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1. IVADAS
1.1. Rekomendacijy objektas ir tikslas

Paveldimo progresuojancios raumeny distrofijos priklauso grupei ligy, vadinamy nervy ir
raumeny ligomis (1-1 lentelé). Sios heterogeniskos grupés ligas vienija tai, kad silpsta raumeny
jéga, nes dél genetinés mutacijos (raumeny distrofijos, miotonija, paveldimos polineuropatijos,
spinaliné raumeny atrofija) pazeidziama kuri nors motorinio reflekso lanko grandis: pats
raumuo (raumeny distrofijos, miotonija), raumenis inervuojantys periferiniai nervai
(polineuropatija) arba priekiniai nugaros smegeny ragai, kuriuose yra periferinio motorinio
neurono kiinas (spinaliné raumeny atrofija) [8,13,20,48,84]. Kai kurios §iy ligy prasideda tik
vaikystéje, kitos gali prasidéti jvairiame amziuje. Pirminés raumenj pazeidziancios genetinés
ligos skirstomos j progresuojancias RD, jgimtas RD bei jgimtas miopatijas. Dazniausios ir
sunkiausios eigos PRD yra Duchenne RD (DRD) ir lengvesné jos forma Becker RD, todél Siose
metodinése rekomendacijose vadovaujamés DMD daugiadalykés prieziiiros schema kaip
modeliu visoms RD (taip pat ir jgimtoms raumeny distrofijoms bei jgimtoms miopatijoms),
atitinkamai pritaikant schema kiekvienai atskirai ligai pagal pazeidimo laipsnj ir pobiid] (atskiry
RD ypatybés nurodytos schemose ir lentelése). Nors atskiros RD skiriasi pagal pazeisty
raumeny grupes, raumeny bei kity organy pazeidimo laipsnj, visoms paveldimoms ligoms,
kuriy metu pazeidziami raumenys, reikalinga daugiadalyké sveikatos priezitira pagal tuos pacius
principus, tik pritaikant individualiai pagal ligos pobiid;: eiga bei simptomus. PaZzymétina, kad
panasiais principais reikéty vadovautis ir teikiant visavertg sveikatos priezitirg spinaline
raumeny atrofija sergantiems pacientams. DaZnai pracina ne vieneri metai, kol neabejotinai
patvirtinama konkreti raumenis pazeidzianti liga, todél vien nustacius tegu ir nepatikslintg
lgimta raumeny pazeidima, turéty buti laikomasi vieningo sveikatos prieziiiros plano.

Daugumai RD $iuo metu néra patogenezinio gydymo, kuris galéty stabdyti raumeny degeneracijos
procesus. Taciau galima stabdyti ligos komplikacijy progresavima, jei laiku dagnozuojami ir
koreguojami pirmieji atskiry organy sistemy (kvépavimo, Sirdies, skeleto, virSkinimo) disfunkcijos
pozymiai. Gerai koordinuota daugiadalyké raumeny distrofijomis bei spinalinémis raumeny atrofijomis
serganciy vaiky priezitira Zenkliai gerina paciento ir visos Seimos gyvenimo kokybe, ilgina paciento
isgyvenamuma bei atitolina sunky nejgaluma, pacientai sulaukia pilnametystés. Cia labai svarbu darnus
bendradarbiavimas tarp paciento, Seimos, jvairiy sri¢iy specialisty, Seimos gydytojy. TradiciSkai
raumeny distrofijomis (bei spinaline raumeny atrofija) serganciais pacientais daugiausia riipindavosi
vaiky ligy specialistai. Taciau pager¢jus serganciy vaiky sveikatos priezitirai, vis daugiau jy sulaukia
pilnametystés, tad suaugusiyjy ligy specialistams reikia iSmanymo apie iy pacienty sveikatos
priezitiros poreikius ir principus. Itin svarbus sklandus ir suderintas kiekvieno individualaus paciento
perdavimas suaugusiyjy specialisty komandai [3,4,9-11,14,45,53,69,70,85, 87,88,96]. RD yra retos
ligos, todé¢l pacientais turéty riipintis specialistai, susipazing su ligos pobiidZiu ir gresianCiomis
komplikacijomis, natiiralios ligos eigos ir progresavimo ypatumais. Svarbu atminti, jog kiekvieno
paciento ligos eiga bus skirtinga, todél ir ligos stebéjimo, funkcinés biiklés vertinimo bei terapiniy
priemoniy ir metody taikymo planas turi biti individualus. Paciento prieZiiiros planas, terapiniy
priemoniy taikymo pasirinkimas nuolat keisis priklausomai nuo paciento funkcinés bukleés ir poreikiy.

Siose metodinése rekomendacijose bus aptariami visavertés daugiadalykés sveikatos priezitiros
principai, kuriy biitina laikytis, siekiant kuo ilgiau i§saugoti progresuojan¢iomis raumeny
distrofijomis serganciy vaiky mobiluma, sklandy visy organy sistemy funkcionavima bei
optimizuoti vaiko bei Seimos ir gyvenimo kokybe. Metodinés rekomendacijos skirtos visiems
sveikatos priezitros specialistams, teikiantiems pagalbg RD sergantiems pacientams: Seimos
gydytojams, pulmonologams, neurologams, kardiologams, gastroenterologams, dietologams,
ortopedams, reabilitacijos komandos nariams (kineziterapeutams, ergoterapeutams,
logopedams, psichologams, socialiniams darbuotojams), taip pat sveikatos priezitiros
organizatoriams.



2. BENDROJI DALIS

2.1. Progresuojanciy raumenuy distrofiju apibrézimas, etiologija, klasifikacija, diagnozés nustatymas
[13,10,21,71,84-85]

Progresuojancios raumeny distrofijos yra grupé genetiskai nulemty ligy, kuriy pagrindinis
bruozas yra pirminis i$plites raumeny pazeidimas ir su tuo susijes raumeny silpnumas (TLK-
10-AM: G71.0). Priklausomai nuo ligos pobiidzio, gali biiti labiau pazeidziamos tik tam tikros
raumeny grupés ar visi kiino raumenys, funkcijos sutrikimas gali svyruoti nuo lengvo iki
vidutinio ar sunkaus; simptomai gali prasidéti ankstyvoje vaikystéje ar véliau bet kuriame
amziuje, progresuoti labai 1étai ar greiciau. Atskiras RD lemia specifiniy geny mutacijos, dél
kuriy pasireiskia specifiniy raumens membranos glikoproteiny (pvz., distrofino) stygius ar jy
defektai, todél raumeny skaidulos degeneruoja ir regeneruoja [13,20,21,27,74].

1-1 lentelé. Vaikystéje prasidedanciy paveldimy nervy ir raumeny ligy klasifikacija

1. Pirminés raumeny ligos
a. Progresuojancios raumeny distrofijos (G71.0)
1) Duchenne RD ir Becker RD
2)Galtniy-juosmens RD
3) Veido-mentés-zasto RD
4) Miotoniné RD
5) Emery-Dreifuss RD

b. Igimtos raumeny distrofijos (G71.2)

1) Merozinopatija (laminino a-2 trikumas)

2)Kolagenopatijos
Ullrich
Bethlem

3) Distroglikanopatijos
Walker—Warburg
Fukuyama
Raumeny-akiy-smegeny

4) Neklasifikuojamos
Rigidisko stuburo sindromas

c. Igimtos miopatijos (G71.2)
1) Pluostiné miopatija (angl. nemaline myopathy)
2) Miotubuliné miopatija (angl. myotubular myopathy)
3) Centrinés Serdies liga (angl. central core disease)
4) Jgimta skaiduly tipo disproporcija (angl. congenital fiber type disproportion)
5) DaugiaSerdiné miopatija (angl. multicore myopathy)
6) Cilindrisky spiraliy miopatija (ang. cylindrical spirals myopathy)

c. Metabolinés miopatijos (Pompe liga, glikogeno ar lipidy apykaitos sutrikimai) (G73.6)
d. Igimta miastenija (G70.2)
e. Miotonijos (G71.1)

2. Spinalinés raumeny atrofijos (amiotrofijos, priekinio nugaros smegeny rago ligos) (G12)

3. Periferiniy nervy ligos (paveldimos polineuropatijos) (G60)

RD kiudikystéje gali pasireiksti raumeny silpnumu ir hipotonija, vyresniems vaikams stebima
sulétéjusi judesiy raida. Anksti pazeidZziama raumens funkcija (jskaitant Sirdies ir kvépavime
dalyvaujan¢iy rameny), trinka kvépavimo funkcija bei Sirdies veikla, d¢l raumeny silpnumo
trinka eisena, vystosi skeleto deformacijos (lemiancios liemens bei galiiniy bei kiino pozos
kitimus, kontrakttiras), retéja kaulai, atsiranda mitybos sutrikimy (2-1 lentel¢). Vyresniame
amziuje prasidéjusios RD gali pasireiksti tik nedidelio laipsnio silpnumu ar nuovargiu fizinio
kriivio metu [21]. Kuo anksciau pasireiskia RD pozymiai, tuo blogesnés eigos galima tikeétis.



Papildomi tyrimai, padedantys nustatyti raumeny distrofijos diagnozg, pateikti P-1 lentel¢je.

RD motoriniai simptomai Kiti simptomai
Raumeny silpnumas Kongnityviniai sutrikimai
- Greitas nuovargis Kalbos raidos sutrikimai
- Blogas fizinio krivio toleravimas Elgesio sutrikimai
- IStvermés stoka Skeleto deformacijos
- Sunku lipti laiptais, Sokinéti, bégti, Kvépavimo disfunkcija
tiptis Sirdies aritmijos ar kardiomiopatija
- Judédamas atsilieka nuo bendraamziy | Augimo ir brendimo sutrikimai
- Galva atsilieka, bandant séstis Rijimo ir vir§kinimo sutrikimai

- Nevikri eisena, dazni griuvimai
- Stovésena praskéstomis kojomis
- Hiperlordoze
- Gowers simptomas
Véluojanti judesiy raida
Polinkis vaiksc¢ioti pasistiebus
Raumeny atrofija ir/ar pseudohipertrofija
Raumeny hipotonija, plokscios pédos
Raumeny skausmai ar spazmai
Refleksy silpnéjimas galtinése
Turéty judéjimo jgiidziy praradimas
Specifinis silpstan¢iy raumeny i$sidéstymas:
liemens, galiiniy, veido

2.2. Atskiry progresuojanciy raumeny distrofijuy apibaidinimas

Atskiry RD metu nevienodai silpsta atskiros raumeny grupés (2-2 lentel¢), todél, siekiant
iSlaikyti kiino gravitacijos centrg, atitinkamai formuojasi ydingos kiino pozos ir sgnariy
kontraktiiros (pvz., DRD atveju rySkéja lordozé ir eisena pirSty galais), eisena tampa
krypuojanti, plati ir nestabili. Dél proksimaliniy raumeny silpnumo pasireiskia Gowers
fenomenas: keldamasis nuo grindy, pacientas verciasi ant Sono, keliasi remdamasis rankomis }
grindis, toliau - i savo kiing, tarsi rankomis

»lipdamas® juo. Neretai pasireiSkia ir kiti simptomai: raumeny atrofija ir/ar hipertrofija,
raumeny skausmai, dazni griuvimai, sgnariy kontraktiiros.

2-2 lentelé. Klinikiniy raumeny simptomy pasiskirstymas, budingas atskiroms raumeny distrofijoms.

Ligos pobtdis Pazeisty skeleto raumeny i$sidéstymas

Diuseno ir Bekerio RD Vyrauja proksimaliniai.

Galtiniy ir jJuosmens RD Proksimaliniy raumeny silpnumas ryskesnis nei distaliniy, kojy labiau nei ranky.

Veido, mentés ir zasto RD Daugiausiai veido, mentés, zasto, Seiviniai ir pilvo raumenys.

Emery-Dreifuss RD Mentés, Zasto ir Seiviniai raumenys, anksti susidaro sanariy kontraktaros.

Miotoniné distrofija Skalpo, veido, ka.klo, galliniy distaliniy, véliau — proksimaliniy daliy; jvairiy
raumeny spazmai.

Duchenne ir Becker RD (distrofinopatijas) lemia geno (DMD), esancio trumpajame (p) X
chromosomos petyje Xp21 pozicijoje ir koduojan¢iame baltymg distrofing, mutacija. Tai yra
didziausias zmogaus genomo genas, susidedantis i$ 79 egzony ir turintis didel¢ spontaniniy
mutacijy rizikg. Distrofinas dalyvauja skeleto ir Sirdies raumeny veikloje (juos stiprina ir



apsaugo nuo pervargimo); nedidelis jo kiekis yra ir galvos smegenyse. D¢l spontaniniy
mutacijy pasireiSkia vienas trec¢dalis visy DRD, o paveldéjimas i§ motinos — likusiems dviems
trecdaliams. [13,91]. Raumeny biotate imunohistocheminiu metodu randamas distrofino
trikumas, diagnoz¢ patvirtina molekuliniai genetiniai metodai. Pirmasis diagnozg¢
patvirtinantis tyrimas paprastai biina distrofino geno tyrimas dél delecijy ir duplikacijy (vieno
arba keliy egzony delecija ar duplikacija nustatoma 70% atvejy). Jei nenustatoma delecijos ar
duplikacijos, atliekami tolesni genetiniai tyrimai del likusiy mutacijy (DRD atveju apie 25-30
proc.): taskiniy nonsense ar missense mutacijy, nedideliy delecijy, mazy duplikacijy, kurios
gali biiti nustatomos naujos kartos sekoskaitos budu. Jei genetiniai tyrimai nepatvirtina DRD
diagnozés, rekomenduojama atlickama raumens biopsija, ieskant distrofino baltymo.
Genetiskai patvirtinus DRD diagnozg, rekomenduojama tirti paciento giminaites, kurios gali
biti pakitusio geno nesiotojos [13,21].

Duchenne raumeny distrofija yra dazniausia ir sunkiausios eigos RD, kuria serga 15,9-19,5 1§
100 000 (arba 1 1§ 3500-5000) gimusiy berniuky [10,76]. Sparciai nyksta ir silpsta raumenys.
Po gimimo vaikai atrodo sveiki, nors KFK kiekis serume biina padidéjes. Ligos pozymiai
dazniausiai tampa pastebimi prie§ penktuosius gyvenimo metus, nors pirmieji pozymiai gali
biti pastebimi jau 1-3 m. amziuje: véluoja vaiko judesiy raida, vaiksc¢ioti pradeda mazdaug 18
mén. amziuje, eina pirSty galais (pasistiebes), blauzdos atrodo hipertrofiskos (dél raumens
audinio degeneracijos, regeneracijos bei fibrozés), simetriSkas proksimaliy raumeny silpnumas,
ypac po fizinio krivio, raumeny skausmai.

