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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 keidiantis funkcinei paciento biklei 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 $iuo
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, serganiy 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 metodikg atsizvelgta j Siuos dokumentus:

e Lietuvos respublikos Sveikatos apsaugos ministro 2000 m. geguzés 31 d. jsakymas Nr.
301 ,,.Dél profilaktiniy sveikatos tikrinimy sveikatos prieziliros 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 apraso 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 Gresevicien¢, Lietuvos sveikatos moksly universiteto ligoninés Kauno kliniky
filialo Vaiky reabilitacijos ligoninés ,,LopSelis* gydytoja vaiky neurologé;

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 kokybeé

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
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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
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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 mir