, negalios ir sveikatos klasifikacija
VRSART Vaiky raidos sutrikimy ankstyvosios reabilitacijos tarnyba

ZRS Zievinis regos sutrikimas

ReikS§miniai ZodZiai: paveldimos nervy raumeny ligos, diagnostika, funkcinis vertinimas,
reabilitacija

Metodinis dokumentas parengtas vadovaujantis jrodymais pagrjstos medicinos principais,
iSanalizavus uzsienio $aliy ir Lietuvos patirtj bei jvertinus tiesiogines ir netiesiogines sgnaudas
kokybei uZtikrinti. Autoriai apzvelgé naujausig moksling literatiira, vadovavosi klinikiniy
studijy duomenimis, sisteminémis apzZvalgomis ir metaanalizémis, tarptautinémis
rekomendacijomis ir eksperty sutarimais. Jrodymy lygmuo buvo vertinamas pagal Siuos
kriterijus:

e JIrodymy A lygmuo — duomenys, pagrjsti dviem arba daugiau atsitiktiniy imc¢iy

e Jrodymy B lygmuo — duomenys, pagrijsti vienu atsitiktiniy im¢iy klinikiniu tyrimu
arba neatsitiktiniy im¢iy tyrimu / -ais.

e Jrodymy C lygmuo — eksperty sutarimas ir (arba) nedideli tyrimai.

e Rekomendacijy I klasé — jrodymais pagrista ir (arba) bendru eksperty sutarimu
priimta, kad procediira / gydymas yra naudingas ir veiksmingas.

e Rekomendacijy II klasé — jrodymai ir (arba) nuomong¢s apie procediiros / gydymo
nauda / veiksminguma priestaringi.

e Rekomendacijy Il a klasé — daugiau jrodymy / nuomoniy, kad procediira /
gydymas yra naudingas / veiksmingas.

e Rekomendacijy II b klasé — daugiau jrodymy / nuomoniy, kad procediira /
gydymas yra nenaudingas / neveiksmingas.

e Rekomendacijy III klasé — jrodymais pagrjsta ir (arba) ar bendru eksperty

sutarimu priimta, kad gydymas nenaudingas / neveiksmingas ir tam tikrais atvejais
gali biiti zalingas.

1. Ivadas
1.1. Apibréztis

PNRL yra heterogeniné ligy grupé, kuriai priskiriama daug ligy, turinéiy skirtingas
priezastis, patofoziologija, patoanatomija ir klinikine iSraiSka. Bendras visy PNRL bruozas —
motorinio reflekso lanko grandies paZeidimas: priekiniy nugaros smegeny raguose esancio
periferinio motorinio neurono kiino (spinaliné raumeny atrofija, SRA), raumenis inervuojanciy

7



periferiniy nervy (polineuropatija), nervo ir raumens jungties (miastenija) arba raumens
audinio (raumeny distrofija, miotonija, miopatija) 1.
Pagal anatoming pazeidimo vietag PNRL skirstomos j:
e motorinio neurono ligas;
e aksono ligas;
e mioneuralinés sinapsés ligas;
e raumens ligas.

1.2. Paveldimy nervy-raumeny ligy priezastys, paplitimas ir
klinikiniai poZymiai

Viso PNRL priskiriamos rety ligy grupei ir turi genetines priezastis. Dazniausios PNRL:
paveldima motoriné ir sensorinés neuropatija arba Charcot-Marie-Tooth liga (naujy atvejy
skai¢ius — 1 i§ 2500 2), Duchenne raumeny distrofija (DRD; naujy atvejy skai¢ius — 1 i§ 3500—
5000 berniuky %), spinalinés raumeny atrofijos (SRA; naujy atvejy skaicius — 1 i§ 11000 #).

Pagrindiniai daugelio PNRL (isskyrus sensorines neuropatijas) pozymiai — progresuojantis
raumeny silpnumas ir judéjimo sutrikimas. Progresuojantis raumeny silpnumas ir raumeny
disbalansas nulemia kity klinikiniy pozymiy ir komplikacijy atsiradima: kvépavimo, valgymo
ir kalbéjimo sutrikimus, fizinio kriivio netoleravimg, raumeny skausmg, sgnariy ir kauly
deformacijas. Skirtingos PNRL turi savitg kliniking iSraiSkg: prasideda tam tikrame amziaus

1 lentelé. Paveldimy nervy-raumeny ligy ypatumai

PoZymiai Motorinio Neuropatijos Miastenija Miopatija
neurono ligos

Raumeny Simetriskas Distaliniy raumeny | Néra skirtumo tarp Didesnis

silpnumas silpnumas didesnis | distaliniy ir proksimaliniy
proksimaliniy raumeny raumeny silpnumas

Sausgysliy Laipsniskai I$nyksta anksti Nesikeicia (miastenia Laipsniskai silpnéja

refleksai silpnéja kol gravis) arba laipsniskai kol i8nyksta

i$nyksta silpnéja

Raumeny Yra Kartais Néra Néra

fascikuliacijos

Jutimo Néra Daznai Néra Néra

sutrikimai

Kia kurios PNRL (pvz., SRA, DRD) gali bati gydomos ligos progresavimg stabdanciais
vaistais. Pradéjus gydyti ligos simptomy atsiradimo pradzioje arba iki jy vaikai vystosi jprastai,
iSvengiama ligos progresavimo, judéjimo sutrikimo ir negalios. Pavyzdziui, negydomi | tipo
SRA turintys vaikai mirSta per pirmuosius dvejus gyvenimo metus dél kvépavimo
nepakankamumo. Paskyrus gydyma Nusinersenu (Spinraza,) Onasemnogeno abeparvoveku
(Zolgensma) arba Risdiplamu (Evrysdi) vaikai vystosi geriau, sumazéja sunkaus kvépavimo
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nepakankamumo ir mirties rizika . Daugeliui PNRL etiopatogenezinio gydymo néra, taciau
egzistuoja moksliniais jrodymais pagristi funkcinés biklés stebéjimo, reabilitacijos,
komplikacijy prevencijos ir gydymo metodai, galintys sulétinti ligos progresavimg, pagerinti
paciento biikle, dalyvuma ir GK.

1.3. Vaikystéje prasidedancios nervy-raumeny ligos

1.3.1.  Motorinio neurono ligos

Spinaliné raumeny atrofija

SRA biuidinga progresuojanti nugaros smegeny motoriniy alfa neurony degeneracija, dél
kurios atsiranda ir progresuoja paralyzius bei raumeny atrofija . Daznumas — 1 i§ 11 000 gyvy
gimusiy naujagimiy. Priklausomai nuo simptomy pasireiskimo pradzios skiriami 3 SRA tipai
5.

e | tipas (Werdnig-Hofman liga) — pirmieji pozymiai atsiranda pirmajj gyvenimo

pusmet;j;
e |l tipas (Dubowitz liga) — pozymiai atsiranda 6—18 ménesiy amziuje;
e |lltipas (Kugelberg-Welander liga) — prasideda suaugusio amziuje; Siame

metodiniame dokumente neanalizuojama.
e |V tipas — prasideda suaugusio amziuje; Siame metodiniame dokumente

neanalizuojama.

3 lentelé. I-I11 tipo spinalinés raumeny atrofijos poZymiai

PoZymiai SRAI SRAII SRA 11

PradzZia (amzius) 0—6 mén. 6—18 mén. > 18 mén.

Raumeny hipotonija Labai ryski Ryski Nezymi

Raumeny silpnumas, rySkesnis kojose Taip Taip Taip

Bulbariniy nervy pazeidimo poZymiai Labai ryskis Ryskis Néra

TarpSonkauliniy raumeny ir diafragmos | Labai ryskus Ryskus Néra

silpnumas

Judesiy raida Niekada neatsiséda | Niekada neatsistoja | Gali ~ stovéti  ir
vaikscioti

Tikétina gyvenimo trukmé negydant <2m. >2m. IKi suaugusiojo
amziaus ir daugiau

Kiti jgimti motorinio neurono sindromai

Siai ligy grupei priskiriama:
e SMA su pontocerebeliarine hipoplazija;

e SMA su progresuojanc¢ia mioklonine epilepsija;
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e jgimta SMA su artrogripoze ir kauly liziais;

e SMA dél mitochondrinés ligos;

e SMA su vyraujanc¢iu kojy pazeidimu;

e SMA su kvépavimo sutrikimu;

e Skapuloperonealiné SMA;
e Brown-Vialetto-Van Laere ir kiti bulbariniai SMA sindromai.

Klinikiniai $iy ligy pozymiai pateikiami 4 lenteléje.

4 lentelé. Paveldétos motorinio neurono ligos, isskyrus spinaling raumeny atrofijq

(pagal Teoh, 2017)8

Sindromas Pradzia Klinikiniai poZymiai Paveldéjimo
tipas
SMA su | Kudikystéje | Ryski hipotonija, arefleksija, raumeny silpnumas, AR
pontocerebeliarine ZRS, disfagija, kvépavimo sutrikimas, jgimta
hipoplazija mikrocefalija. MRT — smegenéliy hipoplazija su
jvairaus sunkumo tilto pazeidimu.
SMA su progresuojancia | Vaikystéje | Proksimaliniy raumeny silpnumas, hipotonija, AR
mioklonine epilepsija arefleksija, raumeny atrofija, liezuvio
fascikuliacijos, galimas neurosensorinis kurtumas,
poliartritas, miokloniné epilepsija.
lgimta SMA su | Antenaliniu | Artrogripozé, kauly luziai, jgimta Sirdies yda, rySki AR
artrogripoze ir kauly | laikotarpiu | raumeny hipotonija ir silpnumas, arefleksija,
luziais liezuvio fascikuliacijos, kvépavimo
nepakankamumas, ankstyva mirtis.
Kardioencefalomiopatija | Kadikystéje | SMA fenotipas + hipertrofiné kardiomiopatija, AR
su citochromo C traukuliai, psichomotorinés raidos sutrikimas,
oksidazés deficitu oftalmoplegija. Galvos smegeny MRT — baltosios
medziagos ir pamatiniy mazgy pazeidimas.
Mitochondrinés delecijos | Kudikystéje | Raumeny hipotonija ir silpnumas, kvépavimo AR
sindromas 1 / ankstyvoje | nepakankamumas, traukuliai, psichomotorinés
vaikystéje | raidos sutrikimas, akiy pazeidimas. Progresuojanti
eiga, didelé fenotipo jvairove.
Mitochondrinés delecijos | Kudikystéje | SMA fenotipas + kepeny paZeidimas, nistagmas, AR
sindromas 2 smegeny atrofija, ankstyva mirtis.
SMA su vyraujanéiu kojy | Bet Neprogresuojantis sutrikimas, raumeny silpnumas: AD
pazeidimu 1 kuriame kojy proksimaliniy > kojy distaliniy. Kojy MRT —
amziuje sum_aiéju_si §1a1_1nq_ adduktoriy  ir  mm.
semitendinosus apimtis.
SMA su vyraujanciu kojy | Bet Létas progresavimas, raumeny silpnumas: kojy AD
pazeidimu 2 kuriame proksimaliniy > kojy distaliniy > ranky,
amziuje kontraktiiros.
Igimta distaliné spinaliné | Antenaliniu | Neprogresuojantis proksimaliniy ir distaliniy AD
raumeny atrofija laikotarpiu | raumeny silpnumas, kontrakturos
SMA su kvépavimo | Kiidikystéje | Raumeny silpnumas: kojy distaliniy > kojy AR
sutrikimu proksimaliniy > ranky, anksti atsiranda diafragmos
silpnumas ir kvépavimo nepakankamumas.
Fazio-Londe sindromas | Vaikystéje | Progresuojantis pontobulbarinis paralyzius, ranky, AR

plastaky, veido raumeny silpnumas,
disfagija, liezuvio fascikuliacijos.

ataksija,
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4 lentelés tesinys

Sindromas Pradzia Klinikiniai poZymiai Paveldéjimo
tipas
Brown-Vialetto-Van Bet Progresuojantis pontobulbarinis paralyZius, rankuy, AR
Laere sindromas kuriame plastaky, veido raumeny silpnumas, ataksija,
amziuje disfagija, liezuvio fascikuliacijos, neurosensorinis
prikurtimas.
Fazio-Londe sindromas | Vaikystéje | Progresuojantis pontobulbarinis paralyzius, ranky, AR
plastaky, veido raumeny silpnumas, ataksija,
disfagija, liezuvio fascikuliacijos.

Santrumpos: AD — autosominis dominantinis, AR — autosominis recesyvinis, ZRS — Zievinis regos sutrikimas

1.3.2. Paveldimos motorinés ir sensorinés neuropatijos

Paveldimos motorinés ir sensorinés neuropatijos (PMSN) — heterogeniné rety ligy grupé,

nuo PMSN tipo. Dazniausi pozymiai: kojy silpnumas, pédy, blauzdy ir apatinio Slauny
trecdalio raumeny atrofija, pédy deformacijos, jutimy sutrikimas (dilgéiojimas, skausmas),
skeleto deformacijos. Kai kurioms PMSN buadingas klausos ir (arba) regéjimo sutrikimas,
autonominés nervy sistemos pazeidimas (prakaitavimas, sutrikes skausmo jutimas, ortostatiné
hipotenzija). PMSN gali prasidéti bet kuriame amziuje, net ir naujagimystéje. Ligos eiga ir
sunkumas jvairtis, net vienos Seimos nariai gali sirgti skirtingai. Ilga laikg PMSN terminas
budavo tapatinamas su Charcot-Marie-Tooth liga — dazniausia i§ PMSN, nustatoma 1 i§ 2500
vaiky. Siuo metu PMSN aprasyta daugiau, jos Klasifikuojamos pagal paveldéjimo pobadj
(autosominis recesyvinis, dominantinis, susij¢s su X chromosoma) ir geno lokalizacija (5
lentele) 2.

5 lentele. Paveldimy motoriniy ir sensoriniy neuropatijy klasifikacija ir klinikiniali
ypatumai (pagal Wilmshurt, 2011) 2

Tipas Pavadinimas Klinikiniai ypatumai

PMSN 1 | Charcot-Marie-Tooth Hipertrofinis demielinizuojantis tipas: paauglystéje atsiranda kojy

liga, 1A, 1B tipai raumeny silpnumas, atrofija, véliau — ranky silpnumas. Dazniausias
PMSN tipas.

PMSN 2 | Charcot-Marie-Tooth Neuronalinis tipas: simptomai kaip PMSN 1, pradzia paauglystéje.
liga, 2 tipas

PMSN 3 | Dejerine-Sottas liga Pradzia kudikystéje, budinga sutrikusi judesiy raida, raumeny
(Charcot-Marie-Tooth | silpnumas, atrofija. Nustoja vaiks¢ioti paauglystéje, galimas
liga, 3 tipas) kvépavimo nepakankamumas. Klinika sunkesné negu PMSN 1 ir 2 tipy.

PMSN 4 | Refsum liga Spinalinis tipas: raumeny silpnumas ir atrofija kaip ir PMNS 1 ir 2.

PMSN 5 | Charcot-Marie-Tooth Piramidinis tipas: suserga 5-12 mety vaikai, pradZioje atsiranda kojy,
liga su piramidinés | véliau — ranky raumeny atrofija ir silpnumas, aklumas ir kurtumas.
nervy sistemos
pazeidimu
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5 lentelés tesinys

Tipas Pavadinimas Klinikiniai ypatumai
PMSN 6 | Charcot-Marie-Tooth Ankstyva pradzia, raumeny silpnumas ir atrofija, ilgainiui vystosi n.
liga, 6 tipas opticus atrofija ir aklumas.
PMSN 7 | PMSN su pigmentiniu Vélyva pradzia, daugiausia kojy raumeny silpnumas ir atrofija, akiy
retinitu pazeidimas

Santrumpos: PMNS — paveldima motoriné ir sensoriné neuropatija

1.3.3. Paveldimi mioneuralinés jungties sindromai

I8 Sios ligy grupés vaikai gali sirgti jgimta miastenija. J[gimta miastenija — tai heterogeniné
paveldimy ligy grupé, kuriai biidingas sutrikgs nervinio impulso perdavimas mioneuralingje
sinapséje. Serga 9 vaikai is milijono. Pagal eigg skiriama progresuojancios, banguojancios arba
regresuojanéios eigos jgimta miastenija. Miastenijos pozymiai gali atsirasti iki gimimo,
naujagimystéje, kudikystéje arba véliau (kuo ankstyvesné pradzia, tuo sunkesné ligos eiga).
Igimtai miastenijai budinga ptozé, oftalmoplegija, veido raumeny silpnumas, bulbariniai
simptomai (dizartrija, disfagija, kvépavimo sutrikimas), ranky ir kojy raumeny silpnumas. Kai
kuriems miasteniniams sindromams budingi dismorfiniai veido bruozai (auksStas gomurys,
hipertelorizmas, mikrocefalija), hiperlordozé, skoliozé, pédy deformacija. Intelekto sutrikimas
jgimtoms miastenijoms nebiidingas °.

1.3.4. Paveldimos raumeny ligos

Paveldimoms raumeny ligoms (PRL) priskiriama didelé ligy grupé, kuriai budingas
pirminis raumens pazeidimas (raumeny degeneracija). Pagrindinis PRL pozymis —
progresuojantis raumeny silpnumas, dél kurio atsiranda dinaminés, véliau — statinés sgnariy
kontrakttiros ir kitos skeleto deformacijos, judéjimo sutrikimas, Sumazéja fiziné iStvermé.
Galimas kvépavimo nepakankamumas, Sirdies raumens pazeidimas 12, PRL skirstomos j 3
dideles grupes (6 lentelé¢): raumeny distrofija, miopatija, miotonija.

6 lentelé. Paveldimy raumeny ligy klasifikacija ° 2

Raumeny distrofija Miopatija Miotoniné distrofija
¢ Duchenne e Nemalino e Jgimta
o Becke e Centriné Serdies e Vaikystés
e [gimta e Centronukleariné Juveniliné

¢ \Veido-mentés-Zasto

¢ Galtiniy-juosmens

o Emery-Dreifuss

o Distaliniy

o Galiiniy ir peciy lanko
o Kitos

e Jgimta skaiduly tipo
disproporcijos
e Miozino kaupimo
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Paveldimos raumeny distrofijos

Paveldimos raumeny distrofijos i §j metodinj dokumenta nejtrauktos, nes jy klinika,
diagnostika, diferenciné diagnostika, stebéjimo ir gydymo principai aprasyti kitame LSMU
ligoninés Kauno klinikos specialisty parengtame metodiniame dokumente ,,Vaiky, serganciy
progresuojanc¢iomis raumeny distrofijomis, ilgalaiké daugiadalyké stebésena” (Kaunas, 2018).

Jgimta miopatija

Heterogeniné ligy grupé. Paplitimas — 1 i§ 26000 vaiky. Budinga ankstyva ligos pradzia
(naujagimystéje, kudikystéje arba ankstyvoje vaikystéje), raumeny Silpnumas, vyraujant
proksimaliniy raumeny pazeidimui, hiporefleksija (ligai pazengus — arefleksija), galimas veido
raumeny silpnumas, bulbariniai simptomai. Vaikui augant vystosi skeleto deformacijos,
galimas kvépavimo nepakankamumas, Sirdies pazeidimas. Jgimtos miopatijos nustatomos
jvertinus klinikinius pozymius ir raumeny morfologinio tyrimo rezultatus. Daugelio miopatijy
ligos eiga stabili arba létai progresuojanti . DaZzniausiy jgimty miopatijy klinikiniai ypatumai
pateikiami 7 lenteléje.

7 lentelé. Jgimty miopatijy klinikos ypatumai (pagal Cassandrini, 2017)

PoZymiai Nemalino miopatija | Centrinés Serdies liga Centronukleariné
miopatija

Pradzia Naujagimystéje Kadikystéje > 18 mén. amziaus vaikams
Raumeny pazeidimas Generalizuotas Generalizuotas, Nezymus

proksimaliniy >

distaliniy raumeny
Galviniy nervy Daznai Nebtna Oftalmoplegija, ptoze,
pazeidimas bulbariniai simptomai
Skeleto deformacijos Kriitinés lastos ir pédy | Ploks¢ia arba iSgaubta | Daznos

péda, kifoskoliozé,
jgimtas Kluby i$nirimas

Piktybinés hipertermijos | Néra Yra Néra

rizika anestezijos metu

Eiga Stabili arba  létai | Stabili  arba  1étai | Stabili arba létai
progresuojanti progresuojanti progresuojanti

Jgimta miotoniné distrofija

Jgimta miotoniné distrofija (MD) - autosominiu dominantiniu bidu paveldimy
multisisteminiy ligy grupe, kurioms budingas raumeny silpnumas ir miotonija (sutrikes
raumens atsipalaidavimas), Sirdies laidumo sutrikimas, katarakta ir kiti jgimti defektai (8-9
lentelés) 2. Skiriamos 2 pagrindinés ligos formos: (1) MD1 (Steinert liga); (2) MD 2
(proksimaliné miotoniné distrofija) — nuo 1994 m. laikoma lengvesne MDL1 versija).
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8 lentelé. Raumeny pazeidimo pobiidis sergant miotonine distrofija (pagal Hunter,

2017) 12
MD tipas DaZniausiai Klinikiniai miotonijos Raumeny Kvépavimo | Disfagija
pazeidZiamos pozymiai* (sugriebus, skausmas raumeny ir

raumeny grupeés perkutuojant) pazeidimas | dizartrija
MD1 Veido, kaklo, | Daznai ir rySkis Bina (retai — | Taip Taip
(Steinert liga) | dilbio,  plastakos, pagrindinis

pédos dorzaling nusiskundimas)

fleksija atliekantys

raumenys
MD2 Kaklg lenkiantys, | NerySkis Biina (daznai — | Retai Retai
(proksimaliné | rankg per alkiing pagrindinis
MD) tiesiantys,  pirstus nusiskundimas)

lenkiantys, koja per

kluba  lenkiantys

raumenys

*Elektrofiziologiniai miotonijos poZymiai nustatomi visais atvejais. Santrumpos: MD — miotoniné distrofija

9 lentelé. Miotoninei distrofijai biidingi gretutiniai sutrikimai (pagal Hunter, 2017) 2

hipogonadizmas.

MD tipas Katarakta Sirdies PaZintiniy Endokrininiai Virskinimo
pazeidimas gebéjimy sutrikimai sistemos
sutrikimas sutrikimai
MD1 Labai daznai, | Dazni Sirdies Ligai pazengus | Dirglios Zarnos
(Steinert liga) | ligai paZzengus | ritmo sutrikimai, — beveik visada | sindromas,
— visada galima Igimtai MD1 | bna gliukozes | disfagija,
kardiomiopatija bﬁdin_ga protiné | petoleravimas, tulzies puslés
negalia hipogonadizmas. | akmenligé
MD2 Daznai Sirdies ritmo Galimas Ligai pazengus | Nezymias
(proksimaliné sutrikimas bana nezymus beveik visada sutrikimai,
MD) rediau negu esant | intelekto atsiranda galima nesunki
MD1, galima sutrikimas gliukozés disfagija
kardiomiopatija netoleravimas,
biidingas

Santrumpos: MD — miotoniné distrofija

MD1 skirstoma j jgimta, vaikystés, klasiking ir lengva. Jgimtai DM1 budinga ryski
hipotonija, silpni arba i$nyke sausgysliy refleksai, veido paralyzius, maitinimo sutrikimas

(daznai

reikalingi

alternatyviis

maitinimo

metodai),

artrogripoze,

kvépavimo

nepakankamumas. Dél veido paralyziaus 80 % jgimtag MD1 turin¢iy kadikiy stebima V formos
virSuting lipa. Augant atsiranda kvépavimo nepakankamumas (80 % vaiky reikalinga dirbtiné

plauciy ventiliacija, DPV). Kvépavimo nepakankamumas yra dazniausia DM1 turinciy vaiky
mirties priezastis. DM1 pozymiai atsiranda anksti, kai kuriais atvejais jau néstumo metu

14




nustatomas polihidroamnionas, Sleivapédysté, vanglis vaisiaus judesiai. Pirmaisiais gyvenimo
metais miotonijos pozymiy nebiina, jie iSrySkéja véliau. Galvos smegeny MRT nustatomas
baltosios medziagos pazeidimas, tod¢l i§ pradziy gali buti klaidingai nustatyta hipoksinés-
iSeminés encefalopatijos diagnoze. 1540 % MDI turinciy vaiky mirSta naujagimystéje dél
kvépavimo nepakankamumo ir (arba) kardiomiopatijos. Kitiems vaikams su amziumi biiklé
stabilizuojasi, motoriné funkcija daznai pamazu ima geréti. Nepaisant pageréjimo iSlieka
raumeny hipotonija, veido raumeny silpnumas, iki 5 mety atsiranda kontraktiiros, iSrysSkéja
mokymosi ir elgesio sutrikimas.