Sunku beégti, lipti laiptais, rySkéja stuburo lordoze, eisena tampa krypuojanti. RysSkeéja blauzdy,
deltiniy raumeny, kartais — liezuvio hipertrofija. Dél Slauny bei keliy tiesiamyjy raumeny
silpnumo pasireiskia Gowers fenomenas. Gali pasireiksti piktybiné hipertermija,
kardiomiopatija, véluoti kalbos raida ir kitos kognityvinés funkcijos, padidéti alanino
aminotransferazés ir aspartato aminotransferazés kiekiai plazmoje. KFK kiekis kraujo
plazmoje padidéja 50-100 karty (iki 5 000- 150 000 IU/L) [91]. Véluoja ne tik judesiy raida,
bet ir kognityvinés funkcijos bei kalba, galimi autistiniai bruozai. Kadangi ligos iSraiSka gali
biti labai jvairi, visiems maziems berniukams, kuriems véluoja judesiy, protiné bei kalbos
raida arba kurie vaiksto pirSty galais, rekomenduojama tirti KFK kiekj plazmoje. Gebéjimas
lipti laiptais bei nueiti net trumpus atstumus ima greitai regresuoti 7-11 m. amziuje, kol
pagaliau pacientai nustoja vaik$¢ioti 8-14 m. amziuje ir tampa priklausomi nuo nejgaliojo
vezimelio. Nyksta sausgysliy refleksai (50%). Progresuojant raumeny silpnumui, ryskéja ir
skeleto deformacijos: trumpéja jvairios sausgyslés, formuojas kontrakttiros (kluby, keliy ir
¢iurny srityse stebimos 70% 6-10 m. amzZiaus pacienty), ryskéja stuburo lordoze, véliau
silpstant ranky bei kriitinés lastos raumenims — kifoskoliozé. Dél to pradeda blogéti plauciy
ventiliacija, kuri nepakankama ir dél kvépavime dalyvaujanciy raumeny silpnumo (prasideda
8-9 m. amziuje ir tolydZio blogeja). Nakties miego metu plauciy ventiliacija ypa¢ pablogéja,
dél to trinka miegas, vargina rytiniai galvos skausmai. Jei trinka rijimas, tai dar padidé¢ja
aspiracijos bei plau¢iy infekcijos rizika. Sirdies raumens pazeidimas pasireiskia apie 90%
pacienty ir ypac rySkeja paauglystés amziuje: did¢ja Sirdies ertmes, plongja sienelés [26,65].
Net ankstyvoje vaikyst¢je stebima tachikardija, taciau kardiomiopatijos poZymiai tampa ryskis
mazdaug tuo metu, kai vaikas nustoja vaikiioti. Sirdies nepakankamumas vystosi apie 15%
pacienty. Daugelis pacienty mirsta antrajame amziaus deSimtmetyje dél tarpSonkauliniy
raumeny silpnumo nulemty sunkiy kvépavimo taky infekcijy, Sirdies laidZiosios sistemos
sutrikimo ar kardiomiopatijos. Taikant pagalbing plauciy ventiliacijg, iSgyvenamumas padidéjo
nuo 20 iki 24 m. [4,13,9-11,20,21,76,91].

progresuoja lé¢iau; pasireiskia 1,5-3,6 i§ 100 000 vyry [3]. Pazeidziami tie patys raumenys,
kaip ir DRD metu. Daugumai ligos simptomai iSryskéja apie 12 m. amziy. Jei ligos simptomai
pasireiSkia iki 8 m. amziaus, ligos iSraiSka labai primena DRD, nors Sie vaikai tuo metu
dazniausiai gali bégti, Sokinéti ant vienos kojos ir atsikelti nuo grindy nesinaudodami Gowers
manevru. Ligos eiga gali svyruoti nuo sunkios iki nedidelio raumeny silpnumo ar spazmy bei



fizinio kriivio metu pasireiSkiancio greito raumeny nuovargio (tuo metu KFK kiekis serume
padidéja, < 1000 IU/L), kartais — mioglobinurijos. Blauzdy skausmai fizinio kriivio metu
budingi 1/3 pacienty, neretai jie atsiranda anksciau, nei raumeny silpnumas ar blauzdy
hipertrofijos. Kardiomiopatija labai biidinga, nepriklausomai nuo skeleto raumeny pazeidimo
laipsnio, tod¢l butina aktyvi stebésena dél Sirdies buiklés. Pazintiniy funkcijy sutrikimas néra
budingas. Gebéjimas vaikscioti gali biiti prarandamas tarp 10 ir 78 m., vidutiniSkai —
ketvirtajame amziaus deSimtmetyje. Daugiau nei 90% pacienty i§gyvena ir vir§ij¢ 20 m. riba,
daugelis islieka judris iki senatvés.

Moterys turi dvi X chromosomas, kuriy vienoje esantis sveikas genas kompensuoja tritkstamo
kitos chromosomos geno produkto (distrofino) stygiy, todél ligos simptomai nepasireiskia ar
raumeny silpnumas vaikystéje ar suaugus, raumeny skausmai, spazmai ir nuovargis, KFK
kiekio padidéjimas [91].

Motinos geno nesiotojos perduoda su X chromosoma mutavusj geng savo stinums, kuriems jau
pasireiskia liga. Distrofinopatijy diagnoz¢ kartais pirmiausia jtariama, i$siaiskinus Seiming
anamnez¢ ar radus padidéjusius kepeny funkcinius rodiklius. Sibsai ir motinos, kuriems
nepasireiskia ligos simptomuy, turi biiti tiriami dél ligos ar nesiotojo statuso, nes turi padidéjusia
kardiomiopatijos rizika [91].

Emery-Dreifuss raumeny distrofija yra trecia pagal daznumg RD. EDRD (su X chromosoma
susijusig formg) lemia mutacija Xq27-28 pozicijoje, ir dél to raumens membranoje triksta
glikoproteino emerino (EMD genas), arba mutacija 1 chromosomoje (FHL1 genas), dél kurios
raumens membranoje pristinga lamino; autosoming dominanting arba autosoming-recesyving
EDRD lemia LMNA geno (kuoduojanéio laming A ir C) mutacija [16,91]. EDRD biudinga
kliniking triada:

1) ankstyvoje vaikystéje prasidedancios alkiiniy, Ciurny ir kaklo sgnariy kontraktiiros; 2)

létai progresuojantis raumeny silpnumas ir atrofijos Zasty bei blauzdy raumenyse ir véliau
plintancios j peciy-kaklo ir dubens juosty raumenis, paravertebriniy raumeny rigidiSkumas;

3) kardiomiopatija (aritmijos, alpimai, blogas fizinio kriivio toleravimas, Sirdies
nepakankamumas), kurie gali biiti ankstyvos mirties priezastimi. Liga vidutiniSkai prasideda
apie 10 m. amZiuje, bet gali prasidéti ir ankstyvoje vaikystéje ar véliau. Vaikas vaiksto
pasistiebes dél sutrumpéjusiy Achilo sausgysliy, rankos nejudrios per alkiinés sanarius.

Kaklo bei stuburo judesiai riboti, galva bei juosmenj vis sunkiau nulaikyti. KFK kiekis

vir§ija normg ne daugiau 4-5 kartus. Jei liga prasideda anksti, gali smarkiai véluoti judesiy
raida. Nukencia kvépavimo raumenys ir anksti vystosi kvépavimo nepakankamumas,
reikalaujantis reguliarios intensyvios priezitiros [13,16,20,91].

Galiiniy-juosmens raumeny distrofijos yra klinikiniu, genetiniu, ligos eigos bei patologiniu
pozitriu heterogeniné RD, paveldimy autosominiu-dominantiniu (GJRD1) ar autosominiu-
recesyviniu (GJRD2) biidu, grupé. Nors jos pasireiSkia gana pana$iu pazeisty raumeny
18sidéstymu, atskiras ligos formas lemia mutacijos jvairiuose genuose, koduojanciuose
skirtingus membranos glikoproteinus [27,74]. Sios grupés RD badingi kai kurie bendri
klinikiniai bruozai: labiausiai pazeidziami stambieji peciy ir dubens juostos raumenys; dél to
sunku bégti, lipti laiptais, stoveti ir eiti, o ligai progresuojant, tampa sunku atlikti ir judesius,
susijusius su ranky kélimu (pvz., Sukuotis), pazeidzimi ir distaliniai galiniy raumenys; kartais
pazeidzimas ir $irdies raumuo, veido raumenys nukencia retai [18,20,21,27,34,69,71,74-75].
Nors atrasta daugiau nei 20 skirtingy geny, koduojanciy skirtingus baltymus ir atsakingy uz
atskiry Siy ligy pasireiskima, klinikingje praktikoje naudojama GJRD sagvoka, siekiant pagal
vyraujancius simptomus atskirti §ig RD grupe nuo kity RD. GJRD paplitimas (neatsizvelgiant j
atskirus genetinius tipus) yra 0,07-0,43 i$ 100 000 gyventojy [69]. GIRD dazniausiai prasideda
vidutiniame amziuje, bet gali prasidéti ir anksc¢iau, o nuo ankstyvos vaikystés gali véluoti
motorikos raida, pasireiks$ti raumeny hipotonija, Gowers fenomenas, sunkumai sportuojant.
KFK kiekis plazmoje dazniausiai bti padidé€jes, bet gali biiti ir normalus.
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o Kalpainopatija (GJRD2A) (CAPN3 genas) yra pati dazniausia GJRD, prasidedanti 10—
15 m. (2->40 m.) amziuje. Jos metu anksti vystosi kontraktaros, atsikisa mentés, KFK
kiekis biina labai padidéjgs. Anksti ir zenkliai pazeidziami uzpakaliniai $launies
raumenys.

e Sarkoglikanopatijos (GJRD2D, GJRD2E, GJIRD2C, GJRD2F) dazniausiai prasideda
proksimaliniy raumeny silpnumu, lydimy kardiomiopatijos, kvépavimo
nepakankamumo; KFK kiekis plazmoje padidéjes.

e Disferlinopatijos (DYSF genas) yra dvi: GIRD2B ir Myoshi miopatija. Abi jos
sukelian¢iy negalig; galimas asimetrinis pazeidimas. GJRD2B biidingas proksimaliniy
raumeny pazeidimas, o Myoshi miopatijai - raumeny silpnumas bei raumeny atrofija
distalinése galiiniy dalyse (pvz., blauzdy raumenyse, dél to nukara péda, sunku eiti
pirSty galais). Ligai progresuojant, pazeidziami ir proksimaliniai raumenys (Slauny,
sédmeny, Zasty, peciy). Apie 50% disferilinopatijy pasireiskia tipiski Myoshi ar
GJRD2B simptomai, kitiems — $iy simptomy mi$inys. Disferilinopatijos gali pasireiksti
bet kuriame amziuje, bet 1/3 pacienty simptomai atsiranda antrajame gyvenimo
desimtmetyje. Kadangi simptomai greitai progresuoja, daliai pacienty pradzioje
klaidingai nustatoma polimiozito diagnozeé.

e Kaveolinopatija - tai autosominiu-dominantiniu biidu paveldima miopatija, dar vadinama
,.banguojancio raumens liga®. Sios ligos i§skirtinis bruozas yra raumens bangavimas
(rippling), pakilimai bei perkusijos indukuojami staigiis susitraukimai. Gali prasidéti
prie§ dvideSimtaji gimtadien].

Veido-mentés-Zasto raumeny distrofija (Landouzy-Dejerine liga) yra viena dazniausiy RD (5-
13/100 000), paveldima autosominiu-dominantiniu btidu. 4q35 chromosomoje yra DNR
fragmentas, vadinamas ,,D4Z4 pasikartojimais®, ir kiekvienas jy turi po geno DUX4 kopija;
bendroje populiacijoje Siy pasikartojimy skai¢ius svyruoja tarp 11 bei daugiau nei 100. I tipo
VMZRD, sudaranti 95% visy atvejuy, pasireiskia, kai dél delecijos prarandamas kritinis D4Z4
pasikartojimy skaiCius A alel¢je - jy randama tik 1-10. Mazesni D474 pasikartojimy skaiciai
siejasi su ankstyva pradZia ir sunkesne ligos eiga. Likusiems 5% pacienty mutacija yra
SMCHD1 gene. Dazniausiai liga prasideda antrajame gyvenimo deSimtmetyje, bet gali prasidéti
nuo kudikystés iki velyvo suaugusiojo. Anksciausiai pazeidZiami veido, menciy bei Zasto
raumenys, iSskyrus deltinj. Paprastai liga progresuoja létai, apie 20% nustoja vaikscioti, sulauke
50 m. amzZiaus. Ligai biidinga Sirdies aritmijos, kvépavimo sutrikimai, stuburo deformacijos,
klausos sutrikimas (aukStiems tonams), eksudaciné retinopatija, skausmai nugaros ir galiiniy
srityje. Ankstyvos pradzios ligai biidingas ir protinis atsilikimas, epilepsija. Ankstyvos pradZios
VMZRD metu veido raumenys nusilpsta iki 5 m., Zasto — iki 10 m. amziaus, véliau vystosi
hiperlordozé, raumenys atrofuojasi. Raumeny biopsija néra labai informatyvi, nes gali baiti
nespecifiniai pokyciai (distrofija, uzdegimas ar normali). Diagnoz¢ patvirtina molekuliniai
genetiniai tyrimai [13,20,32,85].

Miotoniné distrofija [20,27,40-41,87] (paplitimas 1/8000) paveldima autosominiu dominantiniu
keliu. I tipo MD (Steinert liga) yra daznesné ir sunkesnés eigos, ji pasireiskia dél mutacijos
DMPK gene (19q13.3), kai nestabilus nukleotidas CTG pasikartoja >50 karty (iki 2000 karty).
Kuo didesnis pasikartojimy skaicius, tuo ankstyvesné ligos pradzia ir sunkesné eiga. Liga
pasireiSkia miotonija (nevalingas ir 1étai atsipalaiduojantis raumeny spazmas, 90% pacienty),
kuris i§Saukiamas ir perkusijos metu, bei raumeny disfunkcija (82%, silpnumu, sastingiu,
skausmu), taip pat pavojingais Sirdies laidumo sutrikimais, galima subkapsuliné katarakta,
insulinui nejautrus II tipo cukrinis diabetas, sé¢klidziy disfunkcija. Nors liga dazniausiai
pasireiskia tre¢iajame amziaus deSimtmetyje, ta¢iau miotonija gali prasidéti ir pirmajame.
Vargina fliuktuojantys ar epizodiniai raumeny skausmai ir kaklo bei pir§ty lenkiamyjy raumeny
silpnumas, kuris véliau plinta j alkiiniy tiesiamuosius ir kluby lenkiamuosius bei tiesiamuosius
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raumenis, kartais — ir veido bei ¢iurnos lenkiamuosius raumenis. Nusilpsta ir veido bei
smilkiniy srities raumenys. Elektromiografijos metu registruojamos specifinés miotoninés
reakcijos. Suaugusiyjy forma yra pati lengviausia ir gali buti iSaiSkinama atsitiktinai, kreipiantis
dél kataraktos ar nustacius liga Seimos nariui. Raumeny silpnumas gali biiti jauCiamas ir
ankstyvesniame amziuje bet gali pasireiksti tik véliau, kaip ir miotonija, kvépavimo sutrikimai.
Vaikams, kurie po gimimo atrodé sveiki, ligos simptomai gali ry$kéti bet kuriame amziuje ir
pasireiksti raumeny silpnumu bei sastingiu, neretai — ir kognityviniy funkcijy sutrikimais.

Igimta MD pasireiskia nuo gimimo iSreikstais rijimo bei kvépavimo sutrikimais,
reikalaujanciais dirbtinés ventiliacijos bei maitinimo per vamzdelj. Vaikai, kurie sékmingai
1Sgyvena pradinius anksc¢iau minétus sutrikimus, véliau gali imti neblogai vystytis ir neretai
iSmoksta vaikscioti, tik jiems islieka kity MD simptomy bei kognityviniy pazintiniy funkcijy
sutrikimas; tai juos skiria nuo kity ankstyvy raumeny distrofijy, kai vaiky judesiy raida
niekada nepasiekia normalios. Jgimta MD pasireiks, jei motina turi tokig mutacija, kai
nukleotidai pasikartoja > 500 karty.

2.3. Progresuojanciy raumeny distrofijy diferenciné diagnostika

Igimtos raumenu distrofijos yra heterogeniska genetiniy RD grupé, dazniausiai paveldimos
autosominiu-dominantiniu budu, pasireiskiancios raumeny hipotonija ir proksimaliniy raumeny
silpnumu nuo gimimo, pirmaisiais gyvenimo ménesiais ar kiek véliau (iki 2 m. amziaus), ir specifiniais
distrofijos pozymiais raumeny bioptate. Kartais pasireiskia ir veido raumeny silpnumas, nors rijimo
raumenys nenukencia. Apie 50% pacienty niekada nepradeda vaikscioti. Dazniausiy JRD simptomai
vaizduojami 2-3 lenteléje. Bidingas KFK kiekio serume padidéjimas. Dalis JRD siejas ir su smegeny
neurony migracijos sutrikimais (lisencefalija, pachigirija), smegenéliy bei smegeny kamieno raidos
anomalijomis, taip pat akiy pazaida (miopija, glaukoma, retinopatija), kognityviniy funkcijy sutrikimu.
Vystosi sanariy kontraktiiros, stuburo deformacijos, pasireiskia kvépavimo funkcijy bei mitybos
sutrikimas. Skirtingai nei sergant progresuojanc¢iomis RD, prasidedan¢iomis vélesniame amziuje,
raumeny silpnumas islieka daugiau ar maziau stabilus, priklausomai nuo individualios ligos, taciau su
kity organy funkcijomis susijusios komplikacijos metams einant ryskéja ir progresuoja (kvépavimo
sutrikimas, skeleto deformacijos) [20,45,48].