Vaikystés MD1 (infantiliné MD1) prasideda iki 10 mety amziaus raumeny ir vidaus organy
pazeidimu. Neretai pirmieji ligos pozymiai biina raidos ir (arba) elgesio sutrikimas, nerimo,
nuotaikos sutrikimas. DaZnai buina Sirdies pazeidimas.

Kiti MD tipai (MD2, klasikiné MD1, lengva MD1) paprastai prasideda suaugusiojo
amziuje, retai — paauglystéje.

2. Diagnostika

2.1. Nervy-raumenuy ligos rizikos nustatymas
(rekomendacijy I klasé)*>*°

1. Daugelis PNRL pasireiSkia raumeny hipotonija ir stambiosios motorikos raidos sutrikimu.
Galimas ir kity raidos sri¢iy (smulkiosios motorikos, pazintiniy gebéjimy) sutrikimas.
Todél rekomenduojama vertinti 0—4 mety vaiky judesius ir jy raidg kiekvieno profilaktinio
sveikatos patikrinimo metu.

2. Vaiky raidai vertinti rekomenduojame naudoti tipiskai besivystan¢iy vaiky judesiy raidos
gaires (10 lentelé) ir (arba), jeigu yra galimybé — standartizuotg raidos sutrikimo rizikos

vertinimo klausimyng — Amziaus tarpsniy klausimyng (angl. Ages and Stages
Questionnaire, ASQ) ¢

10 lentelé. 0-3 mety vaiky stambiosios ir smulkiosios motorikos raidos gairés

Stambioji motorika | Smulkioji motorika
1 ménuo
o Naujagimio refleksai. e Plastakos sugniauztos j kumstj, bet lengvai
e Bendrieji spontaniniai judesiai — kadikis atsigniauzia.
protarpiais suaktyvéja, nevalingai atlicka | e RefleksiSkai sugriebia pirsta arba zaislg palietus juo
raivymosi judesius rankomis ir kojomis. delna, bet greitai paleidzia.
e Paguldytas ant nugaros galva laiko pasukta |
vieng puse.
e Paguldzius ant pilvo pakelia ir trumpai laiko
galva.
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10 lentelés tesinys

Stambioji motorika

Smulkioji motorika

3 ménesiai

e Gulédamas ant nugaros dazniausiai laiko galva
vidurio linijoje.

o Tvirtai laiko galva bet kokioje padétyje, gali ja
pasukiti.

e Sodinamas (tempiant uz ranky) laiko galva
vienoje linijoje su liemeniu.

e Paguldzius ant pilvo pakelia ir tvirtai laiko galva
bei kriiting, remiasi dilbiais.

e Pakélus pilvu zemyn pakelia galvg vir§

vertikalios linijos, laiko liemenj tiesy.

e Suveda rankas j vidurio linijg, ZaidZia su rankomis.
e Palaiko j ranka jdéta Zaisla, kartais pakelia vir§
veido.

6 meénesiai

e Gulédamas ant nugaros kelia rankas, kad tévai
paimty.

e Sodinamas lenkia rankas per alkiines.

e Pasodintas trumpai sédi savarankiskai (iSmoksta
sédéti savarankiskai nuo 6-9 mén.).

e Verciasi nuo nugaros ant pilvo (nuo 5-6 mén.) ir
nuo pilvo ant nugaros (nuo 6—7 mén.).

e Paguldytas ant pilvo remia iStiestomis rankomis
ir delnais.

e Stovi prilaikomas, i§laiko kiino mase¢ ant kojy,
mégsta spyruokliuoti.

e [Stiesia ranka ir sugriebia daikta visu delnu, perima i$
vienos rankos j kitg.

e Kisa daiktus j burng, intensyviai tyrinéja burna.

e Numeta rankoje laikoma zaislg pasitilius kita.

e Pastebi smulkius daiktus, bet siekti nebando.

9 ménesiai

e Tvirtai sédi, gali pasilenkti j priekj ir pasiimti
zaislg arba pasisukti sédédamas ir neprarasti
pusiausvyros.

e Sliauzia, pradeda ropoti.

o Stovi prilaikomas, bando Zingsniuoti.

e Ima smulkius daiktus pirsty galais.

e Geba laikyti rankose du daiktus.

e Valingai paleidzia daikta i$ rankos, pagriebia kita.
e Ima sausg maistg (duong, sausainj), ragauja.

e Ploja katutes.

o | veiklg vienodai jtraukia abi rankas.

12 ménesiy

o Tvirtai sédi, vikriai atsiséda.

o Vikriai ropoja, geba ropoti laiptais.

o Atsistoja savarankiskai jsikibes ] atrama, geba eiti
Soniniu zingsniu palei baldus (i abi puses) arba
pirmyn stumdamas zaisla. Kai kurie vaikai
pradeda vaikscioti nesilaikydami.

e Ima daiktus pincetiniu griebimu.

¢ Ima nedidelius maisto gabalélius dviem pirstais.
e ISima zaislg i§ indelio, jdeda atgal.

e Rodo pirstu.

¢ Varto knygeles.

e Stato boksta i§ 2 kubeliy.

e Laiko gertuve abejomis rankomis.
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10 lentelés tesinys

Stambioji motorika

Smulkioji motorika

18 ménesiu

o Vaiksto savarankiskai, eidamas gali nestis didelj
Zaisla, geba atsitlipti ir atsistoti
nepasilaikydamas.

¢ Bando bégti tiesia linija.

¢ Lipa laiptais laikydamasis kito rankos.

o Uzlipa ant suaugusiojo kédés.

¢ Ima daiktus pincetiniu griebimu.

e Domisi knygomis, rodo pirstu paveikslélius.

e Laiko piestuka visu delnu, piesia kreidelémis.

o Sudeda keletg kaladéliy j dézute, sudeda nesudétinga
délioneg.

o Pastato bokstg i$ 3 kaladéliy.

¢ Padeda rengiamas, nusiima kepure, nusimauna
kojines.

¢ Semia Saukstu kose, ragauja.

e Pradeda atsirasti vienos rankos dominavimas.

2

metai

o Bégioja keisdamas judéjimo kryptj, aplenkdamas
klidtis.

e Uzlipa ir nulipa nuo baldy.

o Lipa laiptais aukstyn ir Zemyn pristatomu
zingsniu laikydamasis sienos arba turéklo.

e Meta ir spiria kamuolj, neprarasdamas
pusiausvyros.

o Jtaiko trikampio, kvadrato ir skritulio formas j
i8pjovas délionéje arba dézutéje.

e Stato bokstg i§ 6—7 kubeliy.

e Laiko piestuka, nubrézia linija.

e Vercia knygos lapus po viena.

¢ Stebima dominuojanti ranka.

metai

o Lipa laiptais pakaitiniu zingsniu laikydamasis
turéklo, gali nestis didelj Zaisla.

e Vaziuoja triradiu.

e Moka pastovéti ir eiti pasistiebes.

e Geba sédéti turkiskai.

o Gali mesti ir sugauti didelj kamuolj, stipriai
spirti kamuolj.

o Pastato bokstg i§ 9-10 kubeliy.

e Taisyklingai laiko pieSimo priemong, kopijuoja
apskritima, raide¢ V, H, kryziy.

e Piesia dazais stambiu teptuku, nudazo visa lapg arba
kuria primityvius piesinius.

e Kerpa zirklémis.

3. Vyresniy vaiky PNRL poZzymiai: sumazéjusi raumeny jéga ir iStverme, greitas nuovargis,
eisenos, koordinacijos, maitinimo sutrikimas, létas valgymo tempas. Dazniausi PNRL
turin¢iy vaiky tévy nusikandimai pateikiami 11 lenteléje.

visus vaikus, kuriems nustatomi:
[ ]

[ ]
[ ]
funkcionavimui;

Rekomenduojama siysti j vietos VRSAR tarnybg ir (arba) vaiky neurologo konsultacijai
stambiosios ir (arba) smulkiosios motorikos sutrikimo pozymiai (10 lentel¢);
raidos sutrikimo rizikos vertinimo testas nurodo raidos sutrikimo rizika;

pastebimas pernelyg mazas raumeny tonusas, turintis poveikj vaiko raidai ir

tévai iSsako nusiskundimy dél vaiko judesiy raidos.
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11 lentelé. Dazniausi vaiky, kuriems véliau buvo nustatyta PNRL, tévy nusikandimai (pagal Lurio,

2015) 2
Liga Tévy nusiskundimai
Becker raumeny “Zaidziant vaiko kojas daznai sutraukia méslungis.”
distrofija “Neramina, kad vaikui sunku bégti, daznai gritiva, sunkiai atsistoja.”
“Pavargsta nuo jprastinés veiklos. Jo raumenys atrodo jtempti, bet yra silpni.”
Igimta raumeny “Nesugeba ropoti, net pakelti galvos, yra glebus. Mazai juda, silpnas, blogai valgo.”
distrofija “Nenulaiko galvos. Valgo i$ buteliuko ilgai, daznai uzmiega taip ir nesuvalges
reikiamo maisto kiekio. Vaikas atrodo suglebes kai laikau jj ant ranky.*
“Vaikui truksta jégos, atsilieka judesiy raida, neismoksta naujy judesiy.”
Duchenne raumeny “Pargritiva dazniau negu kiti vaikai.”
distrofija “Sunkiau vaiksto negu jo broliai ir seserys bei kiti vaikai.”
“Atrodo silpnesnis negu kiti vaikai, dar nevaiksto, nesako ,,mama‘.
Spinaliné raumeny “Nekelia galvos paguldytas ant pilvo”.
atrofija “Létai $liauzia, statomas neremia kojomis.”
“Vaiko rankos dreba, jis daznai pargritiva, juokingai vaiksto.”

5. Vaikas nedelsiant siunc¢iamas III lygmens vaiky neurologo ir (arba) klinikinio genetiko
konsultacijai, jeigu stebimi Sie pozymiai:

zenklus judesiy raidos sutrikimas (12 lentelé);

raidos regresas bet kuriame amziuje;

> 3 karty padidé€jusi kreatinkinazés koncentracija kraujyje;
liezuvio arba kity raumeny fascikuliacijos (biidinga periferinio motorinio neurono
pazeidimui, dazniausias jy — SRA);
dismorfiniai veido bruozai, organomegalija, sgnariy kontraktiiros, Sirdies
nepakankamumo poZymiai;

kvépavimo nepakankamumas ir raumeny silpnumo pozymiai;
judéjimo sutrikimas atsiranda nesunkaus infekcinio susirgimo metu.

12 lentelé. Judesiy raidos sutrikimo poZymiai (,,raudonos véliavélés*) (pagal Lisi, 2011)*7

AmZius Judesiai

3 mén. Silpna galvos kontrolé, plastakos suspaustos j kumst;.

6 meén. Nesivarto, nekelia galvos, nesédi prilaikomas, nesiekia ir negriebia Zaislo.

9 mén. Savarankiskai nesédi, nesliauzia, neropoja link Zaislo, prilaikomas nestovi, neima daikty dviem
pirstais, neperima daikto i$ vienos rankos j kita, tikslingai nepaleidzia daikto.

12 mén. Neatsiséda, jsikibes neatsistoja, nezingsniuoja prilaikomas, nejdeda daikto j dézute.

18 mén. Savarankiskai nevaiksto, nesliauzia laiptais j virSy, netraukia ir nestumdo daikty, nepastato
boksto maziausiai i§ dviejy kaladéliy, nepiesia.

24 mén. Nesugeba keisti éjimo krypties, nemoka atsitiipti, spirti kamuolj, nepastato boksto maziausiai
i§ 5 kaladéliy.

36 mén. Nepastovi ant vienos kojos, nelipa laiptais, nenuspiria kamuolio, nelaiko raymo priemonés
dviem pirstais, nevercia knygos lapy, nepiesia horizontaliy / vertikaliy linijy, apskritimo.

48 mén. Nepastovi ant vienos kojos maziausiai kelias sekundes, nelipa laiptais pakaitiniu Zingsniu,
neteisingai laiko ra§ymo priemone.
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6. Kiti galimi PNRL poZymiai (,,geltonos véliavéles*) 8:

Kalbos ir pazintiniy geb¢jimy raidos sutrikimas.

Valgymo / maitinimo problemos: létas valgymas, Ciulpimas ir (arba) kramtymas,
koséjimas valgant, greitas nuovargis ir atsisakymas valgyti nesuvalgius reikiamo
maisto kiekio, nejprasta kiino padétis valgant.

Nepradeda guguoti iki 10 ménesiy.

Greitas nuovargis atliekant jprastines veiklas.

Daznas griuvimas, staigiis griuvimai (krinta ne j priekj, o tiesiog susmunka).
Diafragminis kvépavimas.

Sodinamas kudikis nenulaiko galvos, neprisitraukia rankomis.

Peciy juostos hipotonija (laikant kidikj uz pazasty ir keliant jj vertikaliai vir$
atramos, slysta 1§ ranky).

Nepakankamas kojos atitraukimas kutenant péda.

Sunku atsistoti i§ sédimos padéties ant grindy (Gowers simptomas, pilnas arba
dalinis).

7. Paciento kelias jtarus judesiy raidos sutrikimg pateikiamas 1 pav.
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[ Profitaitine BPG
'L konsultacija

h J

Faidos vertinimas
-pagal raidos gaires ir (arba)
-am#iaus tarpsnin klavsimyna

'

Faidos sutrilimo / nervy

sistemos pafeidimo poFymiai Y
Yra
¥
Raidos stebéjimas Nukreipti { vietos VESAR tarnyba Waiku neurclogo ir (arba)
- o Klinikiniz judesiy vertinimas Klinikinio genetiko
» Standartizuotas raidos |/ judesiy / kc*ﬂﬂ#tacu a pag_al l-f}dlkﬂﬂljas
biklés vertinimas - papildomi tyrimai

¢ Individualaus gydymo plano
sudarymas ir vykdymas
¢ Eaidos / funkcinés biklé stebéjimas

Ttariama sudétinga patclogija® / kyla
neaifkumo dél raidos vertinimo ir (arba)
individualaus gydymo plano sudarymo /

ko
4 Vykdymo

~

Eegioning arba universitetiné VESAR tarnyba

« Standartizuotas klinikinis nevrologinis iftyrimas

» Standartizuotas raidos / judesin / funkeinés biklés vertinimas

¢ Standartizuotas sensorikos vertinimas

¢ Papildomi tyrimai (EEG, MET) ir konsultacijos (klinikinio genetilo,
endokrinologo ir kt.) pagal indikacijas

¢ Individualaus gydymo planc sudarymas

¢ Individualans gydymo planc vykdymas / viso arba dalies gydymeo plano
vykdymeo delegavimas vietos VESAR tamybuy

- S/

2 pav. Paciento kelias, jtarus raidos sutrikima.

* ] regionines ir universitetines VRSAR tarnybas siunc¢iami vaikai, jeigu: (1) jtariamas CP (pirminé¢ CP
diagnostika, funkcinés biiklés vertinimas ir stebéjimas atlickami regioninése ir (arba) universitetinése VRSAR
tarnybose); (2) jtariama arba nustatyta PNRL arba kita reta liga, susijusi su judesiy raidos sutrikimu (pirminis
funkcinés biiklés vertinimas ir stebéjimas atliekami regioninése ir (arba) universitetinése VRSAR tarnybose); (3)
vietos VRSAR specialistams kyla klausimy dél diferencinés diagnostikos ir (arba) gydymo plano sudarymo.
Santrumpos: BPG — bendrosios praktikos gydytojas; CP — cerebrinis paralyzius; EEG — elektroencefalografija,
MRT — magnetinio rezonanso tyrimas; PNRL — paveldima nervy-raumeny liga; VRSAR — vaiky raidos sutrikimy
ankstyvosios reabilitacijos tarnyba.
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2.2.

Judesiy raidos vertinimas Vaiky raidos sutrikimy ankstyvosios

reabilitacijos tarnyboje

(rekomendacijy I klasé)**1°

1. Judesiy raidos vertinimo tikslai:

atpazinti atipinés raidos pozymius, nustatyti raidos sutrikimo / galvos smegeny
pazeidimo rizika, jvertinti papildomy tyrimy ir konsultacijy poreikj;

jvertinti vaiko judesiy raidg, kad turéti atskaitos taskg tolimesniam vaiko
stebéjimui;

gauti informacijos, reikalingos vaiko ankstyvosios reabilitacijos planui sudaryti;
stebéti vaiko raidos dinamika;

derinant judesiy raidos vertinimo ir kity vertinimy bei tyrimy duomenis numatyti
vaiko raidos prognozg.

Detali informacija apie judesiy raidos vertinima pateikiama metodikoje ,,0-3 mety vaiky
judesiy raidos sutrikimy iSaiSkinimas, terapijos principai ir stebéjimas®. Judesiy vertinimo
metu svarbu pastebéti raumeny Silpnumo pozymius. Mazy vaiky raumeny jéga vertinama
stebint vaiko judesius: galvos kontrole trakcijos metu, savarankiska sédéjima, atsisédima,
stojimgsi nuo grindy, ¢jimg ir bégimag (13 lentele).

13 lentelé. Skirtingo amZiaus vaiky judesiy raidos ir raumeny jégos vertinimas (pagal

Lurio, 215)"

AmZius Vertinimas

< 6 mén. Sodinti i§ gulimos padéties tempiant uz ranky, vertinti galvos kélima. Jeigu 4 mén. kiadikis
sodinamas neislaiko galvos vienoje linijoje su liemeniu, taikyti AR, vertinti judesiy raida po 1
meén. Jeigu galvos nenulaiko — atlikti KK konc. kraujyje tyrimg ir siysti vaiky neurologui.

6-9 mén. | Vertinti sédéjima ir atsisédima. Jeigu kiidikis nepradeda sédéti savarankiskai iki 7 mén. ir (arba)
neatsiséda savarankiSkai biidamas 9 mén., tirti KK konc. kraujyje ir skirti AR. Po 1 mén.vertinti
judesiy raida. Jeigu po 1 mén. judesiy raidos sutrikimas islieka — siysti vaiky neurologui.

> 12mén. | Stebéti eiseng ir atsistojimg i$ gulimos padéties. Jeigu vaikas nepradeda vaikscioti savarankiskai

iki 15 mén., skirti AR ir kartoti judesiy raidos vertinimg po 6 mén. Jeigu nepradeda vaikscioti
savarankiskai iki 18 mén. arba stebimas raidos regresas, tirti KK konc. kraujyje ir siysti vaiky
neurologui.

Tikrinant 18-24 mén. vaikus, paZitiréti ar geba bégti, paklausti tévy ar neturi nusiskundimy dél
vaiko eisenos, bégimo, dazny griuvimy, i§tvermés. Stebint vaiko stojimasi i§ gulimos padéties
atkreipti démesj ar néra Gowers simptomo (rémimosi rankomis j kelius stojantis). Jeigu yra — tirti
KK konc. kraujyje ir siysti vaiky neurologui.

Santrumpos: AR — ankstyvoji reabilitacija, KK - kreatinkinazé

2. Visiems vaikams, kurie pirmg karta kreipési ] VRSAR tarnyba dél judesiy raidos sutrikimo
bitina atlikti pazintiniy funkcijy, socialinés ir emocinés raidos vertinima, apsvarstyti kity
gretutiniy raidos sutrikimy tikimybe. Sioje metodikoje pazintiniy funkcijy, socialinés ir
emocinés raidos, burnos judesiy ir maitinimo vertinimas néra aptariami. Rekomenduojame
remtis metodikomis:
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e 0-3 mety vaiky elgesio raidos sutrikimy isaiSkinimas, terapijos principai ir
stebéjimas;

e ,0-3 mety vaiky savarankiSkumo raidos sutrikimy iSaiSkinimas, terapijos principai
ir steb¢jimas®;

e .03 mety vaiky kognityvinés raidos sutrikimy iSaiSkinimas, terapijos principai ir
stebéjimas®;

e Ankstyvoji autizmo diagnostika, stebéjimo ir terapijos principai‘;

e . Vaiky maitinimo sutrikimai: diagnostika ir gydymo metodai‘.

3. Taikant ankstyvosios reabilitacijos intervencijas judesiy raidos sutrikimg turintys vaikai
turi biiti stebimi, kartojant judesiy raidos vertinimg kas 1-2 mén. Jeigu judesiy raida iSlieka
nepatenkinama, reikia atlikti kreatinkinazés (KK) koncentracijos kraujyje tyrimga ir (arba)
siusti vaiky neurologo konsultacijai (13 lentel¢). Kol bus atliktas detalus iStyrimas judesiy
raidos sutrikimo priezas¢iai nustatyti, taikant kineziterapijos programa atsisakyti raumeny
stiprinimo pratimy.

4. Kita galima Zemo raumeny tonuso ir raumeny silpnumo priezastis — hipotiroze ir
hipertirozé. Jgimta hipotirozé nustatoma visuotinés naujagimiy patikros metu, taciau
pirmyjy mety gale vaikams gali pasireiksti jgyta hipotirozé arba hipertiroze. Dél Sios
priezasties vaikams, kuriems pirmyjy mety gale iSryskéjo judesiy raidos sutrikimas ir (arba)
atsirado Zemas raumeny tonusas, rekomenduojama atlikti tiroksino ir tireotropinio
hormono koncentracijos kraujyje tyrima.

5. Vaikas nukreipiamas vaiky neurologo ir (arba) klinikinio genetiko konsultacijai nedelsiant,
jeigu stebimas:

e raidos regresas bet kuriame amziuje;

e stebimos liezuvio ar kity raumeny fascikuliacijos (biidinga periferinio motorinio
neurono pazeidimui, daZzniausias jy — SRA);

e >3 karty padidéjusi kreatinkinazés koncentracija kraujyje;

e dismorfiniai veido bruozai, organomegalija, sgnariy Kkontraktiiros, Sirdies
nepakankamumo pozymiai,

e kvépavimo nepakankamumas ir raumeny silpnumo pozymiai;

e judé¢jimo sutrikimas atsiranda nesunkaus infekcinio susirgimo metu.

2.3. Specializuotas iStyrimas dél paveldimy nervy-raumeny ligy
(rekomendacijy I klasé) %%

1. Specializuotas iStyrimas dél PNRL atliekamas universitetiniy ligoniniy rety ligy centruose.
Pacienty i$tyrima koordinuoja vaiky neurologas.
2. Paciento iStyrimg sudaro:
e anamneze;
e bendra apzitira;
e klinikinis neurologinis iStyrimas;
e biocheminiai tyrimai;
o celektrofiziologiniai tyrimai;
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radiologiniai tyrimai;
raumeny biopsija.

3. Renkant anamnezé iSsiai$kinama:

Raidos ypatumai. Rekomenduojama uzduoti $iuos klausimus:
— ar raumeny silpnumas didéja?
— ar raumeny silpnumas keiciasi dienos bégyje?
— ar silpnumas sustipréja po fizinio kriivio? susijes su aplinkos
temperattira?
— ar sutrikusi zarnyno, Slapinimosi funkcija?
— ar yra kramtymo, rijimo sutrikimy, dusulio, dvejinimosi akyse?
— kokia psichologiné vaiko raida?
— ar turi vidaus organy, atramos-judéjimo sistemos ligy?
Neéstumo ir gimdymo anamneze:
— polihidroamnionas, vaisiaus ultragarsinio tyrimo rezultatai, vaisiaus
judesiy kokybe;
— gimdymo laikotarpiy trukmé, komplikacijos, buiklés vertinimas pagal
Apgar skale;
— gimimo svoris, Gigis, galvos apimtis;
— adaptacinis naujagimystés laikotarpis (termoreguliacija, hipoglikemija,
gelta, Zindymo ypatumai).
Seimos anamnez¢ — i$siaiskinti 3 karty (3eimos, tévy, seneliy) ir jy I-11-os eilés
giminai¢iy anamnez¢ dél raumeny silpnumo simptomy, ligy, giminingy
santuoky, persileidimy, apsigimimy, kudikiy miré¢iy. Svarbu suprasti, kad
Sergan¢iy giminéje nebuvimas neatmeta PNRL galimybés, nes galimas
paveldéjimas resecyviniu biidu arba naujai susidariusios mutacijos.

4. Atliekant bendrg apziiirg vertinama:

Fiziné vaiko bukleé:

— augimas: Ggis, svoris, galvos apimtis;

— funkciniai rodikliai: kraujospiidis, Sirdies susitraukimo, kvépavimo

daznis.

Veido ypatumai (dismorfiniai pozymiai): hipertelorizmas, epikantas, ausy
forma ir padétis, aukStas gomurys ir kt.
Kvépavimo sistema: ar kompensuota funkcija, ar néra apnéjy?
Kardiovaskuliné sistema: auskultaciniai pakitimai, kardiovaskulinés sistemos
buklé.
Skeleto, sanariy biiklé: stuburo, kriitings, galiiniy deformacijos, kontrakttiros.
[Soriniai lytiniai organai.

5. Atliekant neurologinj iStyrima vertinama:

Galvos apimtis, jos augimo tempas.

Galviniai nervai: akiy plySiy simetrija, vyzdziy reakcijg j Sviesa, akiy judesiai,
nistagmas; veido mimikos simetriSkumas; liezuvio padétis, raumeny atrofija,
triik¢iojimas, riboti judesiai; minkstojo gomurio padétis (maziems vaikams
burnos raumeny inervacijos sutrikimg galima jtarti esant silpnam verkimui,
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Ciulpimui, padidéjusiam seilétekiui), vokalizacijos sutrikimai, gebéjimas
pasukti kakla, pakelti pecius.

Judesiy raida. Naujagimio ir kiidikio judesiy raida ir pusiausvyra vertinama
vaikui gulint ant nugaros, paguldzius ant pilvo, sodinant, pasodinus ir pastacius.
Vertinama: kiino ir galvos padétis, liemens raumeny kontrolé, ranky ir kojy
judesiy simetrija, gebéjimas atlikti valingus judesius. Vyresniy vaiky gebéjimai
vertinami atliekant jvairius judesius. Priklausomai nuo vaiko amziaus
vertinamas éjimas, bégimas, lipimas laiptais, stovéjimas ant vienos kojos,
Sokingjimas ant vienos ir dviejy kojy, paSokimas j priekj, éjimas tiesia linija ir
pan. Judesiy raidos sutrikimo pozymiai pateikiami 12 lenteléje.

Raumeny buklé: apziiira, apCiuopa (atrofija, hipertrofija, pseudohipertrofija,
pazeidimo lokalizacija, simetrija).

Raumeny jéga. Vaikams iki 5 mety raumeny jéga vertinti manualinio testavimo
budu sudétinga, todél ji vertinama netiesiogiai, stebint vaiko judesius (13
lentele).

Raumeny tonusas.

Sausgysliy refleksai: alkiinés tiesiamasis, alkiinés lenkiamasis, stipinkaulio,
kelio, Achilo, pado ( simetrija, atsako stiprumas).

Patologiniai refleksai: Babinskio refleksas rodo centrinio neurono pazeidima.
Smulkioji motorika: dilbio ir plastaky, pir§ty manipuliaciniai judesiai, abipusé
ranky koordinacija.

Koordinacija: gebéjimas eiti nesilaikant, éjimas tiesia linija, Sokinéjimas ant
vienos Kkojos.

Jutimai (maziems vaikams daznai sunku jvertinti).

Pazintiniy gebéjimy raida.

Kalbos ir kalbé¢jimo raida, tarimas, kalbéjimo sklandumas.

6. Diagnostiniy tyrimy planas sudaromas individualiai, priklausomai nuo anamnezés ir
apzitros duomeny, jtariamo sutrikimo pobiidzio, diferencinés diagnostikos poreikio.
7. Pagrindiniai diagnostiniai PNRL tyrimai:

Bendras kraujo tyrimas, KK, alanino aminotransferazés (ALT), asparagino
aminotransferazés (AST), gliukozés, elektrolity koncentracija kraujyje.
Slapimo tyrimas.
Elektroneuromiografija (ENMG) — padeda diferencijuoti pirmines raumeny
ligas (jgimta miopatija, raumeny distrofijg, miotonijg) nuo motorinio neurono
ligy, neuropatijos, miastenijos. Ypa¢ naudingas, kai néra zymaus KK
koncentracijos padidéjimo ir liga pasireiSkia netipiskais simptomais.
Genetiniai tyrimai — iStyrimo apimtis ir pobudis nustatomas pagal paciento
fenotipa, jtariamos ligos pobudj. 14 lenteléje pateikiamas kai kuriy PNRL
paveldéjimo pobudis.
Magnetinio rezonanso tomografija (MRT):

— skeleto raumeny MRT: padeda jvertinti raumeny pazeidimo pobidj ir

sunkuma;
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e Kompiuteriné tomografija,

galvos smegeny MRT padeda nustatyti galvos smegeny patologija

(svarbu diferencinei diagnostikai).
¢ Raumeny biopsija.

Kauly rentgenogramos kaulinés struktiiros

poky¢iams jvertinti, jeigu yra poreikis.
e Tyrimai vidaus organy patologijai nustatyti (pilvo organy, Sirdies echoskopija,
Holterio tyrimas bei kt.)

14 lentelé. Genetinés paveldimy nervy raumeny ligy prieZastys >?2

Liga Paveldéjimo pobudis Geny mutacija

Spinaliné 96 % visy atvejy | SMN1 (angl. survival motor neuron) homozigotinés

raumeny atrofija paveldima AR badu. | delecijos, mutacijos ir geno (SMN2) duplikacijos
Galimos sporadinés | chromosomoje 5¢11.2-g13.3. Kuo daugiau SMN2 geno
mutacijos. kopijy, tuo lengvesné ligos eiga, véliau pasireisSkia ligos

simptomai.

Duchenne ir DMD geno mutacija | DaZniausiai pasitaiko DMD geno delecijos, ta¢iau galimi >

Becker raumeny trumpajame (p) X | 7000 skirtingy mutacijy varianty.

distrofijos chromosomos petyje
(Xp21 p).

Charcot-Marie-

AD, AR arba susijes su X

Geno PMP22 duplikacijos 17 chromosomoje.

liga

Tooth liga chromosoma. 70-80 %
atvejy paveldima AD.
Dejerine-Sottas AD, AR bidu PMP22 (17p12), MPZ (1g22), EGR2 (10¢21.1)

bei PRX (19g13.2).

Igimtos AD, AR budu. Centrinés | Raumeny biopsija:  specifiniai  pakitimai raumeny
miopatijos serdies ligos — | skaidulose.
paveldéjimas susijes X
chromosoma.
Igimti AD, AR biidu Dazniausiai - CHAT, COLQ, RAPSN, CHRNE, DOK?7,
miasteniniai GFPT1 geny mutacijos
sindromai
Progresuojantis Dazniausiai sporadiné | Geno SLC52A3 mutacija 20 chromosomoje
bulbarinis mutacija. Retai — AD, AR
paralyzius paveldéjimas.
Brown—Vialetto— | 50% atvejy sporadiniai, | Geny SLC52A2 ir SLC52A3 mutacijos.
Van Laere | Kiti — paveldimi AR arba
sindromas AD budu

Santrumpos: AD — autosominis dominantinis, AR — autosominis recesyvinis

3. Diferenciné diagnostika

(rekomendacijy I klasé

515,23

1. Kiudikystéje PNRL dazniausiai pasireiskia generalizuota raumeny hipotonija, dar vadinama
,vangaus vaiko® sindromu (angl. floppy baby*). Tuomet PNRL tenka diferencijuoti su
kitomis ligomis, kurioms biidingas Zemas raumeny tonusas:
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https://en.wikipedia.org/wiki/Chromosome_20
https://en.wikipedia.org/wiki/SLC52A3

Hipoksiné-iSeminé encefalopatija. Buidinga asfikcija gimstant, zemi Apgar balai,
iSeminiai pakitimai neurosonografijoje ir (arba) galvos smegeny MRT.

Cerebrinis paralyzius (CP). Mazas raumeny tonusas btudingas ataksiniam CP, kuris
gali buti ir nesant perinatalinio periodo komplikacijy (40% ataksinio CP salygoja
smegenéliy malformacijos).

Galvos smegeny formavimosi ydos — kartu su hipotonija nustatomas daugelio sri¢iy
raidos sutrikimas, neretai — epilepsija. Neretai susijusios su chromosominémis
ligomis arba kitais genetiniais sindromais.

Chromosominés ligos, mikrodeleciniai sindromai — budinga savita iSvaizda
(dismorfiniai bruozai), daugelio sri¢iy raidos sutrikimas. Genetiniai sindromai,
kuriems biidinga generalizuota raumeny hipotonija, pateikiami 15 lenteléje.

15 lentelé. Genetiniai sindromai, kuriems biidinga hipotonija >

Genetinis sindromas PoZymiai

Down sindromas Istrizas akiy plySys, ploks¢ias tarpuakis, skersiné delno raukslé, trumpas kaklas,

didelis tarpas tarp I-11-0jo kojos pir$ty, didelis liezuvis, hipermobiliis sgnariai,
vidaus organy anomalijos, raumeny hipotonija, daugelio sri¢iy raidos sutrikimas.

Prader-Will sindromas | Maitinimo sutrikimas kadikystéje (véliau — nutukimas), migdolo formos akiy

plysiai, Zemyn nusvirg lapy kampai, Zvairumas, regéjimo sutrikimas, generalizuota
raumeny hipotonija, daugelio sri¢iy raidos sutrikimas.

Phefan-McDermid Gilios akiduobés, displastiskos ausys, didelés mésingos rankos, kojy nagy
sindromas

displazija, vidaus organy anomalijos, ryski raumeny hipotonija, daugelio sri¢iy
raidos sutrikimas, autizmas.

Angelman sindromas Epilepsija, zZvairumas, regéjimo sutrikimas, ry$ki raumeny hipotonija, daugelio

sri¢iy raidos sutrikimas.

Rett sindromas Encefalopatija, mikrocefalija, epilepsija, progresuojanti ligos eiga.

liga

Pelizaeus-Merzbacher | Serga berniukai, progresuojanti raumeny hipotonija, véliau atsiranda spastiskumas,

ataksija, dizartrija, pazintiniy gebéjimy sutrikimas.

Marfan sindromas

Raumeny hipotonija, sgnariy hipermobilumas, aortos i$siplétimas, skoliozé, pectum
excavatum arba carinatum, arachnodaktilija

2. PNRL reikia diferencijuoti su jgimtomis medziagy apykaitos ligomis, kurioms biidingas

miopatinis sindromas. Jgimty medziagy apykaitos ligy pozymiai

5,20,24.

Seimos anamnezés ypatumai: jgimty medziagy apykaitos ligy, raidos sutrikimo,
naujagimio arba kudikio mirties atvejai be aiskios priezasties; gimininga santuoka.
Vaisiaus hipotrofija.

Pasikartojantys vémimo, ataksijos, traukuliy, letargo epizodai.

Buves ilgas sveikimas arba sunki ligos eiga sergant nekomplikuotomis
somatinémis ligomis.

Ryski hipotonija, raumeny silpnumas.

Veido dismorfizmas (grubiis veido bruozai), nejgimtos progresuojancios stuburo
anomalijos, organomegalija.

Klausos, regos sutrikimas, ypac jeigu jis progresuoja (pvz., katarakta, retinopatija)
Progresuojantis kalbos, pazintiniy gebéjimy raidos sutrikimas.
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3.
lenteléje.

Igimty medziagy apykaitos ligy su miopatiniu sindromu klinikos ypatumai pateikiami 16

16 lentelé. Igimty medZiagy apykaitos ligy su miopatiniu sindromu Klinikos ypatumai

5,20,24
Liga Klinikos ypatumai
Pompe liga Hipertrofiné kardiomiopatija, hepatomegalija, EKG pakitimai.

Smith—Lemli—Opitz

sindromas

Augimo sulétéjimas, sindaktilija, gomurio defektas, katarakta, Sirdies ydos, genitalijy
apsigimimai, antimongoloidinis akiy plysys.

Canavan liga

Daugelio raidos sri¢iy sutrikimas, makrocefalija, optinio nervo atrofija, epilepsija.
Dazniausiai serga asmenys, priklausantys etninei zydy ashkenazi grupei.

Barth sindromas

Serga berniukai, budinga kardiomiopatija, neutropenija, sutrikes augimas.

Kreatino deficitas

Daugelio raidos sri¢iy sutrikimas, galvos smegeny MRT nepakankama mielinizacija.

Mitochondrinés

encefalomiopatijos

Greitas nuovargis fizinio kriivio metu, ataksija, epilepsija, kardiomiopatija, klausos,
regos sutrikimai, hipotirozé, diabetas.

Peroksisominés Platus veidas, chondrodisplazija, klausos, kepeny funkcijos sutrikimas, epilepsija.
ligos
4. Kartais PNRL reikia diferencijuoti su jgytomis nervy-raumeny ligomis, ypa¢ kai nezinoma

anamnez¢ ir (arba) pacientas kreipiasi pirma kartg. Jgyty nervy-raumeny ligy anamnezés
ir klinikos ypatumai pateikiami 17 lenteléje.

17 lentelé. Jgyty nervy-raumeny ligy anamnezés ir klinikos ypatumai

5,20

Sutrikimai Anamnezé Klinikos ypatumai
Guillain—Barre | Prie§ 2-4 sav. buvusi | Simetriskas, kylantis paralyZius, parestezijos, ranky ir veido
sindromas virusiné infekcija raumeny silpnumu, kvépavimo, akiy judesiy sutrikimas,
arefleksija. ReCiau buna nusileidziantis (Miller Fisher)
paralyzius (oftalmoplegija, ataksija, arefleksija).

Skersinis 50 % atvejy ligos | Greitas progresuojantis paralyzius kartu su jutimy
mielitas poZzymiai atsiranda po | sutrikimu, iSmaty ir Slapimo nelaikymu. Dazniausiai
virusineés infekcijos pazeidziama kriitininé nugaros smegeny dalis.

Virusinis Bérimai odoje ir (arba) | Proksimaliniy raumeny pazeidimas (skausmas), artralgijos,
dermatomiozitas | raumeny pazeidimas artritas, disfagija, kvépavimo sutrikimas, disfonija, aritmija.
Intoksikacija Priklauso nuo dozés, | ,PirStiniy ir kojiniy“ tipo jutimy sutrikimas: skausmas,
vaistais, kitomis | vartojimo trukmés, | hipestezija, parastezija. Distaliniy raumeny silpnumas, eisenos

medziagomis

toksinés medziagos

sutrikimas. Ligai progresuojant silpsta proksimaliniai raumenys.
Hiporefleksija, galimi CNS pazeidimo simptomai.

Intoksikacija

Sunkiais atvejais

Pykinimas, vémimas, viduriavimas, pilvo skausmas,

sunkiaisiais periferinés neuropatijos | encefalopatija, kardiomiopatija, inksty nepakankamumas ir

metalais pozymiai atsiranda per | metaboliné acidozé, depigmentacijos juostelés naguose, n.
kelias valandas radius ir n. peroneus pazeidimas.

Virusinis Budingas kai kurioms | Kojy raumeny skausmas, kartais dél jo nustoja vaik$¢ioti.

miozitas virusinéms infekcijoms | Trunka nuo keliy dieny iki keliy savaiciy.

Botulizmas Klinika atsiranda per | Prodromas: pykinimas, vémimas, pilvo  skausmas,
12-36 val. suvalgius | viduriavimas, burnos sausumas. Véliau — galviniy nervy
Clostridia botulinum | pazeidimas, nusileidziantis vangus paralyzius. Galimi

uzter$to maisto.

Slapinimosi ir tuStinimosi sutrikimai.
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4. Sveikatos ir funkcinés buklés stebéjimo principai
(rekomendacijy I klasé)>?®

1. PNRL turinéiy vaiky sveikata ir funkciné biiklé stebima universitetiniy ligoniniy rety ligy
centry daugiadalykés komandos specialisty. Daugiadalyke vaiky PNRL komandg sudaro:
vaiky neurologas, vaiky pulmonologas, vaiky kardiologas, vaiky endokrinologas, vaiky
gestroenterologas, ortopedas, fizinés medicinos ir reabilitacijos  gydytojas,
Kineziterapeutas, ergoterapeutas, medicinos psichologas, Kklinikinis logopedas, socialinis
darbuotojas, slaugytoja. Turi biiti sudaryta galimybé laikinai j komandos sudétj jtraukti bet
kokios specializacijos vaiky gydytoja (jskaitant socialinj pediatra, paliatyviosios pagalbos
gydytoja, vaiky ir paaugliy psichiatra, vaiky chirurga), neurochirurgg, radiologg ir kt., jeigu
yra poreikis.

2. Nustacius PNRL diagnoze¢ bitina jvertinti kity organy sistemy (judéjimo, kvépavimo,
Sirdies, skeleto, virSkinimo, kognityviniy funkcijy) pazeidimo rizikg ir atlikti reikiamus
tyrimus ir vertinimus.

3. [Ivertinus paciento diagnozg, gretutiniy sutrikimy rizika, amziy ir funkcing biikle sudaromas
individualus ilgalaikés daugiadalykés stebésenos, gydymo ir reabilitacijos planas. Vaiky,
kuriems nustatyta DRD arba SRA, sveikata ir funkciné buiklé turi biiti vertinama ne rec¢iau
negu kas 6 ménesius. Vaiky, kuriems nustatytos kitos PNRL, biiklé¢ vertinama ne rec¢iau
negu kartg per metus.

4. Keiciantis PNRL sergancio vaiko funkcinei biklei perziiirimas ir pagal poreikj
koreguojamas individualus vaiko stebéjimo, gydymo ir reabilitacijos planas.

5. Sudarant, aptariant ir koreguojant PNRL sergan¢io vaiko stebéjimo, gydymo ir
reabilitacijos plang turi dalyvauti vaiko tévai arba kiti jstatyminiai atstovai.

6. Tévai turi biiti mokomi atpazinti ir tinkamai reaguoti j vaiko sveikatos pablogéjima, ypac
tmias klinikines bukles (pvz., desaturacija, tachikardija).

7. Daugiadalykés PNRL komandos turi bendradarbiauti ir keistis informacija su vaiko Seimos
gydytojo, vietos VRSAR ir (arba) medicininés reabilitacijos komandomis, $vietimo ir
socialinés sistemos specialistais. Bendradarbiavimo koordinavimas turéty buti
deleguojamas atvejo vadybininkui arba vienam i§ komandos nariy (pvz., slaugytojai,
socialiniam darbuotojui).

8. PNRL serganciy vaiky daugiadalykés sveikatos ir funkcinés biiklés steb¢jimo schema
pateikiama 2 pav.
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Tyrimai
Kraujo, §lapimo.

Intervencija
Genetiko kons.

Kreatinkinazé Pagalba Seimai
Tyrimai Svarbiis veiksniai Genetinis tyrimas
Klinika Paciento amzius ENMG
Jéga Ligos stadija
Funkcija Rizikos veiksniai —— —
Judesi Medikamentinis gydymas ~ Tyrimal Intervencijos
u els'tqd' ot 9}’ y ” Vaiky neurologas Judesiai Tempimas
mpli salutinis 0VECIK1S . .
ampiituce Jup Amplitudes Padétys
Seimos gydytojas VARST komanda Jéga Jtvarai
Padétis Kineziterapija
Funkcija Stovéjimo priemonés
— = Eisena Paspirtukai, veziméliai
Tyrimai Intervencijos
Kognityviné raida PSIthte.rapl ja E—
Kalba Socialine, socialinis Vaiky ortopedas
Autizmas psichologiné pagalba darbuotojas
Socialinis darbas
Pacientas, Seima Tyrimai Intervencijos
Spirometrija Tirio papildymas
Tyrimai Intervencijos Vaiky Vaiky Pulsoksimetrija Ventiliacija
Ca, vit. D Augimo hormonas endokrinologas pulmonologas Kapnografija Tracheostoma
Kaulinis amzius Pakaitiné Kosulio jéga Kosulio asistentas
Kauly tankis testosterono terapija Kvépavimo
Skeleto Bisfosfonaty raumeny jéga
rengenografija terapija Kraujo dujy
TTH Levotiroksinas . tyrimas
Dietologas,
gastroenterologas
Vaiky kardiologas
Tyrimai Intervencijos Tyrimai Intervencijos
Virskinimo sistemos | Dieta, papildai EKG AKF inhibitoriai
tyrimai Gastrostoma Echoskopija Betablokeriai
Antrapometrija Medikamentinis Holterio Kiti vaistai Sirdies
refliukso, monitoravimas nepakankamumui
ohctinaciin ovdvmas gydytl

2 pav. Paveldima nervy-raumeny liga serganciy vaiky daugiadalykés sveikatos ir funkcinés biiklés stebéjimo schema
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4.1. Kvépavimo sistemos vertinimas, stebéjimo ir gydymo principai

4.1.1. Kvépavimo sistemos vertinimas

(rekomendacijy I klasé) 2322

1. Nustac¢ius PNRL diagnozg¢ reikia informuoti tévus apie kvépavimo sistemos pazeidimo
rizika:

e Kvépavimo nepakankamuma PNRL atveju lemia didéjantis kvépavimo ir (arba)
rijimo raumeny Silpnumas, stuburo ir kratinés lgstos deformacijos. Rizika ir
Klinikiné eiga priklauso nuo diagnozés, reabilitacijos ir gydymo kokybés.

e D¢l kvépavimo raumeny Silpnumo vaikams biina sunku iskoséti kvépavimo taky
sekretg, todél sunkiau serga infekcinémis kvépavimo taky ligomis, daznesnés jy
komplikacijos. Kosulio asistentas gali padéti veiksmingai atsikoséti ir sumazina
komplikacijy rizika.

e Kai kurioms PNRL budingas rijimo sutrikimas. Dél jo maistas valgant gali patekti
] kvépavimo takus, todél pradeda Kartotis plaué¢iy uzdegimas. llgainiui
pazeidziamas plauéiy audinys, atsiranda arba sunkéja  kvépavimo
nepakankamumas. Todél svarbu laiku pastebéti disfagijos ir aspiracijos pozymius
bei atitinkamai reaguoti (pritaikyti maitinimo strategija). Nustacius kad valgyti per
burng nesaugu, taikomas maitinimas per gastrostoma.

e PNRL turintiems vaikams daznai vystosi stuburo deformacija. Stuburo deformacija
vystosi visais | ir Il tipo SRA ir 70-90 % DMD atvejy.