Ip;all?/gzmimas Klinikiniai simptomai Smegeny paZeidimas Diagnozés nustatymas
Maksimalus judesiy i$sivystymas — |Portiné raida normali,
Laminino a-2 gebéjimas sédéti ir stovéti su MRT - pakitgs Padidéjes serumo KFK rodiklis,
(Merosino)- pagalba (jei visai néra baltymo), baltosios medziagos |demielinizuojanti neuropatija, mazai ar
triikumo [RD neuropatija, epilepsija apie 30%, |signalas, galima néra laminino a-2 raumens bioptate,
galima subklinikiné pachigyrija pakausio |atitinkama genetiné mutacija
kardiomiopatija skiltyje
Normalus ar nezymiai padidéjes KFK
Distaliniy sgnariy hipermobilumas, rodiklis, nenormalus kolageno VI kiekis
Ullrich [RD proksimaliniy kontraktiiros, Siurksti |Normali protiné raida |fibroblasty kulttiroje, kolageno VI
oda, ankstyva kvépavimo ir smegeny struktiira  |trikumas sarkolemoje raumens bioptate,
disfunkcija mutacija visy su kolagenu VI susijusiose
grandinése
Su fukutinu S T Normali protiné raida |Padidéjes KFK rodiklis serume,
S Ivairios eigos, gali priminti GJRD, |. — e - - .
susijusi > ; . ir smegeny strukttira, |sumazéjés a-distroglykano ir laminino
. . raumeny hipertrofijas, galima . S . ..
proteinopatija kardiomiopatiia galimos smegeny a-2 kiekis raumeny bioptate, mutacija
(IRD1A) paty cistos FKRP
Rigidisko Aks1.ahr.11.q raumeny .sqp.riumas, Normali raida, Nor_ma_llus ar neZymiai pa_dldej_qs_ KFK
skolioze ir stuburo rigidisSkumas, . rodiklis, miopatiniai ar distrofiniai
stuburo . normalios galvos - . .
sindromas ankstyvas kvépavimo smegenys poky¢iai raumens bioptate, mutacija
nepakankamumas SEPN1

IRD — jgimta raumeny distrofija; MRT — magnetinio rezonanso tyrimas; KFK - kreatinfosfokinazé.
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Igimtoms miopatijoms biidinga nuo gimimo ar ankstyvoje kiidikystéje pasireiSkianti
generalizuota raumeny hipotonija (,,varlytés poza“), proksimaliniy, aksialiniy, kvépavimo,
veido ir rijimo raumeny silpnumas (hipomimija, pravira burna, oftalmoparezé ir ptozé),
hiporefleksija, raumeny hipotrofija. Véluoja motoriné raida. Skeleto deformacijos stebimo nuo
gimimo ar rySkéja vaikui augant (Sleivapédyste, artrogipoze, klubo sgnario i$nirimas, kriitinés
lastos ir stuburo deformacijos), dolichocefalija, pailgas veidas. Véluoja vaiko motoring raida,
ryskéja skeleto deformacijos, anksti pasireiskia kvépavimo nepakankamumas, galima piktybiné
hipertermija. Sirdies raumens pazeidimas nebudingas. Atskiroms jgimtoms miopatijoms ¢ia
minimy simptomy iSraiSka varijuoja. KFK padidéjimo plazmoje néra arba jis neZymus.
Diagnozé nustatoma genetiniy, radiologiniy bei histologiniy tyrimy pagalba. Ypatingas démesys
turéty bati skiriamas kvépavimo disfunkcijos ir skeleto deformacijy prevencijai [99-100].

Metaboliniy miopatijy simptomai priklauso nuo ligg lemiancio biocheminio defekto. Jie gali
pasireiksti hipotonija, raumeny silpnumu, kardiomiopatija, kvépavimo bei kepeny disfunkcija, augimo
sutrikimu, kai kurios — raumeny skausmais, spazmais, mioglobinurija, hipoglikemija (provokuojamais
toksiny, badavimo, nuovargio) [101].

Igimta miastenija pasireiSkia raumeny (veido, akiy judinamyjy, bulbariniy, galtiniy bei aksialiniy ir
kveépuojamyjy) silpnumu bei nuovargiu). Stebimos sgnariy laisvumas bei kontarktiiros. KFK
padidéjimo néra ar jis nezymus. ENMG padeda nustatyti diagnoze [102].

Spinaliné raumeny atrofija

Spinaliné raumeny atrofija apima grup¢ genetiniy ligy, kuriy metu vyksta nugaros smegeny priekiniy
ragy neurony degeneracija, o dél to atrofuojasi ir silpsta raumenys. Pati dazniausia SRA (>95% visy
ligos atvejy) yra AR biidu paveldimas sveikatos sutrikimas, atsirandantis dél homozigotinés mutacijos
SMNI1 (spinal motor neuron) gene, patvirtinamais genetiniais molekuliniais tyrimais. SRA klinikiné
eiga klasifikuojama i keturis pagrindinius fenotipus pagal ligos pradZios amziy ir motoriniy funkcijy
brandg bei prognozg. Silpsta abiejy kiino pusiy proksimaliniai raumenys, dél to ligos eigoje nukencia
kvépavimo, rijimo, mitybos, skeleto ir kauly sistemos funkcijos. Kuo anksc¢iau prasideda liga
(priklausomai nuo genetinés mutacijos pobiidzio), tuo anksciau ir sparciau vystosi minétos
komplikacijos ir tuo trumpesnis pacienty iSgyvenamumas. Tod¢l ankstyva savalaiké rizikos organy
sistemy, kurios gali nukentéti dél progresuojancio raumeny silpnumo, sveikatos prieziiira ir
komplikacijy prevencija yra labai svarbiis iSgyvenamumui bei paciento ir Seimos gyvenimo kokybei
[28-29,49,67]. Tad spinaline raumeny atrofija serganciy vaiky visavertés daugiadalykés sveikatos
prieziliros principai yra analogiski tiems, kurie aptariami Siose metodinése rekomendacijose ir skirti
progresuojan¢iomis raumeny distrofijomis sergantiems pacientams, pritaikant juos pagal individualius
spinaline atrofija serganc¢iy pacienty poreikius.

2.4. Raumeny distrofiju gydymas vaistais

Siuo metu jrodymais pagrijstas gydymas vaistais rekomenduojamas tik DRD. Pagrindiniai vaistai,
skiriami DRD gydyti, yra kortikosteroidai — prednizolonas ar deflazakortas. [rodyta, kad Sie vaistai
keicia ligos eigg, pailgindami galimybe vaiks€ioti nuo 1 iki 3 mety, padeda i$saugoti ranky funkcijg ir
kvépavima, iSvengti stuburo operacijos (4 lygio jrodymai) [61,64]. Nors tikslus kortikosteroidy
veikimo mechanizmas néra Zinomas, bet manoma, kad jie stabilizuoja lasteliy membranas, slopina
fibroze ir uzdegiminj atsaka raumenyse. Rekomenduojama prednizolono doz¢ yra 0,75 mg/kg per
diena, o deflazakorto — 0,9 mg//kg per dieng. Vaisto dozé koreguojama pagal toleravima ir Salutinius
poveikius. Deflazakortas pasizymi panasiu veiksmingumu, bet maZesniu nepageidaujamu poveikiu
svoriui ir elgesiui nei prednizolonas [94]. Ta¢iau abiems vaistams biidingi Sie Salutiniai poveikiai:
nutukimas, kraujavimas i$ virSkinimo trakto, osteoporozé, Zemas iigis, véluojantis brendimas,
KusSingo sindromas, hipertenzija, katarakta, glaukoma ir emocinis labilumas. Iki Siol diskutuojama,
kada reikety pradéti gydyma kortikosteroidais. Rekomendacijose nurodomas amzius nuo 2 iki 5
mety, kai raumeny jéga pasiekia plateu arba pradeda mazéti, taciau gali buiti, kad anks¢iau paskirtas
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gydymas bus veiksmingesnis [84]. Kai pacientas nustoja vaikscioti, rekomenduojama gydyma testi,
nes taip iS§saugoma ranky funkcija, 1ét¢ja skoliozés progresavimas, ilgiau iSlieka geresné kvépavimo
funkcija [55]. Siuo metu pasaulyje registruoti dar du vaistai, kurie specifiniai, skiriami tik tam tikry
mutacijy atveju — atalurenas ir eteplirsenas [97,98]. Atalureng, kuris tinka mazdaug 11% DRD
pacienty (kai liga lemia stop kodonas distrofino gene), Europos Komisija registravo 2014 mety
rugpjitj. Eteplirsena JAV Maisto ir vaisty agentiira registravo 2016 mety rugséjj. Sis vaistas tikty
mazdaug 13% pacienty, kuriems pagal distrofino gene esancig mutacijg biity tikslingas 51 egzono
,persokimas®. Klinikiniy tyrimy metu nustatyta, kad atalurenu ar eteplirsenu gydyty pacienty grupéje
fizinés buklés blogéjimas buvo létesnis nei kontrolinéje, ilgiau iSsaugoma kvépavimo raumeny
funkcija. Abiejy vaisty poveikis tebetiriamas vykstanciuose klinikiniuose tyrimuose.

3. VAIKU, SERGANCIU PROGRESUOJANCIOMIS RAUMENU
DISTROFIJOMIS, MUTIDISCIPLININE SVEIKATOS PRIEZIURA

Kadangi RD yra progresuojantis sveikatos sutrikimas, pazeidziantis keleto organy sistemy
funkcijas, biitinas glaudus ir koordinuotas atitinkamy sri¢iy specialisty bendradarbiavimas,
siekiant atitolinti gresiancias komplikacijas, mazinti pacienty nejgaluma ir didinti
iISgyvenamuma. Todél tarptautiniy ekperty grupés bendru sutarimu kuria ir reguliariai atnaujina
raumeny distrofijomis serganciy pacienty visavertés daugiadalykés sveikatos prieziliros gaires
bei skelbia jas mokslinéje literataroje [4,9-11,27,30,45,65,69-70,80-81,85,88]. Pageréjus RD
serganciy pacienty visavertei sveikatos prieziiirai, pager¢jo jy iSgyvenamumas, pacientai
pasiekia suaugusiojo amziy, ir ¢ia labai svarbus sklandus visy su paciento sveikata susijusiy
problemy perdavimas suaugusiyjy specialistams.

Nustacius RD diagnoze, biitina jvertinti visy organy sistemy, kuriose gresia komplikacijos,
funkcijas: judéjimo, kvépavimo, Sirdies, skeleto, virSkinimo, kognityvines. Po to, remiantis
funkcine biikle, sudaromas ilgalaikés daugiadalykés stebésenos ir gydymo planas; pacientas ir
globéjai supazindinami su ilgalaikés reguliarios stebésenos ir sveikatos prieziiiros tikslais, buidais
ir terminais, taktika specifiniy situacijy metu (pvz., intervencijos bendrinéje nejautroje). RD
serganCiy pacienty visavertés daugiadalykeés sveikatos prieziiiros schema pateikiama 3-1 pav.

Tyrimai Svarbiis veiksniai Tyrimai Intervencijos
Klinika Paciento amzius Kreatinkinazé Genetiko konsultacija
Jega Ligos stadija Genetiniai tyrimai Pagalba Seimai
Funkeija Rizikos veiksniai Raumens biopsija
Judesiy amplitudé  Kortikosteroidai Tyrimai Intervencijos
Stebéjimas dél Zalutinio poveikio Judesiy amplitude  Tempimas
Dozés keitimas Jeza Padétis
- Padétis Itvarai
Neurologas Funkcija Kineziterapija
Eisena Stovéjimo priemonés

Seimos Reabilitacijos Paspirtukai, veZiméliai

gydytojas komanda

Vertinimas Intervencijos Sausgysliy operacija
Pazintinés funkcijos  Psichoterapija Stuburo operacijos
Kalba Vaistai
Autizmas Socialiné, edukaciné ir & :

s " . Koordinuota
Socialinis darbas palaikomoji pagalba Psichol prieitra

socialinis
darbuotojas
i 78

'acientas
\\ v Seima

Tyrimai Intervencijos
Spirometrija Tirio papildymas
Tyrimai Intervencijos Pulsoksimetrija  Ventiliacija
Ca,vit. D Augimo hormonas Kapnograftja Tracheostoma
R:zulinis m}ii‘li Pakaiginé testosterono Esdoksindlogas Philinioholozas Kosulio jéga Kosulio asistentas
Kauly tankis terapija 2 Kvépavimo
Stuburo Bifosfonaty terapija raumeny jéga
rentgenograma Kraujo dujy tyrimas
Dietologas/
G ente-
Tyrimai Intervencijos rologas Tyrimai Intervencijos
Virgkinimo Dieta, papildai EKG AKF inhibitoriai
sistemos tyrimai ~ Gastrostoma Echoskopija Betablokatoriai
Antropometrija  Medikamentinis refliukso Holterio Kiti vaistai Sirdies
ir obstipaciju gydymas i ima: nepakank i

I VAIKAS PAAUGLYS SUAUGES

3-1 pav. Raumeny distrofijomis serganciy pacienty daugiadalykés sveikatos priezitiros schema.
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3.1. Ilgalaiké kvépavimo sistemos prieZituira
3.1.1. Raumeny distrofijos ir ir kvépavimo sistema

Sergant RD anksciau ar véliau atsiranda kvépavimo sistemos disfunkcija, kurios pobiudis ir sunkumo
laipsnis priklauso nuo pagrindinés ligos bei jos eigos ypatumy. Tokiems ligoniams pakinta virSutiniy
kvépavimo taky ir kity raumeny tonusas, mazéja krutinés lgstos ekskursijos, silpné¢ja kosulys, blogéja
bronchy drenaziné funkcija, sutrinka rijimas ir plau¢iy vystymasis. D¢l to atsiranda kvépavimo taky
obstrukcija, hipoventiliacija, pakinta kraujo dujy apykaita plauciuose, kartojasi aspiracijos ir
apatiniy kvépavimo taky infekcijos, vystosi skoliozé. Daznai biina keletas problemy vienu metu, o
joms progresuojant, atsiranda LKN [9,14,20,43,53] (P-2 lentelé 1; 3-2 pav).

Uminis kvépavimo nepakankamumas dél iimios respiracinés infekcijos yra dazniausia skubiy
hospitalizacijy priezastis, o 1étinis kvépavimo nepakankamumas — dazna mirties priezastis. Esant
savalaikei priezitrai, galima padéti ilgiau i§saugoti normalig kvépavimo funkcija, sumazinti
neplaniniy hospitalizacijy daznj ir pagerinti gyvenimo kokybe, kai atsiranda létinis kvépavimo
nepakankamumas.

3-2 pav. Vaiky, serganciy RD, 1étinj kvépavimo nepakankamuma lemiantys veiksniai.

LKN, sergant RD

/\

Ventiliacijos sutrikimas Aspiracijos rizika
- raumeny, dalyvaujanciy - virSutiniy kvépavimo
ikvépime, silpnumas taky raumeny silpnumas

Neefekty{/us kosulys
- raumeny, dalyvaujanéiy
iSkvépime, silpnumas
-virSutiniy kvépavimo
taky raumeny silpnumas

- raumeny, dalyvaujanéiy
ikvépime, silpnumas

3.1.2. Kvépavimo sistemos ilgalaikio stebéjimo ir prieZiiiros principai

Nuolatinis bendros buklés vertinimas, kvépavimo funkcijos bei raumeny jégos monitoravimas ir
savalaikis tinkamy gydymo priemoniy pritaikymas yra svarbiausi RD pacienty ilgalaikés prieZitiros
veiksniai. Tokios prieZitiros poreikis priklauso nuo paciento buklés ir daZzniausiai skirstomas }
pagalba vaikStantiems ir nevaikStantiems pacientams (ankstyvasis ir vélyvasis etapai) (|
rekomendacijy klasé) [9] ( P-1 pav.).

Vaikstantys pacientai

Dazniausiai rimtesniy kvépavimo sistemos problemy nebiina, taciau vaiky pulmonologo konsultacija
reikalinga nors kartag metuose. Biitina vertinti simptomus, fizinj vystymasi, miego efektyvuma,
atkreipti démesj j galimus rijimo sutrikimus. Forsuota gyvybiné plauciy talpa (FVC — angl. forced
vital capacity) — svarbiausias kvépavimo funkcijos rodiklis, kurio kitimai turi biiti stebimi ir
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registruojami, siekiant anksti pastebéti prastéjancius rezultatus ir sprendziant dél papildomy tyrimy
ar pagalbos.

Nevaikstantys pacientai (ankstyvasis etapas)

Siame etape vaiky pulmonologo konsultacijos turéty biti bent du kartus per metus, nes pradeda
reik§mingai blogéti kvépavimo funkcija, atsiranda kvépavimo sutrikimai miego metu, krypsta
stuburas, gali padaznéti sergamumas apatiniy kvépavimo taky infekcijomis. Vizity metu papildomai
vertinami kraujo dujy pokyc¢iai, jvairiis kvépavimo funkcijos rodikliai, nors kartag metuose atliekami
oksikapnometrijos, poligrafijos ir/ar polisomnografijos tyrimai miego metu. Po tyrimy sprendziama
dél papildomy priemoniy, siekiant efektyvesnio atsikoséjimo ir geresnés kvépavimo funkcijos.

Nevaikstantys pacientai (vélyvasis etapas)

Progresuojant pagrindinés ligos simptomams, ryskéja kvépavimo problemos, vystosi 1étinis
kvépavimo nepakankamumas. Vaiky pulmonologo konsultacijy poreikis priklauso nuo paciento
buklés ir pritaikyto gydymo, taciau rekomenduojama ne maziau dviejy karty per metus.

D¢l labai susilpnéjusios kvépavimo funkcijos ir neefektyvaus kosulio kartojasi plauciy uzdegimai,
atsiranda atelektazés ir/ar kiti plauciy pokyciai. Buklé dar labiau pablogé¢ja, susirgus iminémis
kvépavimo taky infekcijomis, todél labai svarbu pastebéti paiiméjimg ir priimti savalaikj sprendima
dél antibakterinio gydymo. Jj rekomenduojama skirti, jei yra bent trys i§ penkiy Zemiau nurodyty
pozymiy: karS¢iavimas; padidéjes CRB ar leukocity kiekis kraujyje; pakitgs skrepliy pobudis; nauji
radiologiniai plauciy poky¢iai; hipoksemija ar respiracinio distreso pozymiai.

Vélyvojo etapo pacientams biitinos papildomos priemonés (kosulio asistentas) efektyviam kosuliui ir
normaliai bronchy drenazinei funkcijai uztikrinti, sprendziamas klausimas dél pagalbinés ilgalaikes
ventiliacijos namuose.

Rekomenduojama pacientams duoti raSytinius gydymo ir stebéjimo planus, kur biity nurodytos
kvépavimo taky prieziiiros detalés, tracheostomos, gastrostomos priezitiros informacija, ventiliacijos
parametrai, tracheostomos dydis, jy keitimo datos bei gydytojy specialisty kontaktai.

3.1.3. Kvépavimo organy pazaidos ir kvépavimo funkcijos sutrikimy diagnostika [9,43,69,85]
Biidingi kvépavimo sistemos simptomai

Kveépavimo sistema turi biiti jvertinta kiekvienos konsultacijos metu: balsas; kosulio ir sekreto i§
kvépavimo taky pasiSalinimo efektyvumas; seilétekio atsiradimas; springimas maistu ir/ar sunkumai
kramtant, ryjant; fizinis vystymasis; laikysena; kifozé/ skoliozé; kvépavimo taky infekcijy daznis
ir/ar sunkumas; stacionarinio gydymo poreikis. Kvépavimo sutrikimai miego metu gali biiti nulemti
hipoventiliacijos ir/ar obstrukcinés miego apnéjos (OMA), todél svarbu uzduoti atitinkamus
klausimus ir spresti dél miego tyrimy poreikio.

Rijimo sutrikimams turi buti skiriamas ypatingas démesys, nes nebylios aspiracijos gali sukelti léting
kvépavimo organy pazaida, o tai dar labiau apsunkina RD ligoniy biikle, padidina kvépavimo organy
infekcijy rizika, lemia greitesnj LKN vystymasi. Aspiruojama ne tik maistu, skrandzio turiniu, bet ir
seilémis. Manoma, kad rijimo sutrikimai labiausiai reikSmingi nevaik$tantiems vaikams arba
atsiranda bei paryskéja pablogéjus somatinei buklei. Skirtingos RD ligos lemia skirtingus rijimo
sutrikimus, nes pazeidziamos skirtingos raumeny grupés, todél galimg sutrikima reikia jtarti visiems
ir anksti.

Aiskiy rekomendacijy, kaip diagnozuoti rijimo sutrikimus, néra. Nurodoma, kad logopedas turéty
vertinti Kramtymo ir rijimo procesa, o dazniausias objektyvaus tyrimo metodas — videofluoroskopija.
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Tiesiogiai jvertinti rijimg galima biity naudojant fibroendoskopa, ji ivedus pro nosj j uzpakaling
ryklés dalj virs gerkly ir apZzitirint gerklas rijimo metu. Tam reikia jgiidZiy, paciento paruo$imo ir
Siuo metu tai néra placiai taikoma rijimo sutrikimy diagnostikai.

e DaZniausi naktinés hipoventiliacijos sSimptomai:
- miego sutrikimai

- rytinis galvos skausmas, sunkus prabudimas

- rytiné anoreksija ar pykinimas

- mieguistumas dienos metu

- nuovargis

- prasta démesio koncentracija

o DaZniausi dieninés hipoventiliacijos simptomai:
- galvos skausmas

- pykinimas

- apsunkintas kvépavimas,

- tachikardija

- prakaitavimas

- periferiné vazokonstrikcija ar vazodilatacija

- nuovargis

- baimé

e DaZniausi obstrukcinés miego apnéjos simptomai:
- knarkimas

- pastangos jkvépti

- kvépavimo sustojimai

- prabudimai

Visi i1§vardinti simptomai yra nespecifiniai, daznai i$sivysto laipsniskai ir gali biiti neatpazinti vaiko
Biitina juos objektyvizuoti tyrimais, taip pat tokiu atveju rekomenduojama ir ausy nosies gerklés
specialisto konsultacija.

Kosulio efektyvumo vertinimas

Kosulys — tai procesas, kurio metu atliekamas koordinuotas inspiraciniy, bulbariniy ir ekspiraciniy
raumeny darbas. RD sergantiems vaikams sumaZz¢jusi raumeny jéga lemia prastesnj kosulio
efektyvuma, dél ko kaupiasi sekretas apatiniuose kvépavimo takuose, atsiranda atelektazes, sutrinka
ventiliacijos/perfuzijos santykis, vystosi hipoksemija ir hipoventiliacija.

Kosulio efektyvuma galima jvertinti, matuojant maksimaly kosulio srovés greitj (MKS) - angl. peak
cough flow — PCF) . Tyrimas atlickamas, naudojant veido kauke arba kandiklj, prijungta prie
pikmetro — maksimalios iSkvépimo srovés grei¢io matuoklio, j kurj vaikas po gilaus jkvépimo
maksimaliai stipriai bando pakosét. Sveiky suaugusiy MKS yra > 400 /min.

Suaugusiy ir vyresniy nei 12 m. paaugliy MKS < 270 1/min rodo, kad kosulys nepakankamai
efektyvus, todé¢l yra daznesniy infekcijy rizika, o jy metu - didesné sunkesnés buklés tikimybe.
Tokiems vaikams rekomenduojamos papildomos kvépavimo taky prieziiiros priemones, ypatingai
patiméjimy metu.

Kai suaugusiy ir vyresniy nei 12 m. paaugliy MKS < 160 1/min , kosulys neefektyvus, sekretas
kaupiasi apatiniuose kvépavimo takuose. Biitina naudoti kosulio asistentg kasdien du kartus dienoje,
o paime¢jimo metu - 4 kartus ir dazniau. Jei toks vaikas intubuotas, ekstubacija gali biiti nesekminga,
nebent bus naudojamas kosulio asistentas ir neinvaziné ventiliacija (NIV) iskart po ekstubacijos.

17



Ekvivalentiniai mazesniy vaiky MKS dydZiai néra apskaiciuoti, todé¢l tyrimg rekomenduojama atlikti
kiekvieno vizito metu tik vaikams nuo 12 mety amziaus ir ypatingai tada, kai pacientai jau nevaiksto.

Spirometrija

e Tyrimas dazniausiai atlickamas nuo 5-6 m. amziaus arba nuo tada, kai pacientas gali
bendradarbiauti, taciau atsiranda vis daugiau techniniy galimybiy kvépavimo funkcija tirti ir
jaunesniems vaikams.

e Kol pacientai vaiksto, dazniausiai uztenka istirti kvépavimo funkcijg 1 kartg per metus.
Véliau tyrimy poreikis btina daznesnis (2-3 kartus per metus). Jei pacientas geba, spirometrija
dazniausiai atlickama kiekvieno kvépavimo sistemos vertinimo metu.

e Yranustatytas tiesioginis rySys tarp forsuotos gyvybinés plauciy talpos (FVC — angl. Forced
vital capacity) ir atsisédimo j vezimélj, todél labai svarbu pastoviai registruoti pakitimus ir
kiekvienam pacientui turéti jo asmening kvépavimo funkcijos rodikliy kitimy kreive. Daznai
FVC ima mazéti, kai dar nejauciama dusulio ar kity sutrikusio kvépavimo simptomy.

e Jei dél sunkios buklés sunku forsuotai jkvépti ir i8kvépti, gali biiti vertinama tik gyvybine
plauciy talpa (VC — angl. Vital capacity). Tokiu atveju pacientas turi ramiai, kiek gali, giliai
ikvépti ir kiek galima ilgiau ramiai iSkvépti.

e Normings spirometrijos vertés apskaic¢iuojamos pagal tigj ir svorj, tac¢iau kartais, dél rySkios
skoliozés ar kity deformacijy, iSmatuoti tiksliai tigj nejmanoma. Tokiu atveju vietoj Gigio gali
buti naudojamas dilbio ilgis arba iSskésty ranky ilgis kvépavimo funkcijos norminéms
vertéms numatyti (B jrodymy lygis; Il rekomendacijy klasé).

VC tiesiogiai koreliuoja su daznesne respiraciniy infekcijy rizika, pagalbinés dirbtinés plauciy
ventiliacijos (DPV) poreikiu bei i§gyvenamumo prognoze (11 jrodymy klasé). Kiti kvépavimo
funkcijos rodikliai ir tyrimai, taip pat kvépavimo raumeny jégos nustatymas dazniausiai neduoda
papildomos informacijos, lyginant su VC ir F\VC duomenimis. Visgi, maksimalaus nosinio
$nirpstimo jkvépimo slégio (SNIPmax — angl. maximal sniff nasal inspiratory pressure) bei
maksimalaus jkvépimo ir iSkvépimo slégio (PImax — angl. maximal inspiratory pressure/PEmax —
angl. maximal expiratory pressure) vertinimo visi$kai neatsisakyta.

Kraujo dujy tyrimai

Kraujo dujy poky¢ciai gali biiti tiriami invaziniu ir neinvaziniu biidu. Vaikams kraujo dujas invaziniu
biidu rekomenduojama tirti i§ kapiliarinio kraujo. Tyrimo metu kraujas turi biiti paimtas i3 Siltos
gallinés, ji neturi biiti stipriai spaudZiama, kraujas privalo tekéti laisvai, dideliais lasais. Tokio
meginio rezultatai prilyginami arterinio kraujo dujy tyrimo rodmenims.

Hiperkapnija dieng rodo hipoventiliacijg biidravimo metu. Tokiems vaikams daZniausiai biina ir
naktiné hipoventiliacija. Jei dieng paimto kapiliarinio kraujo méginyje randamas padidéjg¢s plazmos
bikarbonaty kiekis, taip pat galima jtarti nakting hiperkapnija.

Pastaruoju metu dazniausiai rekomenduojami neinvaziniai metodai: pulsoksimetrija, kapnometrija,
oksikapnometrija. Siais prietaisais kraujo dujy poky&ius galima registruoti momentiskai arba galima
monitoruoti tam tikrg laiko tarpa dienos ir/ar nakties metu. Vien oksimetrijos daZniausiai neuZtenka.
Ypatingai svarbus parcialinis anglies dvideginio slégis (pCO>), atspindintis paciento ventiliacijos
pajégumus. Jis gali bliti matuojamas iskvépiamame ore (petCO2) arba transkutaniniu bidu (piCOy).

Kraujo dujos nevaiksStantiems pacientams turi biiti vertinamos bent du kartus per metus kas 6 mén
arba visada, kai SpO2 < 95 proc., kvépuojant aplinkos oru.

Kiti kvépavimo sutrikimy diagnostikos metodai

Progresuojant pagrindinei ligai, blogéja kvépavimo funkcija, atsiranda hipoventiliacija pradzioje tik
naktj miego metu, o véliau ir dienos metu. Yra zZinoma, kad miegant, ypa¢ REM fazés metu, net ir
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sveikiems asmenims sumaz¢ja ventiliacija, virSutiniy kvépavimo taky bei tarpSonkauliniy raumeny
tonusas. Vaikams, kurie serga RD, Sie pokyc¢iai nulemia su miegu susijusig hipoventiliacijg ir/ar
obstrukcine miego apnéjg (OMA), atsiranda hipoksemija ir/ar hiperkapnija, vystosi LKN.

Pradzioje poky¢iai registruojami epizodiskai tik REM miego fazés metu, taciau véliau ventiliacijos
nepakankamumas biina ne tik visg naktj, bet ir dieng. Hipoksemija ir hiperkapnija lemia prastesne
miego kokybe, daznus prabudimus bei blogg savijauta dienos metu. Vir$svorj, GER bei
tonziliy/adenoidy hipertrofijg turintiems pacientams, pokyciai gali atsirasti greiciau ir biina labiau
iSreiksti.

3-1 lentelé. Indikacijos miego tyrimams, kai vaikas serga RD.

Indikacija Pastabos

VC<60% Spirometrijg dazniausiai galima atlikti vaikams nuo 6 m.

Praradus gebéjima vaiks$cioti arba nickada | Jei pacientas nevaiksto, tai reiskia vidutinj ar sunky raumeny silpnuma.
nevaiks¢iojusiems pacientams
RD pradzia kudikystéje susijusi su rySkesniu raumeny silpnumu.

Kudikiai
Atkreipti démes;j ir j kitas galimas patologijas, ne tik RD

Vaikai, kurie nurodo OMA ar Naktiné hipoventiliacija galima net ir esant pakankamai bendrai

hipoventiliacijai budingus simptomus raumeny jégai

Biklés, kai yra diafragmos silpnumas Siems vaikams gali biti naktiné hipoventiliacija, nepaisant salyginai
pakankamos bendros raumeny jégos, gebéjimo vaikscioti ir beveik
normalios VC

Vaikai, kuriems yra rigidisko stuburo RD

Itarti hipoventiliacijg bitina, jei atsiranda biidingy simptomy, aprasyty anksciau, taip pat jei
pagrindiné liga progresuoja, pacientas nebevaiksto, blogeja kvépavimo funkcijos rodikliai.

3-2 lentelé. Instrumentiniy miego tyrimy indikacijos ir klinikiné verté.

Tyrimas Indikacijos ir trikumai

Polisomnografija | Padeda jvertinti miego struktiirg ir jo efektyvuma, patologinius jvykius miego metu, nustatyti
ventiliacijos parametrus. Baziniai PSG komponentai yra kiino pozicija, elektroencefalograma,
elektrokardiograma, elektrookulograma, elektromiograma (smakro), kvépavimo pastangos
(kriitinés, pilvo judesiai), galiniy judesiai, kvépavimo srautas, pulsoksimetrija, kapnometrija.
Trikumai - brangus, atliekamas tik stacionare, reikalauja daug patirties analizuojant tyrimo
rezultatus ir jgidziy dirbant su vaikais. Jei yra indikacijy, rekomenduojama PSG atlikti karta per
metus, esant poreikiui, galima kartoti dazniau.