2. Kvépavimo funkcijos sutrikimy diagnostika privalo biiti proaktyvi — vaiko kvépavimo
funkcija reguliariai tiriama, o jo artimieji yra gerai informuoti apie ankstyvuosius
kvépavimo sutrikimo pozymius. Dazniausi ankstyvieji kvépavimo sutrikimo pozymiai:

e sutrikes miegas;

e Dblaskymasis miego metu,

e rytinis nuovargis;

e Dbloga nuotaika;

e démesio koncentracijos sutrikimas.

Siuos negalavimus sukelia deguonies triikumas miego metu. Progresuojant kvépavimo
sutrikimui, Sie simptomai sunkéja, atsiranda rytiniai galvos skausmai, praeinantys be vaisty
per valandg nuo prabudimo. Kiti galimi kvépavimo sutrikimo pozymiai: pykinimas,
pagalbiniy kvépavimo raumeny dalyvavimas, baimé eiti miegoti, naktiniai ko§marai. Sie
pozymiai daZzniausiai susij¢ su hiperkapnija dienos ir nakties metu.

3. Svorio kritimas kai kuriais atvejai gali buti ankstyvas kvépavimo sutrikimo poZymis:

e valgio metu uzsipildant skrandziui ir did¢jant intraabdominaliniam slégiui darosi
sunkiau kvépuoti, todél vaikas pradeda maziau valgyti,

e vaikas maZiau valgo dél aspiracijos.

4. PNRL progresuojant kvépavimo sutrikimo simptomy atsiranda daugiau. Svarbu juos zinoti,
informuoti tévus ir imtis atitinkamos diagnostikos ir gydymo taktikos. Dazniausi naktinés
hipoventiliacijos pozymiai:
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e miego sutrikimas;

e rytinis galvos skausmas, sunkus prabudimas;

e rytin¢ anoreksija arba pykinimas;

e mieguistumas dienos metu;

e nuovargis;

e sumazéjusi démesio koncentracija.
Dazniausi dieninés hipoventiliacijos pozymiai:

e galvos skausmas;

e pykinimas;

e apsunkintas kvépavimas;

e tachikardija;

e prakaitavimas;

e periferiné vazokonstrikcija arba vazodilatacija;

e nuovargis;
e baimé.

Dazniausi obstrukcinés miego apnéjos pozymiai:
e knarkimas;

e pastangos jkvepti;

e kvépavimo sustojimas;

e daznas prabudimas miego metu.
Visi kvépavimo sutrikimo pozymiai yra nespecifiniai, atsiranda palaipsniui, todél gali likti
neatpazinti vaiko ir jo tévy. Todél rekomenduojamas reguliarus kvépavimo sistemos
iStyrimas kaip rutininio daugiadalykés komandos atliekamo sveikatos ir funkcinés buklés
vertinimo dalis.
Rekomenduojami kvépavimo sistemos tyrimai:

e spirometrija;

e polisomnografija;

e oksimetrija nakties metu;

e CO2 koncentracija kraujyje.
Spirometrija atlieckama sédint ir gulint, nes forsuotos gyvybinés talpos sumazéjimas
atsigulus daugiau negu 20 % yra diafragmos silpnumo pozymis ir leidzia jtarti nakting
hipoventiliacijg.
Sergant PNRL galimas progresuojantis forsuotos gyvybinés plauciy talpos sumazéjimas,
t.y. restrikcija dél:

e Sumazéjusios kvépavimo raumeny j€gos;

e stuburo ir kriitinés Igstos deformacijy;

e mikro- ir makro- atelektaziy.
Kvépavimo raumeny Silpnumas lemia kosulio efektyvumo sumazéjimag, kuris vertinamas
matuojant maksimaly kosulio srovés greitj (MKS):

e MKS <270 I/min > 10 mety vaikui vertinama kaip sumazéjusi kosulio galia;

e MKS <160 I/min rodo didele plauciy infekcijos rizika.
Prognozuojamos gyvybinés plauciy talpos sumazéjimas:
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e <60 % siejamas su kvépavimo sutrikimu miego metu;
e <40 % siejama su hipoventiliacija miego metu.

10. Obstrukcijos pozymiai spirometrijoje (sumazéjes Tiffneau rodiklis, sumazéjes FEV1)
nebudinga PNRL.

11. Vaikams, kurie nesioja liemens jtvara, spirometrijg rekomenduoja atlikti su jtvaru ir be jo.
Liemens jtvaro naudojimas gali pagerinti vaiko funkcionavima dieng, sulétinti skoliozés
vystymasi ir atitolinti stuburo chirurgijos poreikj. Netinkamai pritaikytas liemens jtvaras
gali trukdyti kvépuoti ir pernelyg spausti audinius (praguly rizika).

12. Polisomnografija PNRL turintiems vaikams atliekama rutiniskai arba kai:

atsiranda naujy miego sutrikimo pozymiy;

daznai kartojasi plauciy uzdegimas;

tenka daznai guléti ligoninéje dél kvépavimo taky ligy;

sutrikusi fiziné raida.

DRD atveju miego sutrikimas atsiranda gerokai anksciau uz kvépavimo nepakankamuma
dienos metu. Polisomnografija leidzia nustatyti nakting hipoventiliacija su hiperkapnija ir
antrine hipoksemija, ypa¢ greity akiy judesiy fazéje.

13. Oksimetrija nakties metu daznai naudojama miego sutrikimo rizikai jvertinti. Svarbu zinoti,

kad esant lengvai miego apnéjai ir hipopnéjai oksimetrijos duomenys gali biti normalis.

14. Mazéjant kvépavimo raumeny jégai, Vystosi hiperkapninis kvépavimo nepakankamumas,

todél reikia stebéti CO2 koncentracijg perkutaniskai arba atliekant kraujo tyrima.

4.1.2. Kvépavimo taky prieZiiira.

(rekomendacijy I klasé) >%325-28

1. Sumazéjus raumeny jégai ir gebéjimui efektyviai pasalinti sekretg i§ kvépavimo taky
kosint, naudojamos padedancios atsikoséti ir iSvengti plauciy atelektazés priemonés:

e Aktyvi kvépavimo raumeny manksta, siekiant padidinti gyvybinj plauciy tarj (angl.
Forced vital capacity, FVC) ir kvépavimo raumeny jéga bei istverme. Kasdienis
intrapulmoninés perkusinés ventiliacijos naudojimas gali padidinti FVC, i$valyti
sekretg, sumazinti atelektaze ir palaikyti gyvybine talpg (jrodymy lygmuo C).

e Pasyvi kvépavimo manksta savaime prisipildanc¢iu oro maisu (Ambu) plauciy talpai
padidinti ir letiniy atelektaziy formavimosi prevencijai (jrodymy lygmuo C).

e Kosulio asistentas — vienintelé jrodymais pagrista mechaniné priemoné; efektyvi ir
butina pacientams, kuriy FVC < 50 %., MKS < 270 I/min, PEmax < 60cmH20 (A
jrodymy lygmuo).

2. Vaiko tévams ir globéjams turi bati iSaiSkinama kvépavimo taky priezitiros svarba. Tévai
turi bato apmokyti taikyti kvépavimo taky priezitiros priemones (kvépavimo manksta,
kosulio asistenta).
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4.1.3.  Pagalbiné plauciy ventiliacija
(rekomendacijy I klasé) >*32°2

. Visiems vaikams, kuriems nustatomi hipoventiliacijos pozymiai pradedama taikyti
neinvaziné teigiamo slégio ventiliacija (angl. Non invasive ventilation, NIV).

. Vaikams, kurie negeba sédéti savarankiskai, NIV turi buti pradéta iki atsirandant
kvépavimo nepakankamumo pozymiy, kad vaikui biity lengviau kvépuoti, biity iSvengta /
sumazéty kratinés lastos deformacijos rizika (jrodymy lygmuo B).

NIV skiria ir taiko patyr¢ specialistai. Pirmiausia pacientams skiriama ventiliacija per
kauke, parenkami maziausiai du skirtingi ir patogiis budai besiskiriantys spaudimo taskais.
. Vaikams, kuriems NIV netinka arba nepakankamai tinka ir néra kito efektyvaus
ventiliacijos biido, taikoma invaziné ventiliacija per tracheostoma.

Sprendimas dél plauciy ventiliacijos priimamas kartu su vaiku ir jo Seima priklausomai nuo
klinikinés vaiko buklés ir prognozés. Plauc¢iy ventiliacijos algoritmas pateikiamas 3 pav.

4.1.4.  Umios bitklés gydymas
(rekomendacijy I klasé) 522528
PNRL sergantys vaikai turi didesn¢ tmiy ir gyvybei grésmingy bukliy rizikg. Bitina apie
tai informuoti tévus:
e PNRL sergantys vaikai turi didel¢ tmaus kvépavimo nepakankamumo rizika dél
infekcijos, aspiracijos, nepakankamos sekreto evakuacijos i§ kvépavimo taky.
e PNRL sergantys vaikai, kurie turi valgymo / maitinimo sutrikimg, patiria didesne
dehidratacijos ir metabolinio disbalanso rizikg timios infekcinés ligos metu.
e Sergant amiomis infekcinémis ligomis gali padidéti esamas raumeny Silpnumas
(jskaitant kvépavimo, rijimo raumenis).
Specialistai turi sudaryti (ir supazindinti tévus) individualy timios biklés valdymo plana,
kuriame nurodomi:
e {mios biklés pozymiai,
e pagalbos planas;
e specifinés rekomendacijos dél kvépavimo taky iSvalymo, DPV, mitybos,
pakankamo suvartojamy skys¢iy kiekio uztikrinimo ir Kt.;
e aiskios indikacijos, kada reikia kviesti skubig medicining pagalbg arba vykti j
ligoning.
Seimas turi bati apriipinta pagalbinémis priemonémis (kosulio asistentu, NIV aparatu),
turéti kuo daugiau galimybiy gydyti vaikag namuose ir (arba) palaikyti sergan¢io vaiko
bukle kiek jmanoma stabilesne iKi hospitalizacijos. Vaika transportuojant j gydymo jstaiga
turi bati naudojama vaiko turima jranga.
Su seima i$ anksto turi buti aptarta amiy ir létiniy bukliy gydymo galimybés ir strategija,
gaivinimo ir gyvybés palaikymo strategijos. Visi daugiadalykés komandos nariai turi jas
zinoti ir vadovautis priimdami sprendimus dél gydymo.
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Klinikinis vertinimas
A\ 4
Ikvépiamyjy, iskvépiamyjy, bulbariniy raumeny Silpnumas, skolioz¢, kritinés
lastos anomalijos arba
FVC <60 %
A\ 4
Poky¢iai polisomnografijoje* Taip Galima pritaikyti Taip _ Taip o
Dieninis pCO2 > 45mmHg > NIV? > NIV efektyvi? > Ilgalaiké NIV
FVC < 50%,
MIP < 60 cmH20
2 Ne Ne
A\ 4 A\ 4
Taip
Ne Sutinka, kad biity taikoma INV? > INV
\ 4
Reguliarus ! Ne
iStyrimas ir
stebésena Paliatyvioji pagalba

3 pav. Plauciy ventiliacijos algoritmas. * pokyciai polisomnografijoje: petCO2 arba ptcCO2 >50mmHg > 2% miego laiko, petCO2 arba ptcCO2 padidéjimas miego
metu 10 mmHg nuo bidravimo lygio > 2% miego laiko, SpO2 < 88% >2% miego laiko arba 5 min nepertraukiamai, AHI >5 atv./val.

FVC — forsuota gyvybine plauciy talpa (angl. forced vital capacity), INV — invaziné ventiliacija, NIV — neinvazine ventiliacija, pCO2 — parcialinis anglies dvideginio siegis
nustatytas kraujyje.
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4.1.5. Vakcinacija
(rekomendacijy I klasé) >#%2

PNRL turintys vaikai turi bati skiepijami pneumokokine vakcina (jrodymy B lygmuo).
PNRL turintys vaikai nuo 6 ménesiy skiepijami nuo gripo, revakcinacija atlickama kartg
per metus (jrodymy B lygmuo).

Palivizumabas turi biiti suleidZziamas respiracinio sincitijaus viruso sezono metu iki vaikui
sueina du metai (jrodymy lygmuo B).

4.2. Mityba ir fiziné raida

(rekomendacijy | klasé) 232732

Tévai turi buti informuojami apie mitybos, augimo ir virskinimo sistemos sutrikimy rizika
PNRL turintiems vaikams. Svarbu akcentuoti, kad:

e mitybos sutrikimas turi neigiamg poveikj raumeny, kvépavimo ir Sirdies-
kraujagysliy sistemos biiklei;

e PNRL turintys vaikai turi nepakankamos mitybos rizikg dél disfagijos, kity
maitinimo(si) sutrikimuy;

e kai kurias PNRL (pvz., DRD) turintys vaikai linke nutukti; nutukimo rizikos
veiksniai — fizinio aktyvumo stoka, maZesnis energetiniy medziagy poreikis,
gydymas gliukokortikoidais;

e nustatytas tiesioginis rySys tarp mitybos ir gyvenimo trukmés, todél vaiko mitybos
uztikrinimas yra gyvybiskai svarbus.

Mitybos stebésena ir uztikrinimas — svarbus PNRL turin¢iy vaiky sveikatos priezitiros
komponentas. Nusta¢ius PNRL diagnoze vaikg turi konsultuoti gydytojas dietologas ir
(arba) gastroenterologas kiekvieno profilaktinio vizito metu.

Mitybos stebésenos ir korekcijos tikslas:

e uztikrinti sveikg ir subalansuotg mitybg — normay kalorijy, maisto medziagy,
mikroelementy, vitaminy (ypa¢ vitamino D ir kalcio) kiekj;

e palaikyti normaly kiino svorj;

e uztikrinti normaly vaiko augima.

Kiekvieno profilaktinio vizito metu vertinama fiziné vaiko raida (tigis, svoris), augimo
atitikimas normatyvinéms kreivéms, Kiti antropometriniai duomenys.

4.2.1.  Maitinimo(si) ir rijimo vertinimas

(rekomendacijy | klasé) >%3231

PNRL turintiems vaikams kiekvieno profilaktinio vizito metu turi bati atliekamas
maitinimo(si) ir rijimo sutrikimy rizikos vertinimas. Rekomenduojama i$siaiskinti Siuos

maitinimo(si) ir rijimo aspektus:
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e maitinimo / valgymo trukmé (norma — < 30 min.);

e maitinimo daznis (daliai vaikui reikia valgyti dazniau; svarbu jsitikinti, kad tai biity
priimtina Seimai);

e kvépavimo taky infekcijy daznumas;

e kramtymas;

e springimas ir koséjimas maitinimo metu;

e maisto tekstira, poreikis jg modifikuoti;

e vaiko / tévy stresas / pasitenkinimas, susij¢ su maitinimu;

e gebéjimas valgyti savarankiskai;

e maitinimo padétys.

2. Jeigu nustatoma maitinimo(si) ir (arba) rijimo sutrikimo rizika, vaikas siunciamas
daugiadalykés maitinimo sutrikimy komandos ir (arba) otorinolaringologo konsultacijai dél
tolimesnio istyrimo.

3. Maitinimo ir rijimo sutrikimy diagnostika ir valdymas detaliai aprasyti metodikoje ,,Vaiky
maitinimo sutrikimai: diagnostika ir gydymo metodai®.

4.2.2.  Antropometrija ir mitybos biiklés vertinimas
(rekomendacijy | klase) 523293133

1. Kiekvieno profilaktinio vizito metu atliekamas antropometriniy rodikliy vertinimas ir jo
dinamika.

2. Dél skeleto deformacijy gali bati sudétinga iSmatuoti PNRL serganciy vaiky tigj. Tuomet
rekomenduojama matuoti atskiry kiino segmenty (pvz., blauzdikaulio ir (arba) Zastikaulio)
ilgj, ranky sieksnj ir vertinti segmenty ilgio poky¢ius vaikui augant. Be to, pagal atskiry
kiino segmenty ilgj panaudojus specialias lygtis galima suskai¢iuoti vaiko tgj, tac¢iau dél
reik§mingos paklaidos $is metodas naudojamas retai.

3. Vertinant neurologine negalig turin¢iy vaiky augima butina matuoti ne tik tigj ir svorj, bet
ir kiino sudétj, t y. raumeny / riebaly santykj. Tam naudojami:

e Odos raukslés matavimai. Atliekami specialiu kaliperiu, pazymima procentile
pagal amziy. Vaikams, kuriy odos raukslé virs m. triceps brachii nesiekia 10-0s
procentilés, butina dietologo konsultacija ir mitybos korekcija.

e Bioelektriniy impedansy analizé leidzia tiksliai nustatyti raumeny ir riebaly kiekj,
nes matuojamas visas kiinas. Vaikai, sergantys nervy sistemos ligomis, linke kaupti
riebalus daugiau ant pilvo negu galiinése, todél odos raukslés matavimas jiems
maziau tikslus.

e Kauly mineralinio tankio tyrimas rekomenduojamas kaip dalis mitybos biklés
vertinimo (jrodymy C lygmuo).

4. Kiuno masés indeksas neatspindi PNRL turin¢iy vaiky mitybos. Dél ligos sumazéjus
raumeny masei atitinkamai sumazéja bendras kiino svoris, nors vaiko mityba (raumeny /
riebaly santykis) pakankama. Neteisingai jvertinus vaiko mitybg ir dél mazo svorio
padidinus kalorijy kiekj gali stipriai padidéti riebaly atsargos (0 ne raumeny masé),
sumazéti vaiko judéjimo ir funkcionavimo galimybés.
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5. [tarus mitybos nepakankamumga rekomenduojama atlikti kraujo tyrimus:
e bendrg kraujo;
e gliukozés koncentracijos;
e Slapalo, kreatinino koncentracijos;
e lipidograma;
e albumino ir prealbumino koncentracijos.

4.2.3.  Energijos poreikio nustatymas
(rekomendacijy | klase) 523293133

1. PNRL turin¢iy vaiky energijos poreikis yra mazesnis ir priklauso nuo PNRL pobudzio,
raumeny biklés, mobilumo, metabolinio aktyvumo, papildomy pastangy kvépuojant,
gretutiniy sutrikimy.

2. Patvirtinty PNRL turin¢iy vaiky energijos poreikio apskai¢iavimo metody néra. Sitiloma
vadovautis sveiky vaiky bazinio metabolinio aktyvumo skai¢iavimo metodika (Schoffield
lygtimi) arba netiesioginés kalorimetrijos metodu (Krick metodu).

3. Vaiko gaunamas kalorijy ir maisto medziagy Kiekis apskai¢iuojamas pagal vaiko maisto
dienyno duomenis. Rekomenduojama, kad tévai arba vaikas 7—10 dieny fiksuotu dienyne
informacija apie suvartota maistg Ir gérimus, pazymédami vartojimo laika, produkto
pavadinimg ir kiekj. Maisto dienynas analizuojamas kartu su tévais, suskai¢iuojamas per
parg gauty kalorijy ir baltymy Kiekis.

4. PNRL turin¢iy vaiky baltymy poreikis nesiskiria nuo bendros vaiky populiacijos, todél
rengiant rekomendacijas dél dietos numatomas jprastas pagal amziy baltymy Kiekis
(jrodymy lygmuo C).

5. Rekomendacijos dél vaiko dietos parengiamos pagal vaiko svorio ir riebaly masés kitimg
(reikalingas steb¢jimas, reguliarus antropometriniy duomeny vertinimas), teorinio ir
praktinio dienos kalorijy kiekio skai¢iavimg. Svarbu glaudus specialisty komandos nariy ir
Seimos bendradarbiavimas, reguliarus vaiko augimos ir sveikatos biiklés stebéjimas.

6. Nustatyti tiksly PNRL turin¢iy vaiky maisto medziagy ir energijos poreikj sudétinga, tévai
daznai klaidina specialistus nurodydami tikrovés neatitinkantj vaiko suvalgomo maisto
kiekj, todél pagrindinis vaiko mitybos stebésenos rodiklis yra svorio kaita (jrodymy lygmuo
C). Todél antropometriniai matavimai (svoris, tigis, raumeny /riebaly santykis) turi biti
atliekami maziausiai kartg per pusmetj (jrodymy lygmuo C).

4.2.4.  Mitybos sutrikimy gydymas
(rekomendacijy | klase) >%32%3133

1. Nustacius mitybos sutrikimg biitina Su tévais aptarti:
e saugaus ir adekvataus vaiko maitinimo principus;
e adekvataus maisto ir energijos poreikio uztikrinimo svarba; tinkama mityba padeda
iSvengti isekimo arba nutukimo, sumazina osteoporozés rizika.

37



Disfagija gydoma pagal bendrus principus (zr. metodika ,,Vaiky maitinimo sutrikimai:
diagnostika ir gydymo metodai. Priklausomai nuo klinikinés situacijos gali biiti taikoma:
maisto ir skys¢iy modifikavimas (skysciai tirStinami, kietas maistas skystinamas), maisto
kaloringumo didinimas, daznesnis maitinimas mazesnémis porcijomis, padéties, maitinimo
strategijy parinkimas.

. Jeigu konservatyviis gydymo metodai neduoda norimo rezultato ir (arba) nustatoma, kad
maitinimas per burng nesaugus ir (arba) nepakankamas sprendziama dél alternatyvaus
maitinimo metodo taikymo. Irodyta, kad gastrostominis maitinimas prailgina PNRL
turin¢iy vaiky gyvenimo trukme, taciau néra bendro eksperty susitarimo dél gastrostomos
suformavimo indikacijy. ISimtinais atvejais vyresni vaikai gali bati maitinami per
nazogastrinj zonda nepastoviai arba laukdami gastrostomos suformavimo operacijos.

. Dél disfagijos PNRL turintys vaikai nenuryja seiliy, galimas priekinis ir (arba) uzpakalinis
seilétekis. PNRL turinéiy vaiky seilétekis gydomas pagal bendrus principus (jrodymy
lygmuo C). Daugiau apie seilétekio gydyma galima rasti metodikoje ,.Cerebrinio
paralyziaus diagnostika, stebéjimas ir abilitacija“. PNRL turin¢iy vaiky seilétekio gydymui
gali buti taikomi geriami vaistai (veiksmingumas jrodytas CP turin¢iy vaiky seilétekiui
gydyti, 0 PNRL atveju skiriami eksperty susitarimu), botulino toksino injekcijos j seiliy
liaukas (veiksmingumas jrodytas CP turinCiy vaiky seilétekiui gydyti, aprasyti sékmingi
SMA | ir 11 tipo turin¢iy vaiky seilétekio gydymo atvejai 34).

Gastroezofaginio refliukso liga (GERL) — dazna PNRL turin¢iy vaiky gretutiné liga.
Biidinga: daznas atpylimas ir vémimas, diskomfortas kratinés lgstoje, daznos plauciy ir
virsutiniy kvépavimo taky infekcijos, sunkiais atvejais — aspiraciné pneumonija (esant
kvépavimo raumeny silpnumui ir neefektyviam kosuliui sergama sunkiai, galima letali
iSeitis). GERL gydyti rekomenduojami protono siurblio blokatoriai ir dietos korekcija.
Jeigu GERL pozymiai ryskus ir vaikas turi kvépavimo sutrikimg / nepakankamuma
rekomenduojama suformuoti gastrostoma kartu atliekant antirefliuksine operacijg (Nissen
gastrofundoplikacija).

Gastroparezei (pernelyg ilgam skrandzio iSsitustinimui) gydyti rekomenduojami
prokinetikai (metoklopramidas) (jrodymy lygmuo C).