Oksimetrija Tai paprasciausias atrankinis tyrimas, kurj galima atlikti ligoninéje ar namuose. Aparatas privalo
turéti viding atmintj ir monitoravimo galimybe. Jei bidingy simptomy pacientas nenurodo,
oksimetrijos rezultatai nakties metu néra zemesni nei 93%, kliniskai reik§minga naktiné
hipoventiliacija mazai tikétina ir iSsamesni tyrimai dazniausiai nerekomenduojami.

Traukumai — desaturacija gali jvykti dél judesio artefakty ar blogo signalo, todél kartais rezultatai
nepatikimi; néra duomeny apie kitus patologinius kvépavimo jvykius; tyrimas netinkamas
sunkiau serganciy pacienty hipoventiliacijos ir/ar OMA jvertinimui bei DPV parametry
nutitravimui.

Oksikapnometrija | Portatyviu aparatu nakties arba dienos metu monitoruojama ne tik SpO2, bet ir p.CO; arba
pCO-. llgalaikiai desaturacijos su hiperkapnija epizodai aktyvaus miego metu nurodo
hipoventiliacija, tatiau OMA pagristi neleidzia. Tyrimas tinkamas pacienty hipoventiliacijos
monitoravimui, DPV parametry korekcijai bei PSG atrankai, jei jtariama OMA ar kiti reik§mingi
miego sutrikimai.

Poligrafija Nakties metu registruojama pulsoksimetrija, kapnometrija, Sirdies susitraukimy daZnis,
kvépavimo judesiai ir oro srautas. Tyrimas paprastesnis nei PSG, lengviau atlikti ir jvertinti,
tikslesnis nei oksimetrija ir kapnometrija, galima jvertinti apnéjos epizodus, ta¢iaunéra nustatoma
miego struktiira, nezinoma, kuriuo metu jvyksta patologiniai kvépavimo jvykiai.
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Klasikinis tyrimo metodas, jrodantis hipoventiliacijg ir kitus kvépavimo sutrikimus yra
polisomnografija (PSG). Jei néra galimybés ar tikslo atlikti PSG, alternatyviis metodai —oksimetrija,
oksikapnografija bei poligrafija. Siuos tyrimus galima atlikti ne tik naktj, bet, jei yra poreikis, ir
dienos metu. Indikacijos miego tyrimams nurodomos lenteléje (3-1 lentelé) [43], atskiry
instrumentiniy miego tyrimy klinikiné verté 3-2 lenteléje.

Radiologiniai tyrimai

Radiologiniai tyrimai gali buti atliekami skubiai, easant iimiai kvépavimo taky infekcijai, arba
planine tvarka, siekiant jvertinti ne tik plauc¢iy audinj, bet ir kitas struktiiras, ypac kriitinés 1gstos,
stuburo deformacijas. Jei daznai kartojasi plauciy uzdegimai, bakterinés kilmés bronchitai,
rekomenduojama atlikti kriitinés Igstos kompiutering tomografija, siekiant iSsiaiskinti, ar néra
bronchektaziy, atelektazés, fibrozés ploty bei kity pokyciy.

Bronchoskopija

Dazniausiai bronchoskopija atliekama skubiai iiminés komplikuotos kvépavimo taky infekcijos metu
arba tuomet, kai jtariamas svetimkiinis kvépavimo takuose.

Uminis kvépavimo nepakankamumas (UKN)

Daugumai vaiky, sergan¢iy RD, iminio kvépavimo nepakankamumo epizodai yra susije su
kvépavimo taky infekcijomis ir sekreto kvépavimo takuose susikaupimu, ir pan. (3-3 lentel¢). Tokie
ligoniai gydomi stacionare, jiems atliekami visi reikalingi tyrimai diagnozei pagrjsti, skiriamas
reikalingas gydymas.

3-3 lentelé. Uminio kvépavimo nepakankamumo rizikos veiksniai vaikams, sergantiems RD

Rizikos veiksniai

Uminés respiracinés infekcijos

Pneumonija

Atelektazé

SN deél kardiomiopatijos ir/ar aritmijos
Raminamieji vaistai

Aspiracija

Pneumotoraksas

Plauciy embolija

Uminis skrandZio pertempimas susijes su NIV

3.1.4. Kvépavimo taky prieZiura

Taikant dauguma kvépavimo taky iSvalymo techniky, reikia atlikti gily jkvépima ir po to forsuotai
iSkvépti arba pakoséti. Taciau RD sergantys vaikai, kuriy raumenys silpni, nepajégia giliai jkvépti ir
efektyviai koséti, tod¢l jiems taikomos specialios priemonés.

Pries krutinés lgstos kineziterapijg kartais naudinga jkvépti sekretg skystinanciy ir mukociliarinj
klirensg gerinan¢iy medziagy.

Standartiné kvépavimo maksta

Standartiné kvépavimo manksta apima pozicinj drenazg ir manualines technikas (perkusija ir
vibracijg). Krtinés kineziterapija, atlickama rankomis, pirStais, veido kauke, dazniausiai yra gerai
toleruojama, ypac tinkama kiidikiams ir maziems vaikams. Pries ir po kineziterapijos gali reikeéti
atsiurbti sekretg 1§ virSutiniy kvépavimo taky.
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Kvépavimo raumeny treniravimas

Kvépavimo raumeny treniravimas gali padidinti kvépavimo raumeny jéga ir iStverme (4 jrodymy
lygis). Tikslas — padidinti kosulio efektyvuma, sumazinti kvépavimo taky infekcijy daznj, pagerinti
dienings ir naktinés ventiliacijos pajégumus. Kvépavimo raumeny jéga treniruojama atliekant
pakartotinius maksimalius ar beveik maksimalius statinius jkvépimo ir/ar iSkvépimo manevrus
uzdarius gerklas arba per specialias priemones, sukuriancias padidéjusj slégj iSkvépime. Treniravimo
pratimai paprastai atliekami 10-20 minuciy 1-2 kartus per dieng.

Priemonés, pagerinancios plauciy talpg

Kadangi RD sergantiems pacientams pirmiausia sumazeja gyvybiné plauciy talpa, todél pirmiausia
rekomenduojama pritaikyti specialias priemones, padedanéias padidinti plauéiy tiirj. Sj efekta taip
pat galima pasiekti naudojant kosulio asistentg ir taikant teigiamo — neigiamo slégio kitima
kvépavimo takuose.

Priverstinio kosulio metodai

Priverstinio kosulio metodai yra svarbiausi efektyviam sekreto 1§ kvépavimo taky paSalinimui.
Taikant juos, sickiama padidinti jkvépimo turj ir iSkvépimo pastangas.

Forsuoto iSkvépimo ir priverstinio kosulio metodika:

Atsisésti tiesiai Siek tiek pakeltu smakru, atvira gerkle ir burna. Ramiai jkveépti apie 75% plauciy
talpos oro. Sulaikyti kelioms sekundéms kvépavima, o po to iSkvépti stipriai ir staigiai, tesiant
iSkvepimo faze kiek galima ilgiau, kol atsiras noras koséti. Stiprus smiigis iSkvépime padés sekretui
geriau atsipalaiduoti nuo bronchy sieneliy, o ilgas iskvépimas 3alins sekreta lauk. Sj metoda yra
lengva iSmokti, jis yra efektyvesnis nei jprastinis kosulys, pacientas viskg atlieka pats, nereikia jokiy
kity techniniy priemoniy.

Ikvépimo pastangas galima padidinti naudojant papildomas rankines priemones, padidinan¢ios oro
talpa plauciuose (angl. — lung recruitment bag). Nors tokia priemoné panasi ] Ambu maisa, taciau tai
— ne tas pats. Oras frakcijomis, vis sulaikant kvépavima, puc¢iamas i§ baliono j plaucius, o véliau
forsuotai su kosuliu iSkvépiama. Toks procesas vadinamas rankiniu kosulio asistavimu.

ISkvépimo pastangas galima padidinti spaudziant paciento kriitinés lastg ar pilva.
Kosulio asistentas [9,14,15,93]

Kosulio asistentas — mechaniné priemoné, kuri stimuliuoja natiiraly kosulj tieckdama teigiama slégj
tkveépime ir staigiai persijungdama j neigiamg slégj iSkvépime. Staigus slégiy pasikeitimas sukuria
ekspiracing srove iki 6-11 I/s (360-660 1/min), stimuliuodamas natiiraly kosulj. Néra tiksliai Zinoma,
kokie slégiai taikant kosulio asistentg yra efektyviausi. Kai kurie autoriai nurodo placias slégiy ribas
(+40 iki -60cm H20), kity nuomone, geras rezultatas gaunamas naudojant ne tokius aukstus slégius
(+30 iki -30cm H20). Kosulio asistento sesija reikty pabaigti jptutimu, kad pacientui likty
pakankamas funkcinis liekamasis tris.

Kosulio asistentas yra vienintel¢ jrodymais pagrista mechaniné priemoné, kuri yra efektyvi ir biitina
pacientams, kai jy FVC tampa mazesnis nei 50 proc., MKS <270 I/min, PEmax < 60cmH20 (A
jrodymy lygis; I rekomendacijy klasé) [9]. Si priemoné naudojama kvépavimo taky infekcijy metu 3-
4 kartus per dieng, kasdieniam kvépavimo taky iSvalymui 1-2 kartus per dieng. Kosulio asistents, jei
reikia, galima taikyti intrapulmoninés perkusinés ventiliacijos rezimu. Vaikai, kuriems taikoma
pastovi NIV, kosulio asistavimo metu turéty daryti pertraukas ir naudoti NIV, siekiant iSvengti
kvépavimo raumeny nuovargio. Pacienty, kuriems taikoma NIV, kvépavimo taky priezitiros
principai nurodomi P-2 paveiksle [93].
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3.1.5. Pagalbiné ventiliacija

Prastéjant ventiliacijos rodikliams, RD sergantiems pacientams gali buti reikalinga pagalbiné
ventiliacija. Gali buti taikoma invaziné (INV) ir neinvaziné (NIV) ventiliacija, pastaroji taikoma vis
dazniau. Pirmenybe vienam ar kitam pagalbinés ventiliacijos metodui, atsizvelgiant j paciento bukle,
pagrindinj susirgimg ir kitus faktorius, nustato gydytojas vaiky pulmonologas ir/ar vaiky intensyvios
terapijos (VIT) gydytojas [6,9,14,15].

Pagalbinés ventiliacijos tikslai:

1. Gydyti nakting hipoventiliacija;

2. Gydyti diening¢ hipoventiliacija;

3. Sumazinti hospitalizavimy dél kvépavimo taky infekcijy daznj;
4. Prailginti gyvenimo trukme.

Neinvaziné ventiliacija (NIV)

Ventiliacija, taikoma per nosing kauke, nosies pagalvéles, nosies-burnos kauke, veido kauke ar
kandiklj yra vadinama NIV. Ji gali biiti tatkoma ligoninéje ir namuose.

Naudoti nosies kauke¢ yra komfortiSkiausia, ir daugeliui vaiky tai pirmasis pasirinkimas. Galimas oro
nuotékis pro pravirg burng, todé¢l kartais tenka naudoti smakro dirzelj arba nosies-burnos kauke.

Negydoma naktin¢ hipoventiliacija gali buti dieninés hiperkapnijos priezastimi. Efektyvi NIV
koreguoja nakting hipoventiliacija bei padeda iSvengti hiperkapnijos dienos metu (4 jrodymy lygis).
Kai paciento raumenys labai silpni, vien naktinés NIV neuztenka, todél ventiliacija taikoma ir dienos
metu. Pastaruoju metu NIV rekomenduojama tgsti net 24 valandas per para, jei pacientas gerai
toleruoja tokj gydymo rezima. Toks gydymas pagerina sunkiai serganciy vaiky gyvenimo kokybe ir
prailgina gyvenimo trukme.

Mazi vaikai, o kai kurie ir vyresni pacientai dienos metu naudoja tas pacias kaukes bei tg patj
ventiliacijos rezimg kaip ir nakties metu, kitiems — gali buti patogiau naudoti kandiklj, dienos metu
pritaikomas kitas ventiliacijos reZimas [2,6].

Indikacijos naktinei NIV (I rekomendacijy klasé) [2,6,9]:

1. Yranaktinei hipoventiliacijai bidingy simptomy:
- miego sutrikimai, mieguistumas ir nuovargis diena, rytiniai galvos skausmai, démesio
koncentracijos sutrikimai, prabudimai su dusuliu ir tachikardija, naktiniai kosmarai
irfar
2. Miego tyrimy metu nustatoma:
- petCO2ar picCO2> 50 mm Hg trunka > 2% miego laiko
- petCO2ar peCO2 miego metu padidéja 10 mm Hg lyginant su dienos metu ir trunka
> 2% miego laiko
- SpO 2< 88% trunka > 2% miego laiko arba 5 min. nepertraukiamai
- Apnéjy hipopnéjy indeksas (AHI) > 5 atv./val.
3. Dienos metu didzigjg laiko dalj arterinio, veninio ar kapiliarinio kraujo pCO2 > 45 mm Hg ar
PetCO2, pCO2> 45 mm Hg, SpO 2 < 95%
4. FVC <50% numatyto dydzio ir/arba PI max < 60 cm H-O.

Indikacijos dieninei NIV (I rekomendacijy klasé) [6,9]:
1. Jei nepaisant taikomos naktinés NIV, dienos metu islieka kvépavimo sutrikimai ir
hipoventiliacijai budingi sSimptomai,
2. Jei nepaisant taitkomos naktinés NIV, dieng iSlieka hiperkapnija > 45 mm Hg, SpO 2<95%
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Indikacijos trumpalaikei NIV (I rekomendacijy klasé) [9]:
1. Po iminio kvépavimo nepakankamumo ir trumpalaikés intubacijos, kai ruoSiamasi pacienta
ekstubuoti. Kosulio asistavimas pagal reikala.
2. Per ir/ar po jvairiy procediry, kai reikalinga anestezija, sedacija.
3. Kai tmiy respiraciniy infekcijy metu (pneumonija, atelektaz¢) yra hipoksemija ir/ar
hiperkapnija. Tuo metu taikyti ir kosulio asistavima.

NIV pritaiko ir/ar keicia nustatytus parametrus gydytojas vaiky pulmonologas arba VIT specialistas.
Pries pradedant NIV, labai svarbu pritaikyti kauke, parinkti tinkamg NIV prietaisg, nustatyti
parametrus pagal miego tyrimy rezultatus.

Dazniausios NIV komplikacijos ir nepageidaujami efektai yra odos pazeidimai, dazniausiai nosies
nugaréelés ir kaktos srityje, taip pat veido deformacijos, sgkandzio problemos.

Tracheostomija ir invaziné ventiliacija (INV)

Nors NIV turéty buti teikiama pirmenybé¢, taciau kai ji negalima, tenka spresti tracheostomos
suformavimo ir INV klausimus.

Indikacijos tracheostomai ir INV (I rekomendacijy klasé) [9]:

1. Sunki bulbariné disfunkcija, kai nepavyksta hipersekrecijos ir aspiracijos seilémis
suvaldyti su kosulio asistentu.

2. Nepavykusi ekstubacija 3 kartus, nepaisant N1V ir kosulio asistento naudojimo po
ekstubacijos.

3. I8liekanti hipoksemija ar hiperkapnija, taikant NIV.

4. Sunki veido vidurinés dalies hipoplazija, nejmanoma pritaikyti NIV kaukés.

5. Pacientas teikia pirmenybe tracheostomai.

Kiekvienu atveju sprendziama individualiai, jvertinus paciento kliniking eiga, jo nuomong, gydytojy
specialisty jgtidzius bei vietinius medicinos praktikos ypatumus, galimybes slaugyti pacientg ir teikti
medicining pagalba namuose (pvz., slaugytojo pagalba dienos ir nakties metu).

Svarbu tinkamai parinkti tracheostomos dydj, kad ja ivedus, tracheostomos galas bty trach¢jos
spindzio centre ir nesiremty j trachéjos sienelg. Po tracheostomos suformavimo tracheostominis
vamzdelis turéty biiti pakeistas po 1 mén., véliau — kas 3 mén., reikalui esant — dazniau.

Tracheostomijos privalumas — lieka atviras veidas, dél to tampa lengvesnis maitinimas ir
bendravimas, yra atviras kelias sekreto atsiurbimui i$ kvépavimo taky.

Tracheostomijos komplikacijos:

e suformavus tracheostomg maziems vaikams, kuriems yra rySkus raumeny silpnumas, jie gali
nustoti savarankiSkai kvépuoti, nes prarandama gerkly funkcija ir netenkama galimybés
palaikyti efektyvy funkcinj liekamajj tiirj;

labai silpni vaikai su tracheostomomis kalbéti pradeda re¢iau nei taikant NI1V;

pagauseéjusi sekrecija i§ kvépavimo taky ir respiracinés infekcijos;

disfagija;

granuliomy formavimasis ir tracheoarterinés fistulés su gyvybei grésmingu Kraujavimu.

v —

asmenys turi biiti apmokyti pradinio gaivinimo, tracheostomos prieziiiros, iSmanyti apie turimus
prietaisus namuose ir turéti Ambu maisa, gyvybiniy funkcijy matavimo prietaisa, gleiviy atsiurbéjg ir
kitas reikiamas slaugos priemones. RD serganciy pacienty pagalbinés ventiliacijos taikymo principai
nurodomi 3-3 paveiksle [93].
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3-3 pav. Raumeny distrofijomis serganciy pacienty pagalbinés ventiliacijos taikymo principai [93].

RD su galimu kvépavimo
raumeny silpnumu ar
VC<60% ?

l

Poky¢iai polisomnografijoje*

Dieninis pCO,>45mmHg taip Gr?t';rl'l‘g‘m NIV taip | NIV efektyvi? | 1aip | Ilgalaiké NIV
FVC <50%, P ' '
MIP <60cmH,0 J.”e -
ne v
Sutinka, kad biity taikoma taip o INV
INV? >

Reguliarus iStyrimas ir
stebésena ne

Paliatyvi pagalba

* poky¢iai polisomnografijoje: petCO2 ar ptcCO2 >50mmHg >2% miego laiko, petCO2 ar ptcCO2 padidéjimas miego
metu 10 mmHg nuo badravimo lygio >2% miego laiko, SpO2 < 88% >2% miego laiko arba 5min nepertraukiamai, AHI
>5 atv./val.

FVC — forsuota gyvybiné plauciy talpa (angl. forced vital capacity), INV — invaziné ventiliacija, NIV — neinvaziné
ventiliacija, pCO2 — parcialinis anglies dvideginis, nustatytas kraujyje, RD — raumeny distrofija

Absoliucios ir sqlyginés kontraindikacijos pagalbinei ventiliacijai namuose [47]:

1. Nestabili ligonio buklé:
Fio2> 0,4 (santykiné kontraindikacija)
PEEP > 10 cm H20
reikalingas nuolatinis invazinis monitoringas
tracheostoma neseniai suformuota
Kintantys ventiliacijos parametrai
f. kintantis kvépavimo taky pasiprie§inimas
2. Pacientas nenori namy ventiliacijos
3. Nesaugi aplinka:
a. pavojus sveikatai ar saugumui (antisanitarinés sglygos, gaisro pavojus ir pan.)
b. nepakankamos komunalinés paslaugos (elektra, Sildymas ir pan.)
4. Nepakankami resursai namuose:
a. finansai
b. personalas/zmonés galintys riipintis ligoniu
C. medicininés priezitiros prieinamumas
d. neuztikrinama tinkama slauga namuose
Vaiky, kuriems taikoma pagalbiné ventiliacija namuose, stebésena

® 00T

Pritaikius pagalbing ventiliacija, tikslinga atlikti oksimetrijg ir oksikapnografijg ar poligrafija miego
metu, o esant galimybei — polisomnografija po 1 ménesio, véliau — kas 6-12 ménesiai ar pagal
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reikalg. Pritaikius ventiliacija, reikéty stebéti dél galimo nuosriivio, pakartotinai vertinti pacienty
miego kokybe, tracheostomos ir kvépavimo taky priezitra.

Deguonies terapija

Vaikams, sergantiems RD hipoksemija dazniausiai susijusi su hipoventiliacija, todél vien deguonies
terapijos jiems nepakanka. Maza to, paskyrus tik deguonies terapija, gali paryskéti alveoliné
hipoventiliacija, pablogéti bendra biiklé. Jei taikant NIV, nepavyksta uztikrinti oksigenacijos,
papildomai galima skirti deguonies terapija.

3.1.6. Ypatingos situacijos:
Chirurginiy procediiry planavimas [8,11,12,35,70]

Vaikams, sergantiems RD, daZniau pasitaiko bendrinés nejautros ir chirurginiy intervencijy
pasaliniy efekty, jy yra didesnis mirStamumas operacijy metu ir po jy. Pooperaciniu periodu dél
skausmo ir sedacijos dar labiau sumazéja kvépavimo raumeny jéga, tai gali salygoti hipoventiliacija
ir sekreto susikaupimg kvépavimo takuose. Taciau kruops$¢iai suplanavus, chirurginis gydymas gali
biti sekmingai taikomas daugumai vaiky, net ir su ryskiu raumeny silpnumu.

PrieSoperacinis iStyrimas reikalingas, kad galétume atpazinti vaikus, kuriems gresia pasaliniai
chirurginiy intervencijy poveikiai. Rizikos faktoriai yra: dieniné ir/ar naktiné hipoventiliacija,
VC<60% ir neefektyvus kosulys. Su labai didelés rizikos vaiky tévais deréty aptarti pooperacinés
prailgintos ventiliacijos tikimybe ir galimybe, kad tam tikrais atvejais gali prireikti tracheostomos
suformavimo.

PrieSoperacinis paruoSimas — kvépavimo taky priezitira, NIV kaukés pritaikymas. NIV efektyviausia,
kai pradedama iskart po ekstubacijos. Kvépavimo palaikymas sedacijos ar bendrinés nejautros metu
galimas per laringing kauke, NIV per nosing kauke, rankiné ventiliacija anesteziniu maisu, prijungtu
prie nosies ar veido kaukes. Pasirinkimas priklauso nuo gydytojo specialisto patirties ir jgidziy.

Piktybin¢ hipertermija, rabdomiolizé gali atsirasti, kai taikomi inhaliaciniai anestetikai vaikams,
sergantiems daugeliu nervy ir raumeny ligy, tokiy kaip DRD ir miotoniné distrofija.

Sergantiems DRD, anestezija halotanu, sukcinilcholinu gali sukelti Sirdies aritmijas.
Pooperaciniu periodu reikéty atkreipti démesj j Sias problemas:

1) hipoksemija — gali bati dél atelektazés, hipoventiliacijos ir sekreto susikaupimo kvépavimo
takuose. Papildomg deguonj reikia skirti atsargiai, nes galima nepastebéti hiperkapnijos.
Labai svarbu taikyti kvépavimo taky prieZiiiros priemones (kosulio asistentg).

2) Skyséiy balanso ir Sirdies monitoringas — ypa¢ svarbus pacientams su DRD, kuriems galimos
disritmijos ir kongestinis Sirdies nepakankamumas.

3) Vaikams, sergantiems neuroraumenine liga, opiatiniai analgetikai labiau slopina kvépavima.
Saugesné yra epidiiriné analgezija skausmo kontrolei.

4) Vaikai, sergantys nervy ir raumeny liga, turi polinkj Zarnyno nepraeinamumui. Jiems gali buti
reikalingi prokinetikai ir skrandzio dekompresija su nazogastriniu zondu, kad iSvengtume
skrandZzio pertempimo, diafragmos pakilimo ir dé¢l to pablogéjusio kvépavimo.

5) Svarbu uztikrinti reikiamg mityba.

Chirurginés intervencijos vaikams, sergantiems RD, turéty biiti atliekamos ligoninése, kuriose dirba
patyre vaiky chirurgai, anesteziologai, kineziterapeutai, yra VITS ir yra galimybeé taikyti NIV ir INV.

o« evy e

pries bet kokig intervencija. Ekstubuojant didelés rizikos vaikus (kuriy VC<60%,
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neefektyvus kosulys ir/ar jau naudojama NIV dél hipoventiliacijos) svarbu taikyti efektyvius
kvépavimo taky priezitiros metodus (kosulio asistentg) ir iSkart po ekstubacijos naudoti NIV.

Profilaktiniai skiepai

Visiems pacientams, sergantiems RD, gydytojai turi rekomenduoti pasiskiepyti pneumokoko ir
sezonine gripo vakcina (B lygio jrodymai) [69]. Atskiras klausimas — imunitetas véjaraupiams
steroidus vartojantiems vaikams. Jei vaikas iki Siol nepersirges véjaraupiais, nuo jy reikéty
paskiepyti, kadangi §i liga gydymo hormonais fone gali biiti pavojinga gyvybei.

3.2. Kardiologiné prieziiira
3.2.1. Raumeny distrofijos ir Sirdies — kraujagysliy sistema

Sergant PRD, anksciau ar véliau atsiranda $irdies raumens pokyciai, kuriy pobiidis ir sunkumas
priklauso nuo genetinio pazeidimo, pagrindinés ligos ir jos eigos ypatumy, tod¢l labai svarbi
genetiné PRD diagnostika. Kardiovaskulinés komplikacijos yra viena pagrindiniy $iy pacienty,
mirties priezasciy.

Kliniskai Sirdies raumens pokyciai pasireiskia kardiomiopatija ir Sirdies laidumo bei ritmo
sutrikimais. Siy pokygiy sunkumas ir atsiradimo pradZia jvairiy PRD metu labai skiriasi. Sergantiems
kai kuriomis PRD (DRD, MD, EDRD) Sirdies funkcijos poky¢iai gali buiti nustatomi nuo vaikystés
iki antrojo gyvenimo deSimtmecio, o kitomis, pvz. BRD, simptomy gali nebiiti iki vélyvesnio
amziaus. Jei PRD simptomai prasideda ar greitai progresuoja vaikystéje, Sirdies pokyciai btina
sunkesni, ta¢iau dazniausiai Sirdies simptomy atsiradimo pradzia ir jy progresavimo greitis nesisieja
su skeleto raumeny poky¢iy atsiradimu [20,26-27,32,39,45,53,65, 69,85,87].

Kai kuriy PRD atveju (DRD, BRD) padidé¢ja kardiomiopatijos ir Sirdies nepakankamumo rizika, kity
(EDRD, galtiniy-juosmens RD - GJRD1B ir MD1) atveju — aritmijy ir staigios mirties rizika.
Atskiroms ligoms biidingi Sirdies poky¢iai nurodyti P-3 lentel¢je.

Bidingiausi Sirdies pokyciai sergant Duchenne raumeny distrofija ir Becker raumeny distrofija
— dilataciné kardiomiopatija (DKM), kurios pradZia ir sunkumas gali biiti skirtingas. Skirtingai nuo
kity DKM priezasciy, iy ligy atveju skilveliy dilatacija néra iSreikSta ankstyvoje ligos stadijoje, o
skilveliy disfunkcija gali pasireiksti ir nesant dilatacijos. Sergant DRD, Sirdies disfunkcija susijusi su
amZiumi ir skeleto raumeny paZaidos progresavimu. Kairiojo skilvelio iSmetimo frakcija (IF) ima
blogéti pacientams sulaukus mazdaug 14 mety. D¢l riboto pacienty judéjimo pradiniai Sirdies
nepakankamumo (SN) pozymiai gali biiti neisreiksti, o sutrikusi Sirdies funkcija ir kairiojo skilvelio
dilatacija gali buiti nustatyta tik echokardioskopijos metu [26-27,65].

Sergant BRD, iki 16 m. amZziaus simptomy biina tik nedidelei daliai pacienty. Tafiau su amzZiumi
pokyc¢iy daugeja, ir apie 70% pacienty iki 40m. atsiranda simptominis Sirdies nepakankamumas.
Nors Sirdies laidumo sutrikimai néra buidingi DRD ir BRD sergantiems pacientams, taciau ryskéjant
skilveliy disfunkcijai, didéja ir tachiaritmijy rizika. Kartais tachiaritmijos, pvz. supraventrikuliné
tachikardija, gali kilti ir esant normaliai IF.

Galiiniy — juosmens raumeny distrofija apima grupe kliniskai labai skirtingy raumeny distrofijy.
Tiksli diagnozé labai svarbi, kad uztikrintume adekvaty kardiologinj istyrima ir stebéseng. Sirdies
poky¢iai btina labai daznai GJRD2C-2F ir GJRD1B atveju, tuo tarpu GJRD1C, 1E ir 2B atvejais jie
biina retai. DaZniausi Sirdies poky¢iai §iy RD atveju yra prieSirdinés ir skilvelinés aritmijos, jvairaus
laipsnio blokados ir kardiomiopatija, tiek dilataciné, tiek hipertrofiné [27,32,69,74].
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Emery — Dreifuss raumeny distrofijos isskirtinis Sirdies pokyc¢iy bruozas — progresuojantys Sirdies
laidumo sistemos poky¢iai, kurie gali lemti Sirdies blokadg ir staigig mirtj. Autosominei
dominantinei ir su X chromosoma susijusiai EDRD yra biidingos bradiaritmijos, priesirdZiy
virpé€jimas/plazdéjimas, blokada ir skilveliy dilatacija su ar be sistolinés disfunkcijos. Autosominei
recesyvinei EDRD budingi Sirdies laidumo sistemos sutrikimai ir prieslaikiniai priesirdziy ir
skilveliy susitraukimai [27].

Sirdies poky¢iai pasireiskia mazdaug 80% pacienty serganciy I tipo miotoniné distrofija (MD1),
Sirdies pokyciy atsiradimo rizika yra 10-20 karty didesné jauniems 2-30 mety pacientams. Patys
svarbiausi, gyvybei grésmingi Sirdies pokyciai yra progresuojantys atrioventrikuliniai ir
intraventrikuliniai laidumo sutrikimai ir skilvelinés bei supraventrikulinés tachiaritmijos. Gali
vystytis ir DKM. MD2 sergantiems pacientams $irdies poky¢iai buina rec¢iau (10-20%) bei lengvesni.
Laidumo sutrikimai dazniausiai pasireiSkia I° atrioventrikuline ar Hiso pluosto blokada, taciau retais
atvejais galimos ir sunkios aritmijos bei staigi mirtis. DKM Siems pacientams nebtidinga [27,89].

3.2.2. Pagrindiniai ilgalaikio stebéjimo principai

Rekomenduojama laikytis iniciatyvios ligoniy prieziiiros strategijos. Vaiky kardiologas turéty buti
itrauktas ] multidisciplininés prieziiiros komanda, atliekant reguliary ligoniy i8tyrima [9].

Duchenne ir Becker raumeny distrofijos

Pradinis kardiologinis tyrimas atlickamas nustacius ligos diagnozg¢ (4 jrodymy lygis, I rekomendacijy
klasé;), jis apima kardiologinés ir Seiminés anamnezés surinkima, ligonio klinikinj iStyrima, EKG ir
echokardioskopija. Pastarieji tyrimai leidzia jvertinti bazing Sirdies funkcijg ir istirti del kity
anatominiy anomalijy, kurios galéty turéti reikSmés ateityje Sirdies — kraujagysliy sistemos biiklei.
Sirdies MRT yra neinvazinis tyrimas, kuris leidzia ne tik jvertinti miokardo paZzeidima, bet ir tiksliau
atlikti skilveliy strukttiros ir funkcijos matavimus. Ta¢iau maziems pacientams §j tyrimag gali buiti
sunku atlikti, jiems daznai reikalinga sedacija, todé¢l jiems dazniausiai atliekama echokardioskopija.