Obstipacija. Dazna PNRL turin¢iy vaiky problema. Atsiranda dél pilvo raumeny silpnumo,
hipotonijos, nejudrumo, dietos ypatumy (sunku valgyti daug lastelienos turin¢ius
produktus), bulbarinio paralyziaus, dehidratacijos, pasalinio vaisty (pvz., seilétekio
gydymo anticholinerginiais vaistais) poveikio. Obstipacija sukelia meteorizmg, padidina
intraabdominalinj spaudima, gali pabloginti kvépavimo funkcijg. Gydoma pagal bendrus
principus. Skiriama dieta — padidinamas vandens ir skaiduly turin¢io maisto kiekis vaiko
racione. Skiriant dieta svarbu rasti pusiausvyra: per mazas skaiduly kiekis obstipacijos
nesumazina, 0 pernelyg didelis gali sukelti meteorizmg ir pabloginti vaiko bikle. Jeigu
dietos nepakanka, skiriami makrogolio preparatai (pvz., Forlax), klizmos.

ISmaty nelaikymas budingas kai kurioms PNRL (pvz., miotoninei distrofijai) ir atsiranda
dél dubens dugno ir iSangés rauky raumeny pazeidimo. Nesunkus ismaty nelaikymas gali
buti gydomas taikant elektrostimuliacija, kineziterapija, atgalinio biologinio rysio (angl.
biofeedback) terapija.
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4.3. Atramos-judéjimo sistemos sutrikimy profilaktika ir gydymas
(rekomendacijy | klasé) 3,5,23,35

. PNRL turiniy vaiky atramos-judéjimo sistemos buklé turi buti stebima ortopedo,
ergoterapeuto ir kineziterapeuto komandos. Visi komandos nariai turi turéti specifiniy ziniy
apie PNRL.

Sanariy mobilumas vertinamas kartg per pusmet;.

. Vertinimai ir tyrimai (klinikinis, rentgenologinis) dél skoliozés atliekami pagal individualy
plana, priklausomai nuo PNRL pobudzio ir skoliozés dydzio / progresavimo.

. Progresuojant PNRL ir (arba) gydant kortikosteroidais atsiranda osteoporozés rizika.
PNRL turinéius vaikus dél osteoporozés privalo stebéti vaiky endokrinologas, turintis
specifiniy ziniy apie PNRL ir osteoporozg.

4.3.1. Konservatyvus atramos-judéjimo sistemos sutrikimy gydymas
(rekomendacijy | klasé) 3233

. PNRL turintiems vaikams augant formuojasi sgnariy kontraktiiros ir skeleto deformacijos.
Jy priezastis — raumeny silpnumas ir disbalansas, pakitusi judesiy biomechanika,
netaisyklinga kiino padétis, mobilumo ir statinio kriivio stoka.
. Konservatyviy gydymo metody taikymas padeda ilgiau iSlaikyti normalig atramos-
judéjimo sistemos biikle ir judéjimo funkcija, atideda chirurginiy intervencijy taikymo
poreikj arba padeda jy iSvengti.
Konservatyvaus gydymo tikslai:
e uztikrinti normalig / artimg normaliai judesiy amplitude (taikomi aktyvaus ir
pasyvaus raumeny tempimo metodai);
e palaikyti vertikalig kiino padétj (pvz., pritaikyti pagalbines priemones stovéti, eiti)
osteoporozés ir kontraktiiry prevencijai;
e palaikyti dubens stabilumg ir normalig judesiy per kluby sanarius amplitude
(Slaunies pritraukiamyjy raumeny kontraktiros trukdo sédéti, atlikti slaugos
procediiras).

4.3.2.  Chirurginis atramos-judéjimo sistemos sutrikimy gydymas

(rekomendacijy | klasé) 3°>%33°

Skeleto deformacijos ir sgnariy kontraktaros, kurios sukelia Zenkly vaiko funkcionavimo
sutrikima, gali baiti gydomos chirurginiais metodais.

. Neéra aiskiy moksliniais jrodymais pagrjsty rekomendacijy kada ir kokie gydymo metodai
turéty bati taikomi. Sprendimai dél chirurginio gydymo priimami individualiai, remiantis
atvejy aprasymais, specialisty sutarimu ir klinikine specialisty patirtimi.
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Stuburo deformacija
(rekomendacijy | klasé) 3235
Daugeli PNRL turin¢iy vaiky tenka operuoti dél skoliozés. Chirurginis skoliozés
stabilizavimas padeda iSvengti / sumazina skausmga ir diskomfortg sédint vezimélyje,
uztikrina geresnj kvépavimo, Sirdies-kraujagysliy sistemy funkcionavima.
Skoliozés pradzia ir progresavimo greitis priklauso nuo PNRL pobiidzio. PNRL, kurioms
budinga ankstyva raumeny hipotonija, skoliozé atsiranda anksti ir linkusi greitai
progresuoti. DRD atveju skoliozé atsiranda ir ima progresuoti vaikui nustojus vaikscioti,
iki tol — jos néra arba biina labai nezymi. Todél sudarant PNRL turin¢io vaiko skoliozés
stebéjimo plang reikia atsizvelgti j konkre¢ios PNRL ypatumus.
PNRL turin¢ius vaikus dél skoliozés turi stebéti ortopedas, turintis specifiniy ziniy ir
patirties, susijusios su skoliozés ir PNRL gydymu.
. Bitina atidziais stebéti skolioz¢ turiniy vaiky kvépavimo funkcija — skoliozés
progresavimas gali paspartinti FVC mazéjima.
Stuburo sutvirtinimo operacijos laikg nustato ortopedas pagal Cobb kampg stuburo
rentgenogramose ir jo kitimg Vvaikui augant. Stuburo sutvirtinimo operacija
rekomenduojama atlikti iki 18 mety, tai yra tuomet kai kvépavimo ir kardiovaskulinés
sistemos funkcija kompensuota ir yra mazesné pooperaciniy komplikacijy rizika. Bet
kuriuo atveju, operacija turi bati atlikta iki kvépavimo funkcijos sutrikimo pozymiy
atsiradimo,
Priimant sprendimg dél chirurginio skoliozés gydymo svarbu aptarti tokio gydymo
privalumus ir galimas komplikacijas su vaiku ir jo Seima. Chirurginio skoliozés gydymo
privalumai:

e lengviau sédéti, gali daugiau laiko praleisti vezimélyje ir darbo kédéje;

e tikétinas létesnis kvépavimo nepakankamumo progresavimas.
Galimos chirurginio skoliozés gydymo komplikacijos:

e nukraujavimas operacijos metu;

o neefektyvi skoliozés korekcija, pseudoartrozé;

e ilgas DPV poreikis pooperaciniu laikotarpiu;

e 7aizdy ir (arba) kratinés lastos infekcija;

e vaiksc¢iojimo funkcijos netekimas.
Sprendimai dél vaiksStanéiy vaiky chirurginio skoliozés gydymo turi bati priimami labai
atsakingai — po operacijos dél pasikeitusios funkcijos, pusiausvyros sutrikimy, kvépavimo
sunkumy Vvaikas gali prarasti gebéjimg savarankiskai vaiks¢ioti.

Ortopedinés kojy deformacijos
(rekomendacijy I klasé) 3>%3°

Pagrindinis ortopediniy kojos deformacijy prevencijos metodas — reabilitacijos priemoniy
taikymas nuo PNRL pozymiy atsiradimo pradzios (zr. 5 skyriy). PNRL turin¢io vaiko
reabilitacijos planas sudaromas individualiai pagal vaiko liga, raidos ir (arba) funkcinés
buklés vertinimo duomenis, vaiko ir Seimos poreikius bei prioritetus.
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2. Chirurginiai ortopediniy deformacijy gydymo metodai taikomi atsakingai jvertinus kokio
tikslo tikimasi pasiekti, koks galimos komplikacijos ir naudos / rizikos santykis. Toliau
apzvelgiamos dazniausios situacijos, kai tenka priimti sprendima dél gydymo taktikos:

o Vaikscioti gali, bet trukdo ortopedinés deformacijos. Rekomenduojama gydymo
taktika priklauso nuo PNRL pobudzio. Pavyzdziui, Charcot-Marie-Tooth ligos
atveju chirurginis pédos (pas cavus, pes cavovarus) deformacijy gydymas yra
neefektyvus. Ryski pes equinus deformacija DRD turin¢iam vaikui, kuris, tikétina,
kad gebés vaikscioti savarankiskai dar daug mety, gali bati veiksmingai gydoma
chirurginiu budu.

e Vaikscioti tampa vis sunkiau dél ligos progresavimo. Rekomenduojama apsiriboti
konservatyvaus gydymo metodais. Ortopedinés chirurgija gali pagreitinti
vaiks€iojimo gebe¢jimo netekima.

e Nevaikstancio vaiko stovéjimo funkcijos issaugojimas. Sprendimai dél ortopedinés
chirurgijos priimami individualiai. Stovéjimo programos vykdymui dazniausiai
trukdo fleksinés keliy sanariy kontrakttiros, pes equinus deformacija, kurios gali
bati koreguojamos operuojant.

e Sunku ir (arba) skausminga sédeéti. Dazniausiai biina SRA ir jgimta miopatija
turintiems vaikams dél klubo sanario dislokacijos arba panirimo. Tai viena
svarbiausiy indikacijy PNRL turin¢iy vaiky ortopedinei chirurgijai.

4.4, Osteoporozé
(rekomendacijy | klasé) 35233

1. PNRL turintiems vaikams nustatoma didesné osteoporozés ir kauly lazio rizika. Svarbu
informuoti vaikg ir jo Seimg apie osteoporozés prevencijos svarbg ir kauly liziy rizika:

e PNRL vaiky kauly luiZiai daznai btina be simptomy ir diagnozuojami tik atlikus
rentgenografija.

e Negydomi stuburo slanksteliy liiziai sukelia létinj nugaros skausmg ir stuburo
deformacijas.

e Negydomi kojy kauly laziai trukdo eiti, todél vaikas gali nustoti vaikscioti.

2. PNRL turintys vaikai turi biiti stebimi dél osteoporozés. Rekomenduojama reguliariai
daryti:

e Dbiocheminius kraujo tyrimus: kalcio, fosforo, magnio, Sarminés fosfatazeés,
parathormono, vit. D koncentracijos.

e Stuburo rentgenogramas (net jeigu néra klinikiniy stuburo deformacijos pozymiy)
atliekamos kas 2—-3 metus, o vaikams, kurie gydomi gliukokortikoidais — kas 1-2
metus. Atlikus Sonine stuburo rentgenograma galima nustatyti pirmuosius
osteoporozés poZymius anksciau negu iStyrus mineralinj kauly tankj.

e Mineralinio kauly tankio matavimas yra svarbus tyrimas osteoporozés diagnostikai
ir stebéjimui.

3. Osteoporozei gydyti gali buti skiriami kalcio ir vitamino D papildai, koreguojama dieta
(jeigu kraujyje nustatomas pernelyg mazas vitamino D arba kalcio kiekis). Vaikai, kuriems
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ivyko minimalios traumos sukeltas kaulo lizis, gydomi bifosfonatais (jrodymy lygmuo C).
PNRL turin¢iy vaiky osteoporoze turi gydyti vaiky endokrinologas, turintis specifiniy ziniy
apie PNRL ir osteoporozg.

45. Sirdies-kraujagysliy sistemos funkcijos stebéjimas

(rekomendacijy | klasé) >*3%°37

PNRL budingas Sirdies-kraujagysliy sistemos pazeidimas: progresuojanti kardiomiopatija,
Sirdies nepakankamumas, ritmo ir laidumo sutrikimai. Simptomy atsiradimy pradzia,
sunkumas ir pobudis priklauso nuo PNRL pobtdZio ir eigos ypatumy (18 lentelé).
Sirdies-kraujagysliy sistemos pazeidimo rizika, pirmieji pozymiai ir stebéjimo svarba turi
bati aptarti su vaiku ir jo Seima jau pacioje PNRL pradzioje.

Sirdies-kraujagysliy sistemos funkcijos sutrikimai vaikystéje budingi DRD ir Becker
raumeny distrofijai, 0 kardiovaskulinés komplikacijos yra viena pagrindiniy $iy pacienty
mirties priezas¢iy. Detalias Ssiomis ligomis serganéiy vaiky Sirdies-kraujagysliy sistemos
funkcijos stebéjimo rekomendacijas galima rasti metodiniame dokumente ,,Vaiky,
sergan¢iy progresuojanciomis raumeny distrofijomis, ilgalaiké daugiadalyké stebésena”
(Kaunas, 2018 m.).

18 lentelé. Sirdies ir kraujagysliy sistemos pateidimas sergant

paveldimomis nervy-raumeny ligomis

Diagnozé Pradzia Klinikiniai EKG UG tyrimas | Prognozé
(amZius) poZymiai
Duchenne RD 10-18 m. DKM Aukstas R DKM Mirsta 20 —30 m.
dantelis V1, V2, dél KVK
Q bangos SLS
Becker RD >40m., DKM Aukstos R DKM Mirsta iki 40 m.
vaikams —retai dantelis V1, V2, | MVP dél sirdies
SLS DSI nepakankamumo
Miotoniné RD Suaugusiojo Sinkopés, AVB Pakitimai Didelé staigios
amzZius staigi mirtis nebidingi mirties rizika.
Emery- Dazniausiai Sinkopés, SB, AVB Galimi Negydant — staigi
Dreifus >10 m. ritmo trombai mirtis
sRD sutrikimai skilvelyje
Veido-mentés- > 18 m. Sinkopés AVB, SVT, VT | Norma Neprogresuoja
Zasto RD
Mitochondrinés | [vairus SN, sinkopés ST/T bangy HKM, SN Ivairi, priklauso
ligos pakitimai nuo ligos
Jgimta Priklauso nuo | Besimptominis | Aukstas R DKM Priklauso nuo
miopatija ligos pobiidzio | SN dantelis, Q ligos pobadzio.
bangos

Santrumpos: AVB — atrioventrikuliné blokada, DKM — diliataciné kardiomiopatija, DSl — desinio skilvelio
issipléetimas, KVK — kardiovaskulinés komplikacijos, MVP — mitralinio voztuvo prolapsas, RD — raumeny
distrofija, SB — sinusiné bradikardija, SNT — supraventrikuliné tachikardija, SLS — Sirdies laidumo sutrikimas,
SN — sirdies nepakankamumas, VT — ventrikuliné tachikardija.
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5. Reabilitacija

5.1. Bendri principai

(rekomendacijy | klasé) 523383

PNRL turin¢iy ikimokyklinio amziaus vaiky raidos, funkcinés biklés stebéjimg ir
individualaus reabilitacijos plano (IRP) plano sudarymg uztikrina regioniniy ir (arba)
universitetiniy VRSAR centry daugiadalykés specialisty komandos. IRP vykdyma uztikrina
vietos VRSAR tarnybos specialistai, bendradarbiaudami su regioniniy ir (arba) universitetiniy
VRSAR centry specialistais.

Vyresniy negu 7 metai PNRL turin€iy vaiky raidos ir funkcinés biiklés stebéjimg vykdo
regioniniy ir (arba) universitetiniy VRSAR centry socialiniai pediatrai ir medicininés
reabilitacijos paslaugas teikianciy ASP jstaigy daugiadalykés specialisty komandos.

Minimali vietos VRSAR tarnybos sudétis: socialinis pediatras, ergoterapeutas,
Kineziterapeutas, klinikinis logopedas, medicinos psichologas, socialinis darbuotojas ir
slaugytoja.

Minimali regioninio ir universitetinio VRSAR centro komandos sudétis: socialinis pediatras,
vaiky neurologas, ergoterapeutas, kineziterapeutas, klinikinis logopedas, medicinos
psichologas, socialinis darbuotojas ir slaugytoja. Komanda turi turéti galimybes konsultuotis
su Kitais specialistais: otorinolaringologu, oftalmologu, ortopedu, klinikiniu genetiku, vaiky ir
paaugliy psichiatru, vaiky pulmonologu, chirurgu, gastroenterologu, ortopedijos techniku.
Gydymas privalo biiti koordinuotas. Rekomenduojama komandoje turéti atvejo vadybininka
arba deleguoti Sig funkcijg vienam 1§ komandos nariy. Atvejo vadybininko funkcija —
koordinuoti vaikui teikiamas ASP (komandos nariy, kity sveikatos priezitiros specialisty)
paslaugas ir sveikatos priezitros specialisty bendradarbiavimg su kitose sistemose (Svietimo,
socialinés apsaugos) dirbanciais specialistais. Jeigu vaikas epizodiskai arba nuolatos gauna
reabilitacijos paslaugas kitose ASP jstaigose (pvz. privaiame ergoterapeuto arba
kineziterapeuto kabinete, medicininés reabilitacijos centre), bitinas jstaigy tarpusavio
bendradarbiavimas (tiksly aptarimas, bendras IRP, keitimasis informacija).

Visiems vaikams sudaromas IRP, kuriame numatomi reabilitacijos tikslai ir priemonés,
gydymo tiksly pasiekimo vertinimo strategija. Jj sudarant svarbu atsizvelgti ne tik i judesiy
raidos vertinimo, bet ir bendro vaiko raidos ir funkcionavimo vertinimo rezultatus, jtraukti j
VRSAR komandg atitinkamus specialistus.

Reabilitacija turi atitikti j pacientg ir Seimg orientuotos terapijos (angl. Family centre therapy)
4041 principus. Reabilitacijos metu pagrindinis démesys turi biiti skiriamas vaiko $eimai ir tévy
mokymui. Tévai turi buti aktyvis reabilitacijos dalyviai, aktyviai dalyvauti priimant
sprendimus dél vaiko reabilitacijos tiksly ir priemoniy, taikyti jas kasdienése veiklose.
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8.

10.

11.

12.

13.

Aptariant IRP su tévais svarbu suteikti jiems pakankamai informacijos, kad jie suprasty:
e vaiko raidos / funkcinés buklés ypatumus;
e intervencijy tikslg ir galimybes;
e tikslo siekimo vertinima;
e kaip sudaryti galimybes vaikui mokytis kasdienés veiklos metu jprastinéje vaikui
aplinkoje;
o kaip atstovauti vaiko interesus.
Gydymo planui sudaryti ir tiksly pasiekimui vertinti rekomenduojama naudoti Tiksly siekimo
skalés (angl. Goal Attainment Scale, GAS) “>#® principus. Individuali terapijos programa turi
atitikti j tikslg orientuotos (angl. Goal oriented) “ terapijos principus.
VRSAR tikslai turi biiti derinami su vaiko tévais, atsizvelgiama j jy likes€ius ir prioritetus.
Rekomenduojama vengti tiksly, susijusiy su vaiko ,,normalizavimu®, ,,normalia“ raida. Tikslai
turi biti realts, Seima laipsniskai ir nuosekliai turi biiti supaZindinama su sutrikimo prognoze
(jeigu ji zinoma) ir vaiko sutrikimo / ligos poveikiu jo raidai, augimui ir funkcionavimui.
Svarbu informuoti tévus apie jrodymais pagrjstas terapines intervencijas ir jy taikymo tikslus
bei aptarti alternatyvius gydymo metodus ir jrodymais pagrijstos medicinos koncepcija.
Literatiiroje ir socialiniuose tinkluose tévai randa daug informacijos apie gydymo metodus,
kurie gali duoti ,stebuklingy“ rezultaty. Vertindami mokslinj intervencijy pagristumg
specialistai ir tévai turéty atsizvelgti j tai, kad:
e atvejy apraSymy ir nekontroliuojamy klinikiniy tyrimy iSvados apie intervencijy
veiksminguma gali biiti klaidingos;
e geriausia budas pasirinkti veiksmingg intervencija — Kliautis kontroliuojamais
atsitiktiniy imCiy tyrimais;
e intervencijy veiksmingumas yra individualus, nepaisant mokslinio intervencijos
pagristumo.
Kai kurios jrodymais nepagristos intervencijos (pvz., zirgy, vandens terapija) gali buti
naudingos, jeigu jy metu vaikui sudaromos galimybés aktyviai judéti, bendrauti, smagiai
praleisti laisvalaikj su bendraamziais ir (arba) Seimos nariais.
Pagrindiniai PNRL turin¢iy vaiky reabilitacijos principai:
e reguliarus funkcinés biuklés steb¢jimas, naudojant amziy ir ligg atitinkancias
standartizuotas vertinimo priemones;
e individualios kineziterapeuto, ergoterapeuto, klinikinio logopedo, psichologo,
socialinio darbuotojo konsultacijos ir terapinés intervencijos;
e aktyvi kontraktiiry ir deformacijy prevencija: tempimo pratimai daromi namuose 4—6
kartus per savaitg;
e padéciy, jtvary pritaikymas,

e Kritimy prevencija.
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14.

15.

16.

17.

18.

19.

e gretutiniy raidos sutrikimy (mokymosi, démesio koncentracijos, sensorikos)
nustatymas ir atitinkamy intervencijy taikymas;

e savarankiSkumo ir dalyvumo skatinimas;

e nNamy programy sudarymas.
Parenkant intervencijas bitina atsizvelgti j vaiko sveikatos bukle, gretutinius sutrikimus,
kontraindikacijas vienam arba kitam gydymo metodui taikyti.
Svarbu kartu su tévais jvertinti ir pritaikyti fizing vaiko aplinka, parinkti vaiko i$sivystymo
lygmenyj ir fizines galimybes atitinkancias veiklas ir zaidimus.
Biitina jvertinti pagalbiniy judéjimo priemoniy poreikj vaikams, kuriy judesiy raida Zenkliai
sutrikusi. VRSAT tarnybos, bendradarbiaudamos su techninés pagalbos nejgaliesiems
centrais, privalo uztikrinti vaikui reikalingy pagalbiniy priemoniy parinkimg ir pritaikyma.
Biitina jvertinti alternatyviosios ir augmentinés komunikacijos (AAK) priemoniy poreik]
sunky komunikacijos sutrikimg turintiems vaikams ir pritaikyti atitinkamas AAK priemones.
Gydymas privalo biiti testinis, 1§ anksto numatant planiniy vizity data, trukme, komandos
sudét]. Biitina kartoti vaiko raidos ir funkcinés buklés vertinimg numatytais intervalais:
kiidikiams — ne reciau negu kas 3 ménesius, 1-3 mety vaikams — ne reciau negu kas 6 ménesius.
Svarbu reguliariai vertinti taikomy intervencijy poveikj, atnaujinti IRP. Rekomenduojama
modifikuoti IRP, jeigu:

e Al tikslas pasiektas;

e per numatytg laiko intervalg nepasiekta jokio progreso;

e netikétai pasikeité vaiko elgesys ir (arba) sveikatos buklé;

e pasikeité Seimos prioritetai.

5.2. Intervencijuy planavimas
(rekomendacijy | klase) >%3383°

IRP sudaro daugiadalyke specialisty komanda.
Sudarant PNRL turin¢io vaiko IRP remiamasi:
e Tarptautinés funkcionavimo, negalios ir sveikatos klasifikacijos (TFK) nuostatomis;
e raidos ir funkcinés buklés vertinimo duomenimis;
e amziaus tarpsniy ypatumai,
e specialisto / -y Ziniomis apie PNRL, jo formas, eiga, gretutinius sutrikimus ir jy poveikj
funkcionavimui, prognoze.
Judéjimo negalig turintiems vaikams pritaikyta TFK pateikiama 4 pav. Svarbu pasirinkti
tinkamas priemones atskiriems TFK komponentams vertinti. Vertinimo priemonés
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pasirinkimg turéty lemti: vaiko amzius, PNRL pobiudis, klinikiné apzitiros duomenys, tévy ir
vaiko prioritetai ir gydymo tikslai.

[ Sveikatos bukle |
[
4’ ¥
Kiino struktiroes ir funkcijos Veiklos
4
[
Detali informacija / Zinios apie Pajégumas Objektyvios vertinimo
kiino struktiiras ir funkceijas: - Atlikimas priemoneés:

fervy, ranmemy-skeleto, jutimyg,
kvépavimo i kt. organy sistemas

vertinn sistermy funkeionavims ir

Gebéjimas
gvdvmo rezultatus

Y

Aktyvumo apribojimai ’-Q—D[ Dalyvumo apribojimai ‘

v v
I Aplinkos veiksniai "'\ /'l Asmeniniai veiksniai l
Aplinkybés

4 pav. Tarptautinés funkcionavimo, nejgalumo ir sveikatos klasifikacija, pritaikyta judéjimo
negalia turintiems vaikams 4+4°,

Kiino struktiiros — anatominés kino dalys, kiino funkcijos — kiino sistemy fiziologinés funkcijos ir psichikos procesai,

veiklos — visi atliekami veiksmai ir uzduotys,; dalyvumas — asmens jsitraukimas j gyvenimo situacijas; aplinkos

veiksniai — fiziné ir socialiné aplinka, kurioje asmuo gyvena ir leidzia laikq, aplinkiniy nuostatos asmens atzvilgiu;

asmenybés veiksniai — individualios Zmogaus savybés, nesusijusios su jo sveikata (pavyzdziui, amzius, Iytis,
motyvacija, iSsilavinimas).

3. Iki pradedant taikyti intervencijas reikia jvertinti §iuos veiksnius:
e Vaiko sveikatos buklg:

buklés stabilumas, vaiko galimybé aktyviai dalyvauti reabilitacijos
intervencijose;

organy sistemy sutrikimo / funkcijos pablogéjimo rizika paskyrus reabilitacija;
pooperacinés biiklés ypatumus, kai reabilitacinis gydymas skiriamas po
operacijos;

gretutines ligas ir jy gydymo ypatumus;

atsargumo priemoniy poreikj (pvz., kai gydoma kortikosteroidais, esant
osteoporozei);

kardiovaskulinés sistemos biiklg;

ankséiau taikyty reabilitacijos priemoniy veiksminguma;

buvusias reabilitacinio gydymo komplikacijas.

¢ Psichosocialines aplinkybes:
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— tévy / globéjy zZinias, nora mokytis ir aktyviai dalyvauti reabilitacijos

programoje;

— Seimos ir vaiko tikslus ir prioritetus;
— kity specialisty ir sistemy (Svietimo, socialinés) teikiamg pagalba;

— socialing Seimos situacija.

5.3.

(rekomendacijy | klase) >%33%40

Funkcinés buklés vertinimas

1. Funkcinés biiklés vertinimo periodiSkumas priklauso nuo PNRL pobiidZio ir eigos.

2. Kartojant funkcinés biiklés vertinimg rekomenduojama naudoti tas pacias vertinimo priemones
(kai tas jmanoma), kad bty galima daryti tikslesnes iSvadas apie ligos progresavimg.

3. Rekomenduojamos funkcinés biklés vertinimo priemonés pateikiamos 19-20 lentelése.

19 lentelé. Funkcinés biiklés vertinimo metodai, rekomenduojami naudoti paveldimas nervy-

raumeny ligas turintiems vaikams

Laikysena (statiné, dinaming)

Neurologinis vertinimas

Raumeny hipertonusas: HAT “®; Spastikumas: MTS #°
Pusiausvyra: PBS %°, FRT 5!

Koordinacija, judesiy planavimas, propriorecepsija
Refleksai: primityviis, pusiausvyros, sausgysliy
Sensoriné integracija: SP-2 %2, SIPT 3

Regéjimas: BEERY™ VMI 456 TVMS %, MVPT %,
WRAVMA %

Sirdies-kraujagysliy ir kvépavimo sistemos biiklé**
SSD, KD

IStvermé: 6 minuciy &jimo testas
Skausmas: FLACCS % PPP %

6063

6667 BOT-2 ", M-FUN ™

Eisena: eisenos greitis, zingsnio
fazés, atrama einant lygiu ir nelygiu
pavirS§iumi, 6, 10 minuéiy é&jimo
testai, apzvalginé arba

kompiuteriné eisenos analizé, TUG
76,77

Funkcinis mobilumas: PEDI 78,
PEDI-CAT 7, TGMD 7%, FAQ ¥
SavarankiSkumas: REAL 8!, PEDI
8 PEDI-CAT 87, WeeFIM &
Zaidimo jgadZiai: PPC 8

Klinikinis vertinimas Funkcionavimo vertinimas Dalyvumo
vertinimas
Atramos-judéjimo sistema Stambioji motorika: PDMS-2 | COPM &, CAPE
Raumeny jéga: MMT 4 6667  BSID-3 %  AIMS 7071 | 8 PEM-CY 8,
Pasyviy ir aktyviy judesiy amplitudés * TGMD 72, BOT-2 3, MABC ™ PEDI '8, PEDI-
Lankstumas Smulkioji motorika: PDMS-2 | CAT 7

Santrumpos: AIMS — Albertos kudikiy judesiy skalé (angl. Alberta Infant Motor Scale), BEERT VMI — Beery-

Buktenica vizualinés—motorinés integracijos raidos testas (angl. Beery- Buktenica Developmental Test of Visual-

Motor Integration) 5%, BOT-2 — Bruininks-Oseretsky motoriniy jgiidziy testas (angl. Bruininks-Oseretsky Test of

Motor Proficiency), BSID-3 — Bayley kiidikiy ir maZy vaiky raidos skalés, 3-ioji redakcija (angl. Bayley Scales of
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Infant & Toddler Development 3rd Edition), CAPE — Vaiky dalyvumo ir pasitenkinimo vertinimas (angl. Children's
Assessment of Participation and Enjoyment), COPM — Kanadietiska veiklos vertinimo priemoné (angl. Canadian
Occupational Performance Measure), FAQ — Gillete funkcinio vertinimo klausimynas (angl. Gillette Functional
Assessment Questionnaire), FLACCS — Koreguota veido, kojy aktyvumo, verkimo ir nusiraminimo skalé (angl. Face,
Legs, Activity, Cry, Consolability Scale), FRT — funkcinio griebimo testas (angl. Functional Reach Test), HAT —
Hipertonuso vertinimo priemoné (angl. Hypertonia Assessment Tool), KD — kvépavimo daznis, MABC-2 — Vaiky
Jjudesiy vertinimo rinkinys (angl. Movement Assessment Battery for Children-Second Edition), M-FUN — Miller
funkcionavimo ir dalyvumo skalés (angl. Miller Function & Participation Scales), MMT — Manualinis raumeny
testavimas, MTS — Modifikuota Tardieu skalé (angl. Modified Tardieu Scale)) MVPT — Regimojo suvokimo testas
nepriklausimas nuo judéjimo funkcijos (angl. Motor Free Visual Perception Test), PBS — Pediatriné pusiausvyros
vertinimo skalé (angl. Pediatric Balance Scale), PDMS-2 — Peabody judesiy raidos skalés, 2-a redakcija (angl.
Developmental Motor Scales, 2nd Edition), PEDI — Vaiko negalios vertinimo aprasas (angl. Paediatric Evaluation of
Disability Inventory), PEDI-CAT — Vaiko negalios vertinimo aprasas-kompiuteriui adaptuotas testas (angl.
Paediatric Evaluation of Disability Inventory-Computer Adapted Test), PEM-CY — Vaiky ir jaunimo dalyvumo ir
aplinkos vertinimas (angl. Participation and Environment Measure for Children and Youth), PPC — ikimokyklinio
Zaidimo skalé (angl. Preschool Play Scale), PPP — Vaiky skausmo profilis (angl. Paediatric Pain Profile), REAL —
Kasdienés veiklos vertinimo rinkinys (angl. Roll Evaluation of Daily Living), SP — Sensorinis profilis (angl. Sensory
profile), SIPT — Sensorinés integracijos ir praksio testas (angl. Sensory Integration and Praxis Test), SSD — sirdies
susitraukimy daznis, TGMD — Stambiosios motorikos raidos testas (angl. Test of Gross Motor Development), TUG —
., Stok ir eik * testas (angl. Timed up and Go), TVMS — regos ir judéjimo gebéjimy testas (Test of Visual Motor Skills),
WeeFIM — Vaiky funkcinio nepriklausomumo testas (angl. Functional Independence Measure for Children),
WRAVMA — I$pléstinis regos ir judesiy gebéjimy vertinimas (angl. Wide Range Assessment of Visual Motor Ability)
* Judesiy amplitudziy normos pateikiamos 21 lenteléje; **vertinant funkcine vaiko biikle ir judéjimo galimybes
reabilitacijos specialistams svarbu Zinoti pagrindiniy kvépavimo funkcijos rodikliy (kvépavimo, Sirdies susitraukimy
daznio, Sp02) amzZiaus normas ir gebéti atpazinti kvépavimo funkcijos sutrikimo poZymius.

20 lentelé. Rekomenduojami paveldimas nervy-raumeny ligas turinciy vaiky judesiy
vertinimo testai (pagal 8-%)

Testas Vertinama (sutrikimas)
Vignos skalé Kojy funkcionavimo skalé (DRD)
Brook skalé Ranky funkcionavimo skalé (DRD, BRD)
Hammersmith funkcinés motorikos skalé (angl. Funkciniai judesiai (DRD)
Hammersmith Functional Motor Scale)
Modifikuota Hammersmith funkcinés motorikos skalé Funkciniai judesiai (SRA Il ir 111 tipas)

(angl. Hammersmith Functional Motor Scale, revised)
Ispléstinée Hammersmith funkcinés motorikos skalé (angl. | Funkciniai judesiai (SRA)
Hammersmith Functional Motor Scale Extend

(exploratory))

Egel Kklasifikacija Vaiky, serganéiy pazengusia DRD arba kita PNRL,
funkciniai apribojimai

Motorinés funkcijos matavimas (angl. Motor Function Detalus proksimaliniy ir distaliniy raumeny

Measure) vertinimas (visos PNRL)
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20 lentelés tesinys

Testas

Vertinama (sutrikimas)

Siaurinés zvaigzdés vaiki¢iojimo vertinimas (angl. North
Star Ambulatory Assessment)

Vaiksciojimas, bégimas, Sokinéjimas (DRD)

Medicinos tyrimy tarybos skalé (angl. Medical Research
Council Scale, MRC)

Raumeny jéga

6 minuciy éjimo testas

Funkcinis pajégumas

Trimaté kompiuteriné eisenos analizé

Eisenos erdvés ir laiko parametrai, kinetika ir
kinematika

DRD funkcinio vertinimo skalé (angl. Functional
Evaluation Scale for DMD, FES-DMD)

Kompensaciniai judesiai atliekant funkcines veiklas

Ranky veikla (angl. Performance of Upper Limb, PUL)

Ranky funkcijos vertinimas ir steb&jimas (RD)

Jebsen-Taylor testas

Ranky funkcijos vertinimas ir steb&jimas (RD)

Peciy juostos ir ranky negalios klausimynas (angl.
Disabilities of the Arm Shoulder and Hand questionnaire,
DASH)

Ranky funkcija (SMT)

,»Stok ir eik* testas (angl. Timed up and Go, TUG)

Statiné pusiausvyra ir vaiks¢iojimas

Bruininks-Oseretsky motoriniy jgudZiy testas (angl.
Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency, BOT)

Stambiosios ir smulkiosios motorikos jgidziai

PEDI — Vaiko negalios vertinimo aprasas (angl.
Paediatric Evaluation of Disability Inventory)

Savarankiskumas, mobilumas, socialiniai jgiidziai

PEDI-CAT — Vaiko negalios vertinimo aprasas-
kompiuteriui adaptuotas testas (angl. Paediatric
Evaluation of Disability Inventory-Computer Adapted
Test)

Kasdienés veiklos, mobilumas, socialiniai /
pazintiniai gebéjimai, atsakingumas

Filadelfijos vaiky ligoninés nervy-raumeny ligas turin¢iy
vaiky testas (angl., Children's Hospital of Philadelphia
Infant Test of Neuromuscular Disorders, CHOP
INTEND)

Nevaikstanéiy 4 mén.—4 m. vaiky judesiai (SMA I
tipas ir kitos PNRL, prasidedancios kiidikystéje)

Santrumpos: BRD — Becker raumeny distrofija, DRD — Duchenne raumeny distrofija, PNRL — paveldima nervy-
raumeny liga, RD — raumeny distrofija, SRA — spinaliné raumeny atrofija, SMT — Charcot-Marie-Tooth liga
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21 lentelé. Judesiy amplitudés, biitinos savarankisSkai veiklai

Judesiai per peties sanarj (laipsniais)

Veikla Judesys Vidutiné amplitudé
Valgymas Lenkimas 52
Atitraukimas 22
Vidiné rotacija 18
Horizontalus pritraukimas 87
Gérimas i puodelio Lenkimas 43
Atitraukimas 31
Vidiné rotacija 23
Pazgséiy prausimas Lenkimas 51
Plauky Sukavimas Atitraukimas 112
Horizontalus pritraukimas 104
Horizontalus atitraukimas 54
Maksimalus rankos pakélimas Lenkimas / atitraukimas 148
Maksimalus nugaros pasiekimas Horizontalus pritraukimas 55
[Stiesimas 56
Horizontalus atitraukimas 69
Tarpvietés pasiekimas IStiesimas 38
Horizontalus atitraukimas 86
Judesiai per alkiinés sanarj (laipsniais)
Veikla Lenkimas (min-max) Pronacija Supinacija
Naudojimasis telefonu 43-136 41 23
Atsistojimas nuo kédés 21-96 34 -10
Dury atidarymas 24-57 35 24
Laikrascio skaitymas 78-104 49 -7
Skys¢io pylimas j gsotj 36-59 43 22
Puodelio pakélimas prie burnos 49-130 10 13
Gérimas i§ puodelio 78-129 -4 31
Pjaustymas peiliu 89-107 42 -27
Valgymas su Sakute 85-128 11 52
Valgymas su Saukstu 101-123 23 59
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21 lentelés tesinys

Judesiai per rieso sanarj (laipsniais)

Veikla IStiesimas (min—max) Ulnariné deviacija (min—
max)
Stiklinés pakélimas prie burnos 11-24
Gérimas 18 stiklinés 2-22 5-20
Gérimas i puodelio su asele -8-6 8-16
Valgymas su sakute 3-18 3—(-5)
Pjaustymas peiliu -30—(-5) 12-27
Skys¢io pylimas j gsotj -20-22 12-32
Dury rankenos pasukimas 40-45 -2-32
Naudojimasis telefonu -15-40 -10-12
Vezimélio rato pasukimas -15-45 -17-27
Atsistojimas nuo kédés -10-60 5-30

Rankuy pirs$ty judesiai (laipsniais)
Vertinama: telefono, skardinés, Sakutés, danty Sepetélio ir plaktuko laikymas, gebéjimas naudotis Sukomis,
uztrauktuku, rakto pasukimas, rasymas rasikliu, stiklainio dangtelio atsukimas.

Judesys Ribos (min—-max) Vidurkis
Pirsto lenkimas per metakarpofalanginj sanarj 33-73 61
Pirsto lenkimas per proksimalinj interfalanginj sanarj 36-86 60
Pirsto lenkimas per distalinj interfalanginj sanarj 20-61 39
Nykscio lenkimas per metakarpofalanginj sgnarj 10-32 21
Nyksc¢io lenkimas per distalinj interfalanginj sanarj 20-43 18

Kojos lenkimas per klubo sanarj (laipsniais)

Veikla Vidurkis

Ejimas lygiu pavir$iumi 44

Lipimas laiptais ] virSy 60

Lipimas laiptais zemyn 66

Sédéjimas 90-112

Prittpimas 115

Pasilenkimas 125

Kojiniy uzsimovimas 120 lenkimas, 20 atitraukimas, 20 Soniné rotacija
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21 lentelés tesinys

Kojos lenkimas per kelio sanari (laipsniais)

Veikla Vidurkis
Ejimas lygiu paviriumi 65
Lipimas laiptais ] virsy 80
Lipimas laiptais zemyn 78
Atsistojimas nuo kédés 90
Sédéjimas 115

Kojos judesiai per ¢iurnos sgnarj (laipsniais)

Judesys Ejimas lygiu Lipimas laiptais aukstyn Lipimas laiptais Zemyn
pavirsiumi
Dorzaliné fleksija 0-10 14-17 21-36
Plantariné fleksija 15-30 23-30 40

5.4. Reabilitacijos principai

5.4.1. Reabilitacijos tikslai

(rekomendacijy | klasé

5,23,38,39,94

1. Mobilumas. Svarbu kiek jmanoma sulétinti ligos progresavima ir maksimaliai padidinti

funkcines vaiko galimybes:

e Palaikyti raumeny jéga. Svarbu, kad vaikai buity aktyvus (acrobinés veiklos / pratimai).

Naudingiausi mazos apkrovos istverme didinantys pratimai (pvz., vaziavimas dviraciu,
plaukimas, manksta vandenyje). Uzsiémimai trumpi, pratimai atlickami létai.

e Kruopsciai

parinkti

fizing veiklg vaikams,

judantiems

vezimélio pagalba.

Rekomenduojami pratimai su elastinémis mankstos juostomis, kurios pririsamos prie

vezimélio.

2. Laikysena / stuburas. Tinkamiausiy stovéjimo ir sédéjimo padééiy pritaikymas, pagalbiniy

priemoniy parinkimas:

e pagalbiniy sédéjimo priemoniy, stovéjimo atramy;

e liemens jtvary (padeda stabiliau sedéti, taciau neapsaugo nuo skoliozés atsiradimo ir

progresavimo).
3. Judesiy amplitudés. Rekomenduojami:

e tempimo pratimai ir jtvarai pasyviam tempimui;
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e sgnariy hipermobilumo Stebéjimas — sgnariy hipermobilumas gali nulemti kontrakttiry
susidaryma;

e ortopedinés priemonés (esant raumeny silpnumui gali baiti skiriami jtvarai vaikscioti,
taCiau per didelé eisenos biomechanikos korekcija gali blokuoti kompensacinius
judesius ir trukdyti).

4. Raumeny jéga:.

e Tinkamos jégos treniruotés, taciau pasiprieSinimas / Svarmenys turi bati nedideli,

geriau kartoti judesj daugiau karty, kad didéty iStvermé.
5. Skausmas /nuovargis:

e (ali padéti masazas, Siluma.

6. Reabilitacijos tikslai su intervencijy pavyzdziais pateikiami 22 lenteléje.

22 lentelé. Intervencijy tikslai ir pavyzd¥iai (pagal Amerikos Evicor rekomendacijas, 2019) %

Tikslas Intervencijy pavyzdziai
Aerobinis pajégumas / Vandens programos, eisenos ir kity judesiy treniruotés, ranky treniruotés ergometru,
iStvermé vaziavimas aktyvaus tipo veziméliu, specialiu dviraciu.
Dalyvumas namuose ir Biomechanikos ir laikysenos stabilizavimas, lankstumo pratimai, eisenos ir judesiy
bendruomenéje treniruotés, pagalbinés priemonés (pvz., veziméliai, lazdos, ramentai, jtvarai),

apsauginés priemonés (pvz., Salmai, pagalvélés). Raidos intervencijos, sensorinés
integracijos lavinimas.

Savarankiskumas Judéjimo lovoje, persikélimo, maudymosi, apsirengimo, higieniniy jgtidziy
mokymas, aplinkos ir pagalbiniy priemoniy pritaikymas. Raidos intervencijos.

Pagalbiniy priemoniy Alternatyvios ir augmentinés komunikacijos bei raSymo priemonés, aplinkos

naudojimas kontrolés jranga (pvz., nuotolinio valdymo pultu jjungiami $viestuvai, védinimas,

Sildymas ir pan.), pagalbinés judéjimo priemonés (pvz., lazdos, ramentai,
veziméliai), pagalbinés priemonés sédéti, stovéti, jtvarai.

Kvépavimo funkcija* Kvépavimo strategijos ir bidai maksimaliai padidinti plauciy ventiliacijg: padétys,
judesiai ir pratimai.

Oralinés motorikos Maitinimo ir valgymo (kramtymo, rijimo, gérimo) strategijy ir priemoniy

jgadziai parinkimas ir mokymas.

Sanariy mobilumas Lankstumo pratimai, aktyvus ir pastovus tempimas.

Motoriné funkcija Ranky treniruotés ergometru, specialiu dviraéiu, submaksimalios jégos pratimai.

Namy programos Svarbi reabilitacijos dalis. Padeda pasiekti reabilitacijos tikslus, pritaikyti jgytus
gebéjimus.

* Svarbi kineziterapijos dalis yra metody, padedanciy uztikrinti sekreto is kvépavimo taky pasalinimg, taikymas.
Biitina pritaikyti tinkamas padeétis, kurios palengvinty kvépavimgq ir pagalbines priemones padéciai islaikyti 24 val.
per parg.
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5.4.2. Reabilitacijos intensyvumas.

(rekomendacijy | klasé) 5.94

1. Gydymo intensyvumas priklauso reabilitacijos tiksly, funkcinés vaiko buklés ir Seimos
galimybiy.
2. Pagal intensyvumg skiriami 4 reabilitacijos tipai:

e Intensyvi (311 Kkartai per savaitg¢) reabilitacija. Skiriama, kai vaikas turi potencialo
greitai pasiekti uzsibréztus tikslus. Kadangi vaiko buklé greitai keiciasi, reikia dazniau
perziaréti ir koreguoti IRP. DaZniausiai skiriama maziems vaikams, kritiniais vieno ar
kito jgtidzio vystymosi periodais.

e Vidutinio intensyvumo (1-2 kartai per savaite arba 2 kartai per ménesj) reabilitacija.
Skiriama kai vaikas juda link numatyto tikslo ir kurj laikg reikalingos daZnesnés
intervencijos tikslui pasiekti arba reikia daznai perzitréti ir koreguoti namy programa.

e Mazo intensyvumo (kartg per ménesj arba reciau, reguliariais intervalais) reabilitacija.
Tinkama vyresniems vaikams (kai kritiniai jgiidZiy formavimosi periodai pasibaige) ir
(arba) kai stebimas jgiidZiy regresas ir (arba) jo rizika.

e Reabilitacijos specialisty konsultacijos pagal poreikj.