DRD sergantiems pacientams iki 10 m. amzZiaus, kuriems nepasireiskia Sirdies pazaidos simptomy,
rekomenduojamas kardiologinis iStyrimas 1karta metuose (atlieckant EKG ir echokardioskopija), o
BRD sergantiems - kas 2 m. Vyresniems kaip 10 m. amziaus pacientams, neturintiems simptomy,
kardiologinis iStyrimas rekomenduojamas ne reciau kaip 1k./m., kadangi padidéja skilveliy
disfunkcijos rizika (4 jrodymy lygis, I rekomendacijy klasé). Atsiradus Sirdies nepakankamumo
simptomams ar kai pirmakart nustatomi poky¢iai (miokardo fibroze, kairiojo skilvelio padidéjimas ar
disfunkcija), iStyrimas reikalingas dazniau, jo daznj nustato gydytojas kardiologas. Papildomas
kardiologinis iStyrimas (EKG ir echokardioskopija) reikalingas prie$ chirurgines operacijas. Bazinis
kardiologinis iStyrimas rekomenduojamas jaunoms suaugusioms moterims - DRD geno nesiotojoms
(EKG ir echokardioskopija, esant galimybei — Sirdies MRT). Véliau istyrimas turéty biti kartojamas
kas 3-5m. [9] (4 jrodymy lygis, I rekomendacijy klasé). Pacientams, kuriy IF<35% ar amzius >17m.,
rekomenduojamas 24 val. Holter monitoravimas 1k./m. DRD serganciy pacienty kardiologinis
iStyrimas ir gydymas apibendrintas P-3 pav. [9].

Galiiniy-juosmens raumeny distrofija

GJRD sergantiems pacientams pirmaisis kardiologinis iStyrimas atlickamas nustacius ligos

......

......

asimptominiams GJRD2C-F ir GJRD2I pacientams, kuriems nerasta Sirdies poky¢iy ar bent 1k./m.,
jei poky¢iy buvo nustatyta (B jrodymy lygis; Il rekomendacijy klasé) [27].
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Asimptominiams GJRD1B pacientams kas 2 m., turintiems Sirdies poky¢iy — 1k./m. turéty biti
atlikta EKG ir 24 val. Holter monitoravimas. Atsiradus galvos svaigimui, alpimams, reikalingas
skubus 24 val. Sirdies veiklos Holter monitoravimas, elektrofiziologinis tyrimas ar jvykiy
registratoriaus implantavimas [27].

Emery-Dreifuss raumeny distrofija

EDRD sergantiems pacientams pirmas kardiologinis iStyrimas atlickamas nustacius ligos diagnozg:
sergantiems autosomine dominantine ar su X chromosoma susijusia EDRD, rekomenduojama 1k./m.
atlikti EKG, 24 val. Holter monitoravimg ir echokardioskopijg, sergantiems autosomine recesyvine
EDRD - 1k./m. atlikti EKG ir 24 val. Holter monitoravima (B jrodymy lygis, 1l rekomendacijy
klasé). Kardiologinis iStyrimas rekomenduojamas ir pirmos eilés giminai¢iams (jskaitant su X
chromosoma susijusios EDRD geno moteris neSiotojas) [27].

Miotoniné distrofija

MD sergantiems pacientams pirmasis kardiologinis iStyrimas atlickamas nustacius ligos diagnoze:
pacientai, kuriems yra galvos svaigimai, alpimai, nesinusinis ritmas, PR intervalas >240 ms, QRS
trukmé >120 ms ar II - III° atrioventrikuliné blokada, turéty biti pakartotinai tiriami bent 1k./m.,
reikalui esant atliekant ir elektrofiziologinj iStyrima (4 jrodymy lygis; I rekomendacijy klasé). MD
pacientams, kuriy IF normali ir kurie neturi auk$¢iau iSvardinty kriterijy, 1k./m. reikéty atlikti EKG
ir 24 val. Holter monitoravima, kas 2-4 m. — echokardioskopija (B jrodymy lygis, Il rekomendacijy
klase). Jauniems MD1 pacientams rekomenduojamas fizinio kriivio testas [27].

3.2.3. Gydymo principai [27] (I rekomendacijy klasé)

1. AKEF inhibitoriai ir/ar B blokatoriai skiriami visiems PRD pacientams, kuriems yra nustatoma
sumazeéjusi IF <50% (4 jrodymy lygis; I rekomendacijy klasé). Esant DRD visiems
berniukams >10 m. maZiaus rekomenduojama skirti gydymg AKF inhibitoriumi perindopriliu
(1 mg/d pradiné doze, 2-4 mg /d terapine) ar 3 blokatoriais pries$ sutrinkant IF.

2. Tromboziy profilaktika rekomenduojama PRD sergantiems vaikams esant normaliai skilvelio
funkcijai ir registruotam PP/PV epizodui; parenkama individualiai, atsizZvelgiant j
individualig tromboziy rizikg (B jrodymy lygis; Il rekomendacijy klasé).

3. Antiaritminis gydymas nesiskiria nuo gydymo pacienty, neserganc¢iy PRD. Parenkamas
jvertinus kliniking situacija, gretutinius laidumo sutrikimus ir miokardo disfunkcija.

4. Kardioverterio-defibriliatoriaus implantavimas ar resinchronizuojanti terapija skiriama esant
IT ar III° SN su kairiojo skilvelio IF <35%; sprendZiama individualiai, atsizvelgiant j paciento
bukle.

3.3. Mitybos priezitura
3.3.1. Fizinio vystymosi sutrikimas ir jo jvertinimas

Sutrikes fizinis vystymasis, mitybos nepakankamumas, nepakankamas svorio augimas ar
vir§svoris, mikroelementy triikumas, rijimo sutrikimai, zandikauliy kontraktiiros - tai daznos
vaiky, serganc¢iy RD mitybos problemos. Predisponuojantys veiksniai yra gydymas
gliukokortikoidais, sumazejes energijos poreikis ir nejudrumas. Mitybos sutrikimai turi neigiamag
poveikj kvépavimo ir Sirdies sistemoms bei skeleto raumenims. Pastovus mitybos vertinimas
turéty biiti viena i3 sudétiniy vaiky, sergan¢iy RD, slaugos daliy. Siems vaikams daZnai sutrinka
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normalus augimas, tod¢l labai svarbu nuolat stebéti fizinj vystymasi. Nuo pat diagnozés
nustatymo kiekvieno vizito metu ligoniai turi buiti konsultuojami gydytojo dietologo [10].

Adekvati vaiko amziui ir ligos sunkumui mityba padeda atstatyti normaly vaiko tigj ir
svor], pagerina gyvenimo kokybe, sumazina stacionarizavimo daznj ir trukme, padidina judruma,
skatina vystymasi, gerina perifering mikrocirkuliacijg. Adekvacios mitybos uztikrinimo tikslas yra
iSvengti vir§svorio ir nutukimo arba nepakankamos mitybos, reguliariai matuojant vaiko tgj ir
svoryj; taip pat uztikrinti sveika, subalansuotg mityba, kuomet suvartojamas optimalus kalorijy,
pagrindiniy maisto medziagy, ypac baltymy, skys¢iy, makroelementy (ypac kalcio),
mikroelementy ir vitaminy (ypac vitamino D) kiekiai.

Vykdant ilgalaike RD serganciy ligoniy sveikatos prieziiira, ypatingas démesys turi buti
skiriamas antropometriniy duomeny vertinimui ir kontrolei. Siems vaikams @igj ir svorj reikéty
matuoti kas 3 mén. Vaiko fiziniam vystymuisi jvertinti naudojamas integralus svorio
priklausomybés nuo tigio rodiklis, kuris apskaiiuojamas procentilémis pagal Lietuvos vaiky
augimo ir brendimo vertinimo diagramas (J.Tutkuviené, 1995). Vaiko fizinj vystymasi biitina
fiksuoti specialiai kiekvienam pacientui skirtoje diagramoje tam, kad biity galima matyti
vystymosi pokyc¢ius ir laiku pastebéti augimo sutrikimus. Jtarti fizinio vystymosi sutrikimus
reikéty tuomet, kai svorio priklausomybés nuo tigio rodiklis yra maziau 3-10 ar daugiau 90-97
procentiliy [50].

3.3.2. Energijos, pagrindiniy maisto medzZiagy, vitaminy ir mineraly poreikis

Vaikas, sergantis RD, turi biiti konsultuojamas gydytojo dietologo nuo pat diagnozés
nustatymo kiekvieno vizito metu. Jei vaikas vystosi gerai, tai papildomos dietos korekcijos jam
nereikia. Fizinio vystymosi atsilikimas pirmiausia pasireiskia sulétéjusiu svorio augimu ar net jo
sumazejimu, todel svarbu, kad ligonis gauty pakankama kiekij energijos ir pagrindiniy maisto
medziagy. Dazniausios maitinimo sutrikimy priezastys yra apribotas ziojimasis dél nejudraus
zandikaulio sanario, negal¢jimas savarankiskai pavalgyti d¢l ranky raumeny silpnumo, silpnas
kramtymas ir sukandimas, apsunkintas galvos laikymas, neefektyvi ryklés rijimo fazé, prastas
kvépavimo taky uzsidarymo koordinavimas rijimo metu. Jei vaikui iSkyla valgymo problemos dél
maisto konsistencijos, reikia bandyti pakeisti. Pusiau kietas maistas gali kompensuoti prastg
kramtyma ir sutrumpinti valgymo laika, nuo aspiracijos gali apsaugoti tirStesni skysciai [90].

Vaikams paros energijos poreikiai apskai¢iuojami individualiai. Vaikams, sergantiems
nervy sistemos ligomis, paros energijos poreikiai gali buiti apskai¢iuojami keliais metodais,
dazniausiai yra naudojamas Krick metodas arba Tigiu pagrjstas metodas (3-4 lentelé) [83].

3-4 lentele. Energijos poreikio skai¢iavimas

Naudojant Krick metodg:
Paros energijos poreikis (kcal/d) = a x (b x ¢) + d, kur:

a) pagrindiné medziagy apykaita = kiino pavirSiaus plotas (m2) x standartinis metabolizmo greitis (kcal/m2/h) x
24h

b) raumeny tonuso faktorius: sumazéjes — 0,9, normalus — 1,0, padidéjes — 1,1.

c) aktyvumo faktorius: guli — 1,15, sédi — 1,2, $liauzia — 1,25, aktyvus — 1,3.

d) augimo faktorius — 5kcal/g norimo svorio padidéjimo.

Naudojant iigiu pagristqg metodg:
14,7 kcal/cm — vaikams be motorinés disfunkcijos
13,9 kcal/cm — vaikstantiems pacientams su motorine disfunkcija
11,1 kcal/cm — nevaik§tantiems pacientams.

Vaikams, sergantiems RD ir maziau judantiems ar nevaiksciojantiems, reikalingas
mazesnis paros energijos poreikis dél mazesniy sgnaudy ir Iétesnio augimo, kurj jtakoja
neurologing liga, nei sveikiems vaikams. MaZesnis paros energijos poreikis reikalingas taip pat
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vaikams, turintiems virS§svorj bei vartojantiems steroidinius vaistus. Taciau esant mitybos
nepakankamumui, paros energijos poreikis turi biiti padidinamas.

Baltymuy poreikis sergantiems nervy ir raumeny ligomis yra kiek padidéjes (dél raumeny
nykimo, padidéjusio skeleto raumeny baltymy katabolizmo, sumazéjusios baltymy sintezes).
Taciau baltymy turéty pakakti gaunamy su jprastu maistu. Jei su maistu gaunama baltymy per
mazai, skiriami baltyminiai maisto papildai (pvz., Protifar) ar specialios medicininés paskirties
kaloringi gérimai su padidintu baltymy kiekiu (pvz., Nutridrink Protein). Rekomenduojamas
baltymy kiekis turéty sudaryti 15-20% paros energijos kiekio.

Riebaly kickis dietoje neribojamas, nebent ligonis turi vir§svorj. Jie turi sudaryti apie 30%
paros energijos kiekio.

Angliavandeniuy rekomenduojama skirti tiek, kiek reikia, kad ligonis gauty pakankama
kiekj energijos. Jie turéty sudaryti 45-60% paros energijos kiekio. Vaikams, turintiems virSsvori,
angliavandeniy, ypac lengvai jsisavinamy, kiekis turi biti sumazinamas.

Vaikams, sergantiems RD, mineraliniy medzZiagy ir vitaminy poreikiai atitinka sveiky
vaiky rekomendacijas, taciau Siems vaikams gali trikti seleno, geleZies, cinko, kalcio, fosforo,
vit.D, E. Papildomi mineraliniy medziagy ir vitaminy kiekiai skiriami, esant jy trikumui [10,17].

Jei prad¢jo atsilikti Gigis ir svoris, reikia koreguoti mityba, didinant suvalgomo maisto
kiekj arba maisto kaloringuma, papildomai skiriant kaloringy misiniy — 1ml/1,5 kcal (pvz.,
Nutridrink, Nutrikid ar kt.). Kai vaikas blogai auga ir nesuvalgo jam reikalingo pagal energijos
poreikius maisto kiekio, tuomet skiriami papildomi kaloringi mi$iniai arba enterinis maitinimas.
Progresuojanéia raumeny distrofija sergancio vaiko maitinimo pakopinés korekcijos indikacijos:

[0 Vaikui augant ir vystantis normaliai, esant. normaliam apetitui, koreguoti jo mitybos
nereikia;

e Jei per 6 paskutinius ménesius augimo kreiveé yra plokscia arba stebimas svorio kritimas
per ta patj laikotarpj, reikalinga individualiai patarti dieta, skirti geriamyjy enteriniy
misiniy;

e Jei per 6 mén. nepavyksta uztikrinti pakankamo energijos poreikio valgant maistg ir
geriant kaloringus gérimus, nepasiekiamas normalus augimas ir svorio priklausomybé nuo
tigio islieka maziau kaip 10 procentiliy, rekomenduojamas enterinis maitinimas.

e Vaikams, neturintiems mitybos sutrikimy, reikalinga 1 karta metuose atlikti biocheminius
tyrimus — istirti bendro baltymo, albumino, kalcio, jonizuoto kalcio, fosforo kiekj kraujyje.
Esant mitybos sutrikimams, Siuos tyrimus reikéty kartoti dazniau. Taip pat
rekomenduojama 1 kartg metuose istirti vitamino D (25-OH D3) kiekj kraujyje.

3.3.3. Duchenne raumeny distrofija serganciy pacienty specifiniai mitybos sutrikimai

DRD sergantys pacientai yra linke j virSsvorj ir nutukimg ankstyvame amziuje, véliau,
ligai progresuojant — j nepakankamg mitybg. Ankstyvoje vaikystéje gydymas gliukokortikoidais
padidina virSsvorio ir nutukimo rizikg dél padidéjusio apetito ir kalorijy suvartojimo, natrio ir
skyscCiy susilaikymo. Praradus gebéjima vaikscioti, sumazéja judrumas, dél to sumazéja kalorijy
poreikis ir taip pat padidéja virSsvorio ir nutukimo rizika. Todél turéty biti sudarytas individualus
mitybos planas, nurodant reikiamg kalorijy, baltymy, mineraly ir suvartotiny skys¢iy kiekius.
Sveikos mitybos principy turéty laikytis visa Seima [17,24,83].

Rijimo sutrikimas yra daznas ir progresuojantis pacientams, sergantiems DRD. Tod¢l
reguliariai turéty buiti vertinamas, uzduodant klausimus, ar pacientui sunku ryti skystg ir kieta
maistg, ar maistas nestringa gerkléje, kiek laiko uztrunka valgymas, kiek maitinimas jtakoja
gyvenimo kokybe. Jei kyla jtarimy dél rijimo sutrikimy, pacientas turéty buti konsultuojamas
logoterapeuto bei atlickamas videofluoroskopinis rijimo istyrimas (B jrodymy lygis, |
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rekomendacijy klasé). Pacientams daznai ima maZzéti svoris dar pries atsirandant disfagijos
klinikiniams simptomams, daznai tai gali buti ligos progresavimo pozZymis. [10,24,83].