3. Skirtingo intensyvumo reabilitacijos ypatumui pateikiami 23 lenteléje.

23 lentelé. Skirtingo intensyvumo reabilitacijos ypatumai (pagal Amerikos Evicor
rekomendacijas, 2019) %

Klinikiniai Intensyvi Vidutinio Mazo intensyvumo | Konsultacijos pagal
veiksniai intensyvumo poreiki
Vaiko gebéjimas o Biklé gali keistis | e Pastovus e Létas judéjimas e Vaikas ir tévai geba
dalyvauti ir kasdien. judéjimas link link tikslo. susidoroti su vaiko

YV Juaej
numatoma e Galimas greitas tikslo. e Biklé stabili, néra bﬁklés ir'gyvenimo
intervencijos nauda. igudziy regreso. aplinkybiy
Atsizveleiama i- progresas, bet yra ¢ Vaikas gali poky¢iais.
] & » k greito regreso nesugebéti ¢ Konsultacijy metu
¢ vaiko amzZiy; rizika. dalyvauti ir identifikuojamos

o diagnozg; e Galimas kritinis bendradarbiauti problemos,
* ligos prognozg; sveikatos reabilitacijoje. suteikiamos
¢ vaiko motyvacija pablogéjimas, po rekomendacijos
ir pasirengima. kurio jgudziai Seimai.
regresuos. e Pagrindinis
démesys — Seimos
poreikiams.
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23 lentelés tesinys

Klinikiniai Intensyvi Vidutinio Mazo intensyvumo | Konsultacijos pagal
veiksniai intensyvumo poreikj
Kritinis jgidziy o Ypac kritiniu e Kritiniu ¢ Ne Kritiniu raidos e Specifinéms
formavimosi vaiko raidos laikotarpiu. laikotarpiu. problemoms
laikotarpis ir (arba) laikotarpiu. e Blogéjant sveikatai. |  spresti.
didelé gebéjimy . Pa.galbm.ems
. priemonems
regreso rizika. oritaikyt.
Sprendimui priimti | e Reikalinga itin e Nemazai ¢ Funkcinei buklei e Pacientas ir (arba)
reikalingas kvalifikuota terapinés jvertinti. Seima geba
licencijuotas pagalba. programos daliai | e Namy programai savarankiskai
terapeutas. e Terapiné igyvendinti atnaujinti. vykdyti namy
programa negali reikalingi o Tévai ar globéjai programa.
biti saugiai specialisto gali saugiai o Specialistas padeda
taikoma lgudziai. jgyvendinti namy ispresti paciento ir
namuose. programa. (arba) Seimos
identifikuotas
problemas.
Paramos poreikis ¢ Reikia daug ¢ Reikia daug ¢ Pakanka nedaug e Seimai reikalinga
siekiant specialisto specialisto specialisto epizodiné pagalba,
reabilitacijos tiksly, pagalbos. pagalbos. pagalbos. dazniausiai
vykdant e Tévy indélis e Tévai prisideda keiéiar_ltis o
reabilitacijos plana nedidelis. prie terapijos gyvenimo situacijai
plano vykdymo, (pvz., pradéjus
bet negeba to lankyti darzelj,
daryti mokykla)
savarankiskai.

5.4.3.

5,39

Skirtingg mobilumo lygmenj turiniy vaiky reabilitacijos principai

(rekomendacijy | klasé
Reabilitacijos tikslai, funkcinés buklés vertinimo metodai ir reabilitacijos principai priklauso

nuo PNRL stadijos, progresavimo grei¢io ir vaiko mobilumo galimybiy. Skirtinga mobilumo
lygmen] turinciy vaiky reabilitacijos principai pateikiami 24 lentel¢je.
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24 lentelé. Skirtingg mobilumo lygmenj turinéiy vaiky reabilitacijos principai (pagal Mercuri,

2018) 39
Vertinimas Intervencija Rekomendacijos
Gulintys pacientai

e Laikysena Kiino padéties palaikymas ir jtvarai Jtvarai naudojami ne < 60 min.
o Jtvarai Kiekvieng dieng naudojamos sédéjimo sistemos, | miego metu. Tempimo pratimy
e Skolioze kaklo, liemens jtvarai. Liemens jtvaras turi trukmé priklauso nuo poreikiy,
° K_|Ub0 sgnario netrukdyti kvépuoti (specialios modifikacijos). sgnariy buklés ir reabilitacijos

dislokacija tiksl

o » u.

e Sédimos padéties

toleravimas

o Kritinés deformacija

o Aktyviy ir pasyviy
judesiy amplitudés

Tempimas

Ranky ir kojy jtvarai pasyviam tempimui
uztikrinti, funkcijai ir judesiy amplitudei palaikyti
kekviena diena.

Statiniai jtvarai. Kelius jmobilizuojantys ir
plastaky jtvarai padéciai palaikyti ir tempimui
uztikrinti. Tempimui ir padéties palaikymui gali
biiti naudojami AFO ir KAFO. Padéciai palaikyti
gali buti naudojama TLSO. Statymo programos.

Tempimo pratimai atlieckami ne <
3-5 Kkarty per sav. Jtvarai naudojami
ne <5 dieny per sav.

e Raumeny jéga
(antigravitaciniai

Funkcionavimo, mobilumo skatinimas
Sédéjimo ir judéjimo sistemos. Mobilios ranky

Jjungiami zaislai, lengvi bar§kudiai.
Vonios jranga, pritaikyta lova,

judesiai) funkcijos uZtikrinimo priemonés. pagalbinés priemonés ranky
¢ Funkciniai judesiai funkeijai uztikrinti, keltuvas.
(HINE, CHOP Aplinkos pritaikymas, AAK
INTEND) . : o
priemonés. Vertikalizavimo stalas,
stovyné. Elektrinis vezimélis,
kuriame galima sédéti arba guléti.
Sédintys pacientai
o Laikysena Kiino padéties palaikymas ir jtvarai Itvary dévéjimo trukmé — nuo 60
e Pédy ir kriitinés Liemens jtvaras padéciai palaikyti ir min. iki visos nakties ne <5 dieny
deformacija funkcionavimui pagerinti. Gali biiti naudojamas per sav.

o Skoliozé ir jstrizas
dubuo

o Klubo sgnario
dislokacija

kaklo jtvaras saugumui uztikrinti, ypac
transportuojant.
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24 lentelés tesinys

Vertinimas

Intervencija

Rekomendacijos

Sédintys pacientai

e Aktyviy ir pasyviy
judesiy amplitudés

Tempimas

Ranky ir kojy jtvarai pasyviam tempimui
uztikrinti ir funkcionavimui pagerinti
kiekvieng diena. Reguliarus didele

kontrakttiry formavimosi rizikg turinéiy kiino

segmenty tempimas: kluby, keliy, ¢iurny,

rieSo ir plaStakos sgnariy. Rekomenduojama
naudoti keliy jtvarus, KAFO, AFO padéciai
palaikyti ir stovéti. Vertikalizavimo
programa, gali buti naudojami RGO arba
KAFO. Padéciai palaikyti gali bati
naudojami TLSO ir ranky jtvarai.

Tempimo pratimai atliekami ne < 3-5
karty per sav. Tempimo metu svarbu
iSlaikyti taisyklingg atskiry galinés
segmenty tarpusavio padétj.
Vertikalizavimas taikomas ne < 60 min.
per diena, ne < 3-5 karty (optimalu — 5—
7 kartus) per savaite.

e Funkcionavimo
skalés (HINE, MFM)

e Raumeny jégos
vertinimas

Funkcionavimo, mobilumo skatinimas
Sédéjimo ir judéjimo sistemos. Eisenos
treniravimo sistemos ir kitos judéjimo
sistemos vaik§¢iojimui su pagalba. Mobilios
ranky funkcijos uZztikrinimo priemonés.

Kineziterapijos programa funkciniams
judesiams lavinti, jégai ir judesiy
amplitudei, iStvermei, pusiausvyrai
gerinti / palaikyti. Savarankiskumo ir
dalyvumo uztikrinimas.
Rekomenduojamas plaukimas,
hipoterapija, sportas vezimélyje. Visi
vaikai turi turéti elektrinj vezimélj su
liemens palaikymo sistema, kai kuriems
reikalinga atsilo§ianti vezimo nugarélé /
paguldymo sistema. Stipresni vaikai gali
naudotis lengvu aktyvaus tipo veziméliu.

Vaikstantys pacientai

e Mobilumas

o Judesiy atlikimo laiko
testai

e JStvermé

e Kritimai

e Funkcionavimo testai
(HINE, HINER,
NSAA)

e Raumeny jéga

Funkcionavimo ir mobilumo skatinimas

Aerobiniai pratimai ir bendras fizinis
aktyvumas. Tinka: plaukimas,
vaiksciojimas, vaziavimas dviraciu,
joga, jodinéjimas, treniruokliai ir kt.
Fizinio aktyvumo programa turi sudaryti
ir prizitiréti kineziterapeutas ir (arba)
ergoterapeutas, turintis specialiy Ziniy
apie PNRL.
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24 lentelés tesinys

Vertinimas Intervencija Rekomendacijos

VaikStantys pacientai

e Kontraktiros (aktyviy | Tempimas Minimalus intensyvumas: 2—3 (optimalu
ir pasyviy judesiy — 3-5) kartus per savaite, optimalus 3—/-
amplitudeés) 5 kartai. Pirmenybé teikiama aktyviam

tempimui. Gali biiti naudojami jtvarai.

Laikysenos kontrolé Kiino padéties palaikymas ir jtvarai Pusiausvyros pratimai. Gali bati

Skoliozé naudojami kojy jtvarai padéciai palaikyti

Kluby dislokacija ir mobilumui uztikrinti. Gali reikéti

liemens jtvaro taisyklingai sédéjimo
padéciai palaikyti.

Santrumpos: AFO — Ciurnos-pédos jtvaras (angl. Ankle Foot Orthosis), CHOP INTEND — Filadelfijos vaiky
ligoninés nervy-raumeny ligas turinciy vaiky testas (angl. Children's Hospital of Philadelphia Infant Test of
Neuromuscular Disorders), HINE — Hammersmith funkcinés motorikos skalé (angl. Hammersmith Functional Motor
Scale), HINER — Modifikuota Hammersmith funkcinés motorikos skalé (angl. Hammersmith Functional Motor Scale,
revised), KAFO — Ciurnos-pédos jtvaras su sqnariu (angl. Hinged ankle—foot orthosis), MFM — Motorinés funkcijos
matavimas (angl. Motor Function Measure), NSAA — Siaurinés Zvaigzdés vaiksciojimo vertinimas (angl. North Star
Ambulatory Assessment), RGO — Reciprokinis éjimo jtvaras (angl. Reciprocating Gait Orthosis), TLSO — Kriitinés-
juosmens-kryzZmens jtvaras (angl. Thoraco lumbar sacral orthosis).

5.5. Jtvarai ir Kitos pagalbinés priemonés

Pagrindinis jtvary ir kity pagalbiniy priemoniy skyrimo tikslas — pasiekti maksimaly jmanomg
PNRL turin¢io vaiko funkcionavimg ir dalyvuma. Jy poreikj vertina reabilitacijos specialisty
komanda, atsizvelgdama j funkcing vaiko bukle, vaiko ir jo Seimos poreikius.

55.1. Jtvarai

(rekomendacijy | klasé) >*

1. Teisingai pritaikyti jtvarai suteikia fiziologing padétj, stabilizuoja kiino segmentus, palengvina

judéjima, padeda iSvengti ortopediniy deformacijy. Pritaikomi individualiai kiekvienam
vaikui, periodiskai tikrinami, kei¢iami naujais pagal poreikj.
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2.

4.

5.

Kaklo jtvarai. Naudojami esant kaklo raumeny silpnumui. Padeda iSlaikyti galvg ir kakla
tiesioje padétyje, apsaugo kaklo raumenis nuo pertempimo, nuovargio ir skausmo. Taisyklinga
galvos ir kaklo padétis svarbi valgant, kalbant, palaikant akiy kontakta bendravimo metu.
Ortopediniai korsetai. Reikalingi vaikams, kurie nesugeba sédéti tiesiai, simetriskai ir (arba)
turi skolioze. Suteikdami stuburui papildomg atramg gerina laikysena, suteikia komforta,
taciau neapsaugo nuo skoliozés progresavimo. PNRL turintiems vaikams gali baiti skiriami:

e Kriatinés-juosmens-kryzmens jtvaras (angl. Thoraco-lumbar-sacral orthosis, TLSO);

e Juosmens jtvaras (angl. Lumbar support orthosis, LSO).

Ranky jtvarai. Kompensuoja raumeny silpnumg, padeda i$laikyti taisyklingg rankos padétj ir
atlikti judesius, svarbiis sgnariy kontraktiiry profilaktikai. PNRL turintiems vaikams gali biiti
skiriami:

o Peties jtvaras. Rekomenduojamas esant proksimaliniy raumeny silpnumui. Prilaiko
peti, neleidzia atsirasti / sumazina peties skausmg, saugo peties sgnarj nuo panirimo.

e Rieso-plastakos-pirsty jtvaras rekomenduojamas esant distaliniy raumeny silpnumui.
Parenkamas pagal pazeidimo pobud; ir funkcinj tikslg. Gali bati naudojami statiniai
(suteikia rankai atrama, atlicka pasyvy tempima) ir dinaminiai (suteikia tinkamg
biomechaning padétj pir§tams ir plastakai, palengvina griebima) jtvarai.

o Funkcinis rankos jtvaras padeda kompensuoti proksimaliniy raumeny silpnuma
kasdienéje veikloje. Sudaro sudétinga jtvaro-rutuliniy guoliy-rémo sistema. ISlaiko
dilbj ir plastaka horizontalioje padétyje, padeda judinti rankg horizontaliai, sulenkti ja
per alkiing. Tai leidZia atlikti jvairius funkcinius veiksmus sédint prie stalo, pavalgyti,
pasigrazinti.

Kojos jtvarai. Naudojami kompensuoti ¢iurnos lenkiamyjy, kelio ir klubo tiesiamyjy raumeny
silpnuma, suteikti kojai komfortabilig ir funkcijos atlikimg palengvinancig padétj, iSvengti /
atitolinti kontrakttry formavimasi. PNRL turintiems vaikams gali baiti skiriami:

o Kulksnies-pédos jtvarai (AFO) skiriami esant nepakankamai dorzalinei pédos fleksijai
¢jimui palengvinti ir c¢iurny sgnariy plantafleksiniy kontraktiiry profilaktikai.
VaikStantiems vaikams, kuriems nustatytas proksimaliniy kojy raumeny silpnumas
AFO rekomenduojami naudoti tik miego metu. Jrodyta, kad jy naudojimas sulétina
sarklio pédos® deformacijos formavimgsi. Vaiks$cioti su AFO PNRL turintiems
vaikams nerekomenduojami, nes jie padidina vaik$¢iojimo metu tenkantj krtivij
keturgalviui §launies raumeniui.

o Kelio-ciurnos-pédos jtvarai (KAFO) naudojami vélyvoje vaik§¢iojimo stadijoje
(kompensuoja keturgalvio Slaunies raumens silpnumg einant) ir ankstyvoje stovéjimo
stadijoje (pasyviam tempimui). KAFO naudojimas pratesia tg laikotarpj, kai vaikas dar
geba eiti ir stovéti su pagalba. Funkciniam vaik§c¢iojimui KAFO naudojimas jtakos
neturi. KAFO naudojimas specialisty vertinamas prieStaringai, todél néra bitinas.
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5.5.2.  Pagalbinés priemonés
(rekomendacijy | klasé) >*

1. Teisingai parinktos ir pritaikytos pagalbinés preimonés padeda uztikrinti maksimaly jmanoma
PNRL turin¢io vaiko mobilumg, savarankiskumg, palaiko taisyklingg kiino ir jo segmenty
padétj. Netinkamai parinktos ir (arba) pritaikytos pagalbinés priemonés gali trukdyti atlikti
funkcinius veiksmus ir paskatinti skeleto deformacijy formavimasi. Todél PNRL turintiems
vaikams pagalbines priemones parinkti ir pritaikyti privalo specialistai (kineziterapeutas,
ergoterapeutas), turintys specifiniy zZiniy apie PNRL.

2. Lazdos, ramentai, vaikStynés. Padeda iSlaikyti kino svorj ir pusiausvyrg einant. Bitina
naudojimosi salyga — santykinai nebloga virSutinés kiino dalies raumeny jéga. Pradedant juos
naudoti biitina kineziterapeuto pagalba ir paciento apmokymas. PNRL turintiems vaikams gali
biti skiriama:

e Lazdos. Rekomenduojamos esant nezymiam kojy raumeny silpnumui ir (arba)
pusiausvyros sutrikimui. Galimos jvairios lazdy modifikacijos su skirtingomis
rankenomis ir atramos plotu (jprastinés, su trimis arba daugiau kojeliy). Pritaikomos
pacientui priklausomai nuo plastakos griebimo funkcijos (rankena) ir gebéjimo
i8laikyti pusiausvyrg (lazdos atramos plotas).

e Ramentai. Rekomenduojami esant rySkiam kojy raumeny silpnumui ir (arba)
koordinacijos sutrikimui, kai rankos nesuteikia pakankamos atramos naudojantis
lazdomis. PNRL turintiems vaikams gali biiti skiriami $ie ramentai:

—  Alkuniniai. Patogiau naudotis nei pazastiniais. Vaikams, kuriy labai nusilpe
distaliniai ranky raumenys ir (arba) susiformavusios fleksinés alkiinés sgnario
kontraktiiros rekomenduojami alk@ininiai ramentai su specialia atrama / jtvaru
dilbiui.

— Pazastiniai. Rekomenduojami esant rySkiam kojy silpnumui, dél kurio einant
sunku perkelti svorj nuo vienos kojos ant kitos ir (arba) esant rySkiam
koordinacijos sutrikimui, kai naudojantis lazdomis arba alkiininiais ramentais
nepavyksta iSlaikyti pusiausvyros.

o Vaikstynés. Skirtos sunkiai vaik$Ciojanciy vaiky judéjimui palengvinti, suteikia
daugiau papildomos atramos negu lazdos arba ramentai. Galimos jvairios
modifikacijos: sulankstomos arba vientisos, su ratukais arba be jy, su stabdziais arba
be jy. Gali buti komplektuojamos su sédyne, krepsiu, staliuku. Pritaikomos pagal
funkcine bukle ir poreikius.

3. Veziméliai naudojami judéti aplinkoje, kai savarankiskas vaik$¢iojimas tampa nejmanomu ir
(arba) pernelyg vargina. PNRL turintiems vaikams gali buti skiriami Sio tipo veziméliai:

e Palydovo valdomi (stumiami) veziméliai naudojami maziems vaikams arba kai dél
sveikatos buklés vaikas negali naudotis aktyvaus tipo arba elektriniu veziméliu.
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e Aktyvaus tipo (varomi nejgaliojo vaiko rankomis) vezimélius rekomenduojami pradéti

naudoti jau tuomet, kai vaikas dar vaikSto savarankiskai, taCiau nepajégia nueiti
ilgesniy atstumy. Svarbu: veziméliai turi buti lengvi, su sulankstomu rému.

Elektriniai veziméliai varomi elektra, valdomi pulteliu be palydovo pagalbos.
Naudojami kai dél ranky raumeny silpnumo arba poreikio vezti kartu DPV aparata arba
kita jrangg vaikas nepajégia naudotis aktyvaus tipo veziméliu.

Skuteriai. Tai elektrinés transporto priemonés su vairo mechanizmu, galin¢ios jveikti ne
mazesne negu 15 % jkaln¢ ir ne mazesnj negu 15 km nuotolj. Biitina naudojimosi skuteriu
sglyga — gera ranky ir liemens raumeny jéga, todél PNRL turintiems vaikams skiriami atsargiali.
Keédutés. Suteikia taisyklingg ir stabilig padétj, palengvina kvépavimg ir ranky funkcija
zaidZiant, valgant ir atliekant kitas veiklas.

Stovéjimo atramos. Rekomenduojamos visiems vaikams, kurie neturi didesniy kluby, keliy ir
¢iurny sgnariy kontraktiiry vélyvoje vaiks$¢iojimo ir ankstyvose nevaiks¢iojimo stadijose (nuo
1 mety amziaus). Daugelis autoriy sitilo naudoti ir véliau, jeigu vaikas toleruoja stovéjima ir
néra ryskiy sgnariy kontraktiiry.

Pagalbinés priemonés kasdienei veiklai wuztikrinti. Norint pasiekti maksimaly jmanoma
savarankiSkuma kasdienéje veikloje reikalinga modifikuoti veikla, pritaikyti priemones ir
aplinkg (25 lentelg).

25 lentelé. Pagalbinés priemonés kasdienei veiklai uztikrinti (pagal Weis, 2021) °

Pagalbiné priemoné Naudojimo tikslas

Pagalbinés priemonés valgymui

Universali manzeté plastakai

Valgymo, pieSimo jrankiams prilaikyti; kompensuoja
plastakos raumeny silpnumg.

Mobili rankos atrama

Padeda nesti maistg link burnos; kompensuoja rankos
proksimaliniy raumeny silpnuma.

Modifikuotos stalo jrankiy ir puodeliy rankenos,
specialtis T formos peiliai, pasisukantys jrankiai,
pasunkinti stalo jrankiai ir puodeliai, prailginti gérimo
Siaudeliai ir jy laikikliai

Padeda valgyti ir gerti; kompensuoja plastakos
raumeny silpnuma.

Samcio formos indai, papildomai uzdedami krastai
1ékstéms, maisto atitvaros

Padeda paimti maista i$ 1¢kstés, apsaugo nuo maisto
i$pylimo ant stalo.

Saukstai-sakutés

Galima atlikti kelias funkcijas vienu jrankiu.

Neslidas padéklai po indais, prie stalo prilimpancios
leksteés ir dubenéliai

Neleidzia indams slysti stalu.

Puodeliai su snapeliu, su i§pjova, modifikuoti buteliai

Kompensuoja ranky silpnuma, oromandibuling
disfunkcija.
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25 lentelés tesinys

Pagalbiné priemoné

Naudojimo tikslas

Pagalbinés priemonés graZinimuisi, maudymuisi, naudojimuisi tualetu

Duso suolai, vonios sédynés, tualeto-duso veziméliai,

ranktiiriai, tualeto sédynés / paaukstinimai

Kompensuoja sumazéjusig raumeny jéga, uztikrina
saugy persikélima.

Ranka laikomos duso galvutés, plausinés su ilga
rankena, vonios pirstinés, elektriniai danty Sepetéliai,
Sukos ir plauky Sepeciai su ilga rankena, lengvai
pritaisomi ir transformuojami veidrodéliai, nagy
Sepetéliai su prilimpanciu pagrindu

Kompensuoja raumeny silpnumg ir sumazéjusia
judesiy amplitude.

Atremiami j pecius galvos plovimo padéklai

Padeda issiplauti galva vir§ kriauklés sédint
vezimélyje

Nagy zirklés su ilgomis rankenomis

Kompensuoja liemens raumeny silpnuma.

Pagalbinés priemonés rengtis

Modifikuotos sagos ir uZtrauktukai, specialios
priemonés sagoms segti, lipdukais susegami ribai,
jmaunami be uzsegimo batai

Kompensuoja plastakos raumeny silpnuma,
dominuojancios rankos nebuvimg.

Kojiniy ir pédkelniy movimosi priemonés, baty
Saukstai ilga rankena

Kompensuoja liemens raumeny silpnuma.

Rengimosi lazdelés

Kompensuoja ranky raumeny silpnuma.

Pagalbinés priemonés funkciniam mobilumui

Trapecijos jsikabinti, laipteliai prie lovos, elektra
valdomos funkcinés lovos, elektriniai keltuvai

Judéjimas lovoje (jlipimas, islipimas, padéties keitimas).

Persikélimo lentos ir specialiis paklotai

Persikelti nuo vieno pavirsiaus ant kito (pvz., i$
vezimélio ant lovos).

Pagalbinés priemonés aplinkos valdymui ir komunikacijai

Specialios konstrukcijos spynos ir raktai, svertinés
dury rankenos, elektra atidaromos durys, prailginti ar
patogaus auksc¢io (5001300 mm) lempy ir elektros
jungikliai, kiStukiniai lizdai, skambuciy mygtukai

Uztikrina maksimaly savarankiskuma namuose.

Balsu jjungiami elektriniai prietaisai, balsg
stiprinantys jtaisai, speciallis telefonai zinuciy
raSymui, kompiuteriai, jvairios pagalbinés priemonés
kompiuteriui valdyti.

Uztikrina maksimaly savarankiSkuma namuose ir
komunikacijos galimybes.
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25 lentelés tesinys

Alternatyviosios ir augmentinés komunikacijos, paZintiniy gebéjimy lavinimo priemonés

Kalbiniai dialoginiai jtaisai

Nesiojamieji elektroniniai bendravimo jtaisai
(komunikatoriai), naudojami tiesioginiam bendravimui.

Tiesioginio bendravimo programiné jranga

Programiné jranga tiesioginio bendravimo Zinutéms
parengti.

Pazintiniy funkcijy lavinimo programiné jranga

Programiné jranga gebéjimams, kuriais grindziamas
protavimas ir loginé veikla, démesio koncentravimas,
lavinti.

Alternatyviosios komunikacijos programélés priciga

Programiné jranga bendravimui alternatyviu biidu, skirta
gebé¢jimams, kuriais grindziama loginé veikla ir kalbos
ugdymas, lavinti.

Bendravimo paveiksléliy rinkinys

Priemoné, skirta bendrauti ir kalbai ugdyti vizualiniu
principu pagristu metodu.

Kompiuteriy ir elektroninés jrangos jvesties ir i§vesties jtaisai

Pelé Speciali techniné jranga su specialia programine jranga,
kuri sudaro salygas naudotis kompiuteriu.
Klaviatiira Speciali techningé jranga, kuri sudaro sglygas naudotis

kompiuteriu.

Kompiuterio valdymo svirtis

Speciali techniné jranga, kuri sudaro salygas naudotis
kompiuteriu esant sutrikusiai ranky funkcijai.

Kompiuterinés kalbos jranga (kalbos sintezatorius)

Speciali programing jranga, skirta dirbtinés kalbos
iSvesciai.

Mobiliojo rysio telefonas

Irenginys, skirtas bendrauti alternatyviu biidu, j kurj
galima jdiegti programing jrangg kalbos jgiidziams
lavinti.

Plansetinis (delninis) kompiuteris

Irenginys, skirtas bendrauti alternatyviu biidu, j kurj
galima jdiegti programing jrangg kalbos jgiidziams
lavinti.

8. PNRL ir judéjimo sutrikima turintiems vaikams svarbu pritaikyti aplinka. Pavyzdziui, kad
lengviau patekty j busta gali tekti pritaikyti jvaziavimg, statyti atramas, liftg, pasirtipinti
reikiamo plocio ir konstrukcijos durimis. Veziméliu judan¢iam vaikui reikalingas pakankamai
erdvus tualetas / vonios kambarys, virtuvés pritaikymas (po stalvir$iais ir kriaukle neturi biti
spinteliy, kad galéty privaZiuoti su veZimeliu).
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6

. Paliatyvioji pagalba

(rekomendacijy | klasé) >

Svarbiausia paliatyviosios pagalbos sglyga — progresuojanti ir gyvenimg trumpinanti liga arba
buklé, kai reikalingas simptomy valdymas ir kompleksiné medicininé, psichologiné bei
socialiné pagalba. PNRL turintiems vaikams paliatyviosios pagalbos poreikis paprastai
atsiranda tuomet, kai nustoja savarankiskai vaikscioti ir zenkliai sutrinka judéjimo ir (arba)
kvépavimo funkcija, rijimas, atsiranda didelé aspiracijos rizika.

Paliatyviosios pagalbos tikslas — pagerinti serganciojo ir jo artimyjy gyvenimo kokybe,
iskaitant kanciy palengvinima, ligos sukelty simptomy ir gretutiniy ligy valdyma bei
prevencija, padéti spresti kitas fizines, psichosocialines ir dvasines problemas.

PNRL turintiems vaikams paliatyviosios pagalbos paslaugos gali bati teikiamos
ambulatoriSkai (namuose, dienos stacionare) arba stacionare.

Jeigu vaikui nustatoma greitai progresuojanti PNRL, informacija apie paliatyviosios pagalbos
galimybe turi buti suteikiama Seimai kuo ankséiau. Informacija turi buti pateikta atvirai,
sgziningai ir atsakingai. Sprendimai dél gyvenimo pabaigos prieziliros aptariami i§ anksto,
skiriant pakankamai laiko ir atsizvelgiant j Seimos poZiiirj, prioritetus ir likes¢ius. Informacijg
apie paliatyvigja pagalbg turi teikti gydytojas, turintis specifiniy Ziniy apie PNRL ir
paliatyvigja pagalba.

Teikiant paliatyviosios pagalbos paslaugas vertinama vaiko sveikatos buklé ir sudaromas
pagalbos teikimo planas. Plane turi biiti numatyta:

e Simptomy kontrolés ir organizmo funkcijy palaikymo priemonés ir strategijos.

e Slaugos poreikis ir slaugos priemoniy jgyvendinimas (gyvybiniy funkcijy stebéjimas,
asmens higienos uztikrinimas, praguly profilaktika ir kt.).

e Psichologiné pagalba vaikui ir jo artimiesiems.

e Socialinés pagalbos poreikis ir uztikrinimas (esant poreikiui reabilitacijos specialistai,
jprastai socialinis darbuotojas, tarpininkauja ir atstovauja sprendziant socialines
problemas).

e Vaiko ir jo Seimos mokymas (savirtipos, slaugos).

e Specifinés gydymo ir slaugos procediiros (pvz., praguly priezitira, stomy ir dirbtiniy
angy priezitra, DPV, deguonies terapija).

e Dvasin¢ pagalba, jeigu vaikas ir (arba) jo artimieji pageidauja.
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. Metodinio dokumento diegimo ir auditavimo aprasas

7.1. Metodinio dokumento diegimo apraSas

. VRSAR tarnyba, siekianti jsidiegti Vaiky nervy-raumeny ligy diagnostikos principy,
funkcinés buklés vertinimo, stebé¢jimo ir reabilitacijos metodinj dokumentg privalo atitikti
Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2000 m. gruodzio 14 d. jsakymo Nr. 728
»De€l Vaiky raidos sutrikimy ankstyvosios reabilitacijos antrinio ir tretinio lygio paslaugy
organizavimo principy, paraSymo ir teikimo reikalavimy* (nauja redakcija nuo 2023 m. sausio
16 d. Nr. VV-55) nuostatas.

. Mokymai, padedantys jdiegti ir taikyti metodinio dokumento nuostatas, bus vykdomi pagal
projekta "Asmens sveikatos prieziiiros paslaugy prieinamumo ir kokybés gerinimas psichikos,
elgesio ar raidos sutrikimy turintiems bei rizikos grupiy vaikams" léSomis, finansuojama
Europos Sagjungos struktiriniy fondy ir Lietuvos Respublikos valstybés biudzeto 1éSomis.

. Baigus mokymus VRSAR darbg koordinuojantis gydytojas kartu su daugiadalykés komandos
specialistais parengia savo jstaigos PNRL turiniy vaiky raidos / funkcinés buklés vertinimo,
steb&jimo ir reabilitacijos protokolg (vadovaudamiesi Sios metodikos nuostatomis). Protokolai
ir formos tvirtinami pagal gydymo jstaigos nustatyta diagnostikos ir gydymo protokoly
tvirtinimo tvarka.

. Metodinio dokumento jdiegimo VRSAR tarnyboje kokybés vertinimo rodikliai pateikiami 26
lenteléje. Rekomenduojame atlikti kokybés vertinimg kartg per metus. UZ kokybés vertinimag
atsako VRSAR darbg koordinuojantis gydytojas arba kitas ASP jstaigos deleguotas asmuo.
Atlikus vertinimg pildomas kokybés vertinimo protokolas, o kokybés vertinimo rezultatai
aptariami VRSAR daugiadalykés specialisty komandos susirinkime.

PNRL turinéiy vaiky jstatyminiy atstovy pasitenkinimas teikiamomis paslaugomis vertinamas
ta paCia tvarka kaip ir kity VRSAR paslaugas gaunanCiy vaiky jstatyminiy atstovy
pasitenkinimas ir atskirai neanalizuojamas. VRSAR paslaugas gaunanciy vaiky jstatyminiy
atstovy apklausa (anketos), jos organizavimas ir vertinimas atliekami teisés akty nustatyta
tvarka.

. Rekomenduojama atnaujinti §] metodinj dokumentg kas 5 metai. Metodikos atnaujinimg
nacionaliniu mastu inicijuoja LR Sveikatos apsaugos ministerija arba profesinés organizacijos
(Lietuvos vaiky negalios akademija, Lietuvos socialinés pediatrijos draugija). Jeigu
neatliekamas metodikos atnaujinimas nacionaliniu mastu, VRSAR komandos atnaujina savo
naudojamus PNRL turin¢iy vaiky stebéjimo ir gydymo protokolus pagal Lietuvos respublikos
Sveikatos apsaugos ministro 2006 m. geguzés 17 d. jsakymo Nr. V-395 | D¢l Diagnostikos ir
gydymo metodiky rengimo ir jy taikymo prieZidiros tvarkos apraso patvirtinimo* (nauja
redakcija nuo 2020 m. birzelio 29 d. Nr. V-1567) nuostatas.
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26 lentelé. Paveldimas nervy-raumeny ligas turinéiy vaiky raidos ir funkcinés biiklés
vertinimo, stebéjimo ir gydymo paslaugy kokybés vertinimo rodikliai

Rodiklio pavadinimas

Rodiklio aprasymas

Rodiklio siektina
reik§meé

Laikotarpis nuo pirmojo
vizito pas VRSAR
gydytoja iki
individualaus stebéjimo
ir gydymo  plano
sudarymo datos

Paciento, kuris pirmg karta po PNRL diagnozés
nustatymo siunciamas j VRSAR tarnyba, laukimo ir
diagnostiniy vertinimy laikas nuo pirmojo apsilankymo
pas VRSAR gydytoja dienos iki specialisty komandos
susirinkimo, kuriame su jstatyminiu paciento atstovu / -
ais buvo aptariama vaiko raida ir funkciné buklé bei
sudarytas tolesnis vaiko iStyrimo ir gydymo planas
(pateikiami duomenys apie trumpiausia, ilgiausia
ir vidutinj laukimo laikg per metus).

2 savaités

PNRL turin¢io vaiko
buklés
vertinimo, stebéjimo ir
gydymo taktikg parenka
ir plang sudaro
daugiadalykeé
specialisty komanda

funkcinés

Komandg sudaro socialinis pediatras, vaiky neurologas,
medicinos psichologas, logoterapeutas, ergoterapeutas,
kineziterapeutas, socialinis darbuotojas ir jstatyminiai
vaiko atstovai. Kiti specialistai pasitelkiami pagal
poreikj.

100 proc.

Sudaromas ir reguliariai
perzitirimas PNRL
turinCio vaiko gydymo
planas

Pirmuosius metus po diagnozés nustatymo planas
perzilirimas ne reciau negu kas 6 mén. (t.y. nustacius
diagnozg, po 6 mén. ir po 12 mén.). Véliau planas
perzilirimas ne reCiau negu 12 mén.

100 proc.

Uztikrinamas gretutiniy
sveikatos
iSaiSkinimas

sutrikimy

Organizuojamos atitinkamy specialisty paslaugos.

100 proc.

Pacienty
atstovy
teikiamomis
paslaugomis

jstatyminiy
skundai

ASP ir kitoms institucijoms dél PNRL turintiems vaikams
teikty ASP paslaugy nagrinéty pacienty skundy ir
pagrijsty skundy skai¢iaus santykis (sk.)

0 pagristy skundy

7.2.

Metodinio dokumento auditavimo aprasas

1. Pragjus 12 ménesiy po metodikos idiegimo ir véliau kas 2 metai atliekamas jdiegto metodinio
dokumento veiksmingumo auditas. Audito uzdavinys — jvertinti PNRL turin¢iy vaiky gydymo
ir stebéjimo uztikrinima.

2. Audito metu naudojami informacijos Saltinai — jraSai ESPBI IS ir (arba) ASP istaigos
informacinése sistemose, pokalbis su VRSAR gydytojy ir specialisty komanda. Patikrinama
ne maziau 5 atsitiktinai atrinktu PNRL turin¢iy vaiky medicininiai jrasai, susij¢ su VRSAR
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paslaugy teikimu. Jeigu jstaigoje buvo gydomi maziau negu 5 PNRL turintys vaikali,
patikrinami visy jy medicininiai jrasai.

. Vertinami PNRL turin¢iy vaiky raidos ir funkcinés buiklés vertinimo protokolai, individualts
reabilitacijos planai, VRSAR paslaugy (steb¢jimo ir gydymo) teikimas. Metodikos taikymo
veiksmingumo Kriterijai:

e naudojamos jstaigos patvirtintos PNRL turin¢iy vaiky stebéjimo formos, uzpildomos
Vvisos jos dalys;

e sudaromi ir reguliariai atnaujinami individualls reabilitacijos planai; atnaujinant
individualius reabilitacijos planus kartojamas raidos ir funkcinés biiklés vertinimas;

e stebéjimas ir gydymas yra testinis, vaikas reguliariai lankosi VRSAR tarnyboje kaip
numatyta individualiame reabilitacijos plane.

. Auditg vykdo atitinkamos jstaigos vidaus audito skyrius. Auditoriy parinkimas, audito
nesaliSkumo uZtikrinimas, audito rezultaty aptarimas su jstaigos administracija ir VRSAR
darbuotojais, audito dokumenty pildymas ir saugojimas vykdomi pagal jstaigos vadovo
patvirtintg bendrg Istaigos vidaus medicininio audito atlikimo ir ataskaity rengimo tvarka.

. Metodikos veiksminguma nacionaliniu mastu galima jvertinti ESPBI IS sistemoje analizuojant
gydymo paslaugy suvesting:

e PNRL turintys vaikai stebimi VRSAR tarnybose: iSpléstinés VRSAR specialisty
konsultacijos teikiamos ne reciau kas 6 mén. per pirmuosius gyvenimo metus ir ne
reCiau negu 12 meén. vyresniems vaikams;

e Taikoma ankstyvoji reabilitacija — reguliarios VRSAR ambulatorinés paslaugos 24
kartus per ménes] vaikams iki 2 mety (vyresni vaikai gali gauti ugdymo pagalbos
specialisty paslaugas ikimokyklinio ugdymo jstaigose, todél gali nebiiti poreikio
lankytis VRSAR tarnyboje).

. D¢l metodinio dokumento taikymo galima konsultuotis su gydytoja vaiky neurologe Indre
Bakaniene, el. pastas Indre.Bakaniene@kaunoklinikos.It

. Literaturos apraSymas

Metodiniam dokumentui rengti atlikta sisteminé literatiiros paieSka biomedicinos moksly

duomeny bazése MEDLINE, Cochrane Central Register of Controlled Trials (CENTRAL),
Cochrane Database of Systematic Reviews (CDSR), PsychINFO. Naudota tarptautiné PICO
(populiacija, intervencija, kontroliné grupé (angl. comparator) ir rezultatas (angl. outcome))
paieskos strategija pagal pasirinktus raktinius Zodzius. Kitose Salyse patvirtinty PNRL
diagnostikos ir gydymo rekomendacijy ieskota profesiniy organizacijy tinklapiuose, duomeny
bazéje Google Mokslin¢ius (angl. Google Scholar ), UpToDate ir ClinicalKey sistemose,
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internetiniuose puslapiuose US National Guidelines Clearinghouse, UK NICE guidance. Paieska
atlikta 2022 m. geguzés ménesj ir atnaujinta 2022 m. gruodzio ménesj.

Naudoti literatiiros Saltiniai pateikiami literattiros sgraSe. Intervenciniy tyrimy kokybei vertinti
naudota Amerikos cerebrinio paralyziaus ir raidos medicinos akademijos (angl. American
Academy of Cerebral Palsy and Developmental Medicine, AACPDM) tyrimy kokybés vertinimo
sistema®. Rengiant metodika naudoti tyrimai, kurie surinko teigiamus vertinimus atsakant j 5 ir
daugiau kokybés klausimus. Tyrimai, kurie surinko maziau 5 teigiamy vertinimy (menkos
kokybes tyrimai) ] apZvalgg jtraukti nebuvo.
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vadovautis bendraujant su zurnalistais)

Kas yra nervy-raumeny ligos?

Paveldimos nervy-raumeny ligos — tai didelé skirtingy ligy grupé, kuriai biidingas periferiniy
(esanciy uz galvos ir nugaros smegeny ribos) nervy ir (arba) raumeny pazeidimas. Dalis Siy ligy
yra progresuojancios, tai yra vaikui augant jo buklé blogéja.

Dauguma siy ligy:

e prasideda vaikystéje;
e yra paveldimos;
e gali sirgti keli vienos Seimos nariai (ligos sunkumas daznai skiriasi).

Kokie biina paveldimy nervy-raumeny ligy tipai?

Paveldimy nervy-raumeny ligy priskai¢iuojama Simtai, Vvisos priskiriamos retoms ligoms.
Kiekviena $iy ligy turi specifing geneting prieZastj. Skirtingos nervy-raumeny ligos gali pasireik$ti
panaSiais simptomais, todél tiksliai ligos diagnozei nustatyti reikalingas genetinis iStyrimas.
Tikslios nervy-raumeny ligos nustatymas svarbus, nes kai kurioms ligoms gydyti yra sukurti
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specialiis vaistai, rekomenduojami specifiniai sveikatos ir funkcinés buklés vertinimo metodai bei
Jju taikymo periodiSkumas. Dazniausios paveldimos nervy-raumeny ligos:

e Raumeny distrofija;

e Miotoniné distrofija;

e Spinaliné raumeny atrofija;

e Periferiné neuropatija (dazniausia jy — Charcot-Marie-Tooth liga);

e Metabolinés miopatijos (pvz., sergant mitochondrinémis ligomis).

Kas sukelia nervy-raumeny ligas vaikams?

Dauguma vaiky nervy-raumeny ligy yra jgimtos — vaikai gimsta turédami pakitusj ir (arba) nepilng
geng arba neturi jo visai (genetiné liga). Patologinis genas gali buti paveldimas i§ tévy arba
susidaro naujai (tai vadinama de novo mutacija) formuojantis lytinéms lgsteléms. Tévai, kurie turi
pakitusj geng, bet neturi ligos simptomy, vadinami geno neSiotojais. Kadangi patologiniy geny
nesiotojai buna sveiki, jiems §i buklé paprastai nustatoma tik susilaukus genetine liga sergancio
vaiko.

Paveldimos nervy-raumeny ligos néra susijusios su néStumo ir gimdymo komplikacijomis,
skiepais ir infekcinémis ligomis.

Kokie yra nervy-raumeny ligy simptomai?

Pagrindinis bendras daugelio nervy-raumeny ligy bruozas — raumeny silpnumas, kuris ryskéja
vaikui augant. Kai kuriy ligy (pvz., I tipo spinalinés raumeny atrofijos) atveju raumeny silpnumas
pastebimas tik gimus arba pirmaisiais gyvenimo ménesiais, kity (pvz., Duchenne raumeny
distrofijos) — atsiranda véliau, vaikui augant. Skirtingoms ligoms budingas skirtingas raumeny
silpnumo ir kity simptomy atsiradimo laikas.

Kitas daznas nervy-raumeny ligos simptomas — Zemas raumeny tonusas (hipotonija). Ypac
biidingas kiidikiams ir maziems vaikams. Raumeny tonusu vadinamas raumens jsitempimas
ramybéje, neatliekant judesio. Zema raumeny tonusa turintys vaikai atrodo suglebe, jiems sunku
iSlaikyti kiino padéti, iSmokti naujy judesiy. Kudikiai, turintys Zemg raumeny tonusg neretai
ivardijami kaip ,,vangus vaikas®. Ne visi vangils ir (arba) Zemg raumeny tonusg turintys vaikai
serga paveldima nervy-raumeny liga (hipotonijos priezastys gali biiti jvairios), tafiau visus juos
turi konsultuoti vaiky neurologas dél nervy-raumeny ligos arba kito neurologinio susirgimo
diagnostikos.

Dél raumeny silpnumo ir zemo raumeny tonuso nervy-raumeny ligas turintiems vaikams sunku
judéti ir i8mokti naujy judesiy. Todél jiems daznai nustatomas judesiy raidos sutrikimas. Vaikal,
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kuriems nervy-raumeny liga prasideda kiudikystéje véliau pradeda laikyti galva, sédéti, stovéti ir
eiti, o sunkesniais atvejais atitinkamo judesiy raidos etapo (pvz., sédéjimo, vaik$¢iojimo)
nepasiekia. VVaikui augant ir ligai progresuojant vaikams gali tapti sunku judéti (pvz., atsistoti nuo
zemes, bégti, Sokinéti), pasikeifia eisena, gali tapti sunku vaikscioti, sédeéti, atlikti judesius
rankomis. Vaikui augant dél judéjimo ir laikysenos sutrikimo vystosi skeleto deformacijos
(stuburo iSkrypimas, sgnariy nejudrumas).

Dél kvépavimo raumeny silpnumo gali vystytis Iétinis kvépavimo nepakankamumas (gali reikéti
dirbtinés plauciy ventiliacijos), dél burnos raumeny silpnumo gali atsirasti rijimo sutrikimas (gali
tekti pradéti maitinti vaikg per zondg arba gastrostoma).

Kaip nervy-raumeny ligos diagnozuojamos?

Nervy-raumeny ligg diagnozuoja gydytojas vaiky neurologas kartu su daugiadalyke specialisty
komanda, apziiir¢jes vaika ir atlikes reikiamus tyrimus. Nervy-raumeny liga jtariama jvertinus
ligos simptomus (raumeny silpnuma, judéjimo, raidos sutrikimg) pagal vaiko / tévy pasakojimg ir
vaiko apzitirg. Priklausomai nuo klinikinés situacijos ir jtariamos ligos sudaromas vaiko iStyrimo
planas. Vienais atvejais gali pakakti vieno arba keliy tyrimy (pvz., genetinio iStyrimo paé¢mus
kraujo meéginj), kitais atvejais tyrimy gali reikéti daug ir gana sudétingy. Jtarus nervy-raumeny
ligg dazniausiai atlieckami Sie tyrimai:
e Bendras kraujo, jvairtis biocheminiai tyrimai.
e Slapimo tyrimas.
e Elektroneuromiografija — nervy ir raumeny bioelektrinio aktyvumo jvertinimas.
e Genetiniai tyrimai.
e Magnetinio rezonanso tomografija:
— skeleto raumeny — padeda jvertinti raumeny pazeidimo pobiidj ir sunkuma;
— galvos smegeny — padeda nustatyti galvos smegeny patologija (svarbu
diferencinei diagnostikai).
¢ Raumeny biopsija.
e  Kompiuteriné tomografija, rentgeno nuotraukos kauly buklei jvertinti.
e Jvairis tyrimai vidaus organy patologijai nustatyti (pilvo organy, Sirdies
echoskopija, Holterio tyrimas bei kt.)

Kaip nervy-raumeny ligos gydomos?

Kai kurios nervy-raumeny ligos (pvz., spinaliné raumeny atrofija, Duchenne raumeny distrofija)

gydomos vaistais. Vaistai gali veiksmingai sustabdyti ligos progresavima, todél svarbu Sias ligas

diagnozuoti ir pradéti gydyti kuo anksCiau. Spinaling raumeny atrofija pradéjus gydyti iki
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simptomy atsiradimo ligos simptomy neatsiranda ir vaikai auga bei vystosi normaliai. D¢l Sios
priezasties Lietuvoje, kaip ir daugelyje kity iSsivysCiusiy Saliy, visi naujagimiai tiriami dél
spinalinés raumeny atrofijos.

Daugelio paveldimy nervy-raumeny ligy gydymui vaisty néra. Tokiu atveju skiriamas
simptominis gydymas ir reabilitacija. Pacientai stebimi specialisty komandos, kad bty laiku
pastebétos ir gydomos komplikacijos (pvz., kvépavimo nepakankamumas, skeleto deformacijos).
Reabilitacijos specialistai padeda vaikui iSmokti naujy judesiy, kasdienés veiklos jgudziy,
palaikyti raumeny jéga, lankstumg, iStverme¢, pritaiko pagalbines priemones judéti, i$laikyti kiino
padéty, atlikti jvairias kasdienes veiklas.
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