Daznos DRD serganciy pacienty gastroenterologinés problemos yra viduriy uzkietéjimas,
gastroezofaginis refliuksas, gastroparezeé. Viduriy uzkietéjimas — labai dazna problema. Ja
predisponuoja sumazejes storosios zarnos tranzito laikas, nejudrumas, pilvo raumeny silpnumas ir
dehidracija. Tokiems pacientams rekomenduotini osmotiniai vidurius laisvinantys vaistai, kaip
laktuliozés, makrogolio preparatai. Gastroezofaginio refliukso rizikos veiksniai DRD pacientams
yra sutrikusi stemplés motorika, sulétéjes skrandzio iSsitustinimas, gydymas gliukokortikoidais ir
nejudrumas. Gydymas — dietos korekcija (valgymas dazniau, maZzesnémis porcijomis, sumazinant
suvartojamy riebaly kiekj) ir medikamentinis (H2-receptoriy antagonistais ar protony pompos
inhibitoriais). Progresuojant skeleto raumeny silpnumui, galima gastroparez¢ (skrandzio
i$situstinimo sulétéjimas), kuris gali pasireiksti pilvo skausmu po valgio, pykinimu, vémimu,
ankstyvu sotumo jausmu, apetito praradimu. Gydymo galimybés — dietos korekcija,
medikamentinis gydymas ir jejunostominis maitinimas [10,17,77]. DRD serganciy pacienty
mitybos vertinimo ir intervencijy planas apibendrintas P-4 paveiksle.

3.3.4. Enterinis ir parenterinis maitinimas [10,50,54,77,83,90].

Enterinis maitinimas skiriamas tiems RD sergantiems vaikams, kurie patys valgydami
negali suvartoti pakankamo pagrindiniy maisto medziagy ir energijos kiekio, uztikrinancio
normaly augimg ir vystymasi. Sis maitinimo biidas ypa¢ aktualus vaikams, kuriy maitinimas pro
burng reikalauja daug laiko ir pastangy, tac¢iau pakankama mityba daznai neuztikrinama, taip pat
tai sukelia rizikq uZspringti ir susirgti aspiracine pneumonija. Vaikams, sergantiems RD, gali
atsirasti rijimo sutrikimai ir nekoordinuota virSutinés virSkinimo dalies (stemplés, skrandzio ir
dvylikapir§tés zarnos) motorika, sergant sunkia ligos forma. Tuomet vaikai visai negali ryti ar ryja
tik pertrinta maistg. Dél nepakankamo maisto ir skyscio kiekio vaikui vystosi anemija,
hipovolemija, ,,baltyminis badas®, sutrinka jony pusiausvyra, sulété¢ja vystymasis ir augimas.
Enterinis maitinimas skiriamas negavus atsako j gydyma geriamuoju enteriniu misiniu (|
rekomendacijy klasé). DaZzniausiai vartojami $ie enterinio maitinimo btidai — nazogastrinis,
gastrostominis ar jejunostominis.

Parenterinis maitinimas skiriamas, kai nefunkcionuoja Zarnynas, i$skirtiniais atvejais, kai
nepasiseka padidinti svorio enteriniu maitinimu.

3.4. Endokrininés sistemos ir kauly sveikatos prieziiira

Dazniausios endokrininés komplikacijos raumeny distrofijomis sergantiems pacientams yra
hipogonadizmas ir su juo susijes vélyvas brendimas, augimo sutrikimas, osteoporozé ir metaboliniai
sutrikimai. DiuSeno raumeny distrofija sergantiems pacientams, kurie vartoja gliukokortikoidus, dar
i8kyla ir antinks¢iy funkcijos nepakankamumo rizika [10]. Pagrindiniai prieZitiros tikslai:

e stebéti augimg ir raida;

e diagnozuoti hormony trikuma;

e skirti pakaiting hormony terapija, jei indikuotina;

e iSvengti gyvybei pavojingos antinks¢iy nepakankamumo krizes.

Kol kas duomeny apie augimo hormono ir testosterono terapijos sauguma bei efektyvuma
sergantiems DRD yra mazai. Augimo ir brendimo prieZitiros schema nurodyta P-5 pav.

Augimas

Diuseno raumeny distrofija sergantiems pacientams buidingas létesnis augimas, kurj dar sutrikdo
gydymas kortikosteroidais. Pacienty Gigis turéty biiti vertinamas kas 6 ménesius, kol baigiasi
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brendimas ir pasiekiamas galutinis tigis. VaikStantiems pacientams figis matuojamas stovint ir
pazymimas standartinése augimo kreivése. NevaikStantiems pacientams matuojamas sieksnis
(atstumas tarp | Salis iStiesty ranky pirSty galy), dilbio ilgis, blauzdos ilgis, keliy aukstis ir
segmentiSkai pamatuojamas tigis gulint.

Augimo sulétejimg atspindi plokstejanti figio augimo kreive, susikertanti su tigio procentilés

kreive, arba augimo greitis maziau nei 4 cm per metus. Jei tigis Zemiau trecios procentilés,

asmuo turéty buti konsultuojamas endokrinologo, nepriklausomai nuo augimo trajektorijos.
Duomeny apie rekombinantinio Zmogaus augimo hormono sauguma ir veiksmingumg DRD
sergantiems asmenims kol kas yra nedaug.

Vieno retrospektyviojo tyrimo metu nustatytas trumpalaikis teigiamas poveikis augimo greiciui,
taciau kai kurie DRD sergantys berniukai patyré jvairius Salutinius poveikius — intrakranijing
hipertenzija, gliukozés netoleravimg ir skoliozés progresavimg. Néra tyrimy, kuriais biity patvirtintas
neigiamas Zzmogaus augimo hormono poveikis raumeny funkcijai. Taciau kol néra daugiau jrodymy,
rutiniskai skirti rekombinantinio Zmogaus augimo hormono su DRD susijusiam augimo sutrikimui
gydyti nerekomenduojama. Sprendimas gydyti augimo hormonu turéty biiti priimtas aptarus galima
nauda ir rizika, pirmenybe teikiant asmenims, kuriy augimo hormono stimuliacijos tyrimo rezultatai
nesiekia normos [10].

Lytinis brendimas

Vienas i§ galimy gydymo kortikosteroidais Salutiniy poveikiy — véluojantis brendimas dél
hipogonadizmo. Jei iki 14 mety neatsiranda brendimo pozymiy, pacientas turi biiti nukreipiamas
endokrinologui. Atliekami laboratoriniai tyrimai hipogonadizmui patvirtinti, kairiosios plaStakos
rentgenograma kauliniam amzZiui nustatyti.

Patvirtinus hipogonadizmg, vyresniems nei 14 mety pacientams rekomenduojama skirti pakaiting
testosterono terapija. Testosterono poveikis emocinei ir fizinei sveikatai paprastai nusveria Salutinius
poveikius (galimi elgesio pokyc¢iai, akné, pasikeites kiino kvapas, augimo spurtas, augimo zony
uzsidarymas). Imituojant normaly brendimo procesa, testosteronas pradedamas nuo mazy doziy ir
keletag mety doze 1§ léto didinama, monitoruojant testosterono koncentracijg. Gydomiems asmenims
taip pat reikéty stebeti lipidy apykaita, hemoglobing, hematokritg ir glikemija. Jei pablogéja paciento
funkcine bukle ar Sirdies funkcija, reikéty iSkart svarstyti galimybe gydyma nutraukti arba sumazinti
testosterono doze¢ (C lygio I klasés rekomendacija) [10].

Antinks¢iy nepakankamumas

Antinks¢iy nepakankamumas dél pagumburio-hipofizés-antinksciy aSies slopinimo yra reta, bet
gyvybei grésminga bukle, kuri gali pasireiksti dél ligos ar staiga nutraukus gydyma kortikosteroidais.
Visi juos vartojantys pacientai turéty zinoti antinks¢iy krizés simptomus ir gydyma. Skubiu atveju
skiriama hidrokortizono j raumenis (50 mg vaikams iki 2 mety; 100 mg vyresniems nei 2 mety
vaikams ir suaugusiems). Stresiné hidrokortizono dozé 50-100 mg/m? per dieng gali biiti skiriama
sunkios ligos, traumos ar operacijos atveju, jei pacientas vartoja daugiau nei 12 mg/m? per diena
prednizonolono ar deflazakorto (C lygio I klasés rekomendacija) [10].

Kauly biiklés stebéjimas, osteoporozés diagnostika ir gydymas [9].

Berniukams, sergantiems Diuseno raumeny distrofija ir gydomi kortikosteroidais, daznai iSsivysto
osteoporoze, kuri pasireiskia stuburo slanksteliy arba ilgyjy kauly luZiais. Kauly trapumui svarbis
abu veiksniai: progresuojanti raumeny liga ir kortikosteroidy Salutinis poveikis. Slanksteliy laziai
daznai biina besimptomiai, nustatomi tik atliekant Soning¢ stuburo rentgenograma patikros metu.
Negydomi slanksteliy liziai sukelia Iétin] nugaros skausmg ir stuburo deformacijas, o dél kojy kauly
luziy pacientai anksc¢iau nustoja vaiksc¢ioti. Naujausiuose prieZiliros standartuose rekomenduojama
kuo anksciau nustatyti kauly trapumo pozymius (pvz., slanksteliy lizius) ir sustabdyti osteoporozés
progresavima [9,80]. Tikslinga reguliariai atlikti stuburo rentgenogramas, net jei néra nugaros
skausmo ar deformacijy. Nepatariama pasikliauti vien kauly mineralinio tankio matavimais, nes

32



rizikos grupés vaikams osteoporozes diagnostika pagrista kauly trapumo pozymiais, o Z lygmuo,

virSijantis -2 SN, nepaneigia osteoporozes diagnozés. Taciau Z lygmuo ir toliau lieka svarbus
bendram kauly biiklés stebéjimui, todél nuo jo dinamikos konkreciam vaikui priklauso Soniniy
stuburo rentgenogramy kartojimo daznis. Visiems pacientams rekomenduojama atlikti prading
Soning stuburo rentgenograma dél galimy slanksteliy laZiy ir véliau §j tyrimg naudoti stebéjimui, kaip
keiciasi kauly bukl¢ veikiant dviem rizikos faktoriams — progresuojant ligai ir vartojant
kortikosteroidus. Soninés rentgenogramos anks¢iau nei kauly mineralinio tankio tyrimai padeda
identifikuoti pirmuosius kauly trapumo Zenklus.

Monitoruojant kauly biikle, kasmet reikia tirti kalcio ir vitamino D koncentracija serume. Jei kalcio
kiekis kraujyje nesiekia rekomenduojamos amziaus normos arba jei vitamino D koncentracija
mazesné nei 30 ng/ml (75 nmol/l), reikia uztikrinti didesnj S§iy medziagy vartojimg su maistu ir
papildais [9]. Dél indikacijy bifosfonaty skyrimui bei formos (per burng ar j vena) moksliniai
duomenys bei eksperty nuomonés priestaringi. Naujausiuose standartuose nurodomos dvi gydymo
bifosfonatais indikacijos: minimalios traumos sukelti ilgyjy kauly ar slanksteliy liziai (kurie gali biiti
be jokiy klinikiniy simptomy). Kai rentgenogramos atlickamos ir simptomy nejauciantiems
pacientams, anksc¢iau nustatoma osteoporozé ir galima grei¢iau pradéti jg gydyti. Gydymo tikslas —
nustacius ankstyviausius kauly trapumo pozymius, i$saugoti slanksteliy aukstj (B lygio lla

klasés rekomendacija) [9,80]. Diuseno raumeny distrofija sergantiems vaikams rekomenduojama
rinktis gydyma bifosfonatais | veng (C lygio II klasés rekomendacija) [9]. Kauly sveikatos priezitiros
schema nurodyta P-6 pav. Slanksteliy lGizius nuo minimalios traumos patyre pacientai turéty biti
gydomi patyrusio osteoporozés gydymo eksperto, kuris skirty tinkama bifosfonaty doze, ja titruoty,
laiku nutraukty gydyma ir stebéty jo sauguma bei efektyvuma.

3.5. Reabilitacija ir ortopediné prieZiira

Raumeny distrofijoms biidinga:

e Progresuojanti raumeny degeneracija ir silpnumas,

e Kompensacings kiino padeétys,

e Kontraktiiry atsiradimo rizika ir deformacijos,

e Funkcijos praradimas.

Nauji gydymo metodai ir reabilitacija leido prailginti Siems pacientams savarankisko judéjimo
laikotarpj, sumazinti sudétingy kontraktiiry ir deformacijy daznj, ilgiau iSsaugoti funkcija ir pagerinti
dalyvumag visose gyvenimo srityse.

Reabilitacijos komandg sudaro progresuojan¢iomis raumeny distrofijomis serganciy pacienty
reabilitacijos srityje patyre specialistai: gydytojas, kineziterapeutas, ergoterapeutas, logoterapeutas,
psichologas, socialinis darbuotojas.

Bendrieji principai:

e Reguliarus funkcinés buklés stebéjimas pasitelkiant amziy ir ligg atitinkancius testus.

e Individualios kineziterapeuto, ergoterapeuto, logoterapeuto, psichologo, socialinio darbuotojo
konsultacijos ir uzsiémimai (biiklés, poreikiy vertinimas, kompensacinés technikos
pritaikymas, terapija) siekiant uztikrinti maksimaly savarankiSkumg ir dalyvuma.

e Tempimo pratimy namuose programos sudarymas (kontrakttry profilaktikai).

e Pratimy ir jtvary skirty kontraktiiry, hiperekstenzijos, griuvimy namuose prevencijai
parinkimas.

e Kompensacinés technikos (judéjimui, sédéjimui, stovéjimui ir kt.) pritaikymas.

Nezitrint to, jog DRD eiga yra gana gerai zinoma, $i buklé yra pakankamai reta ir todél pacientais
turéty rupintis specialistai susipazing su ligos patologija, patokineziologija, natiiralios ligos eigos ir
progresavimo ypatumais. Svarbu atminti, jog kiekvieno paciento ligos eiga bus skirtinga, todél ir
ligos steb&jimo, funkcinés biiklés vertinimo bei terapiniy priemoniy ir metody taikymo planas turi
biiti individualus. Paciento prieZiiiros planas, terapiniy priemoniy taikymo pasirinkimas nuolat keisis
priklausomai nuo paciento funkcinés biiklés ir poreikiy.
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3.5.1. Multidisciplininis paciento funkcinés buiklés vertinimas

Vertinimas atlickamas vadovaujantis Tarptautinés funkcionavimo klasifikacijos (TFK) modeliu:
tiriamas aktyvumas (mobilumas, dalyvavimas kasdienése veiklose, fizinis aktyvumas), dalyvumas
(gyvenimo kokybé, socializacija, jsitraukimas j bendruomenés gyvenimg, mokymasis, savitarna),
aplinkos ir asmeniniai veiksniai skatinantys ar ribojantys asmens veiklas ir dalyvuma [95].
Atitinkami specialistai, pasitelkdami specifinius vertinimo testus, vertina savarankiS§kumg, pasyvaus
judesio apimtis, padét] ir geb¢jimg iSlaikyti ,.tiesig padéti, raumeny tagsuma, jéga, gyvenimo kokybe,
dalyvumga kasdienio gyvenimo veiklose [5,18,22,25,38,44,51-52,56-58,60,62,72-73]. Kiekviename
ligos etape raidos ir funkcinés biiklés vertinimo prioritetai skiriasi. Rekomenduojamas funkcinés
buklés stebéjimo ir vertinimo planas pateikiamas 3-5 lenteléje.

Tarptautiniy mokslininky grupiy 2018 m. parengtose DRD diagnostikos ir valdymo rekomendacijose
[4,10] pateikiamas detalus rekomenduojamy testy sarasas funkcinei biiklei ir raidai vertinti. DRD
turintiems vaikams dazniau nei bendroje populiacijoje diagnozuojami kai kurie raidos sutrikimai:
autizmas — 3,1% (bendroje populiacijoje — apie 1%), démesio koncentracijos ir hiperaktyvumo
sutrikimas - 11,7% (bendroje populiacijoje 7,2%), kognityviniy funkcijy sutrikimas (IQ <70)
nustatytas 34,8% (bendroje populiacijoje 9%) berniuky [23,37,86]. Todél detalus raidos vertinimas,
pasitelkiant specifinius testus ypac svarbus pradiniuose ligos etapuose. Dalis apzvelgiamy testy skirti
kasdienei klinikinei veiklai, kiti — mokslinéms studijoms. Remiantis minétu ir kt. Saltiniais, lenteléje
P-4 pateikiama jvairiose DRD eigos etapuose taikytiny vertinimo instrumenty apzvalga.

3-5 lentelé. Duchenne raumeny distrofija turincio paciento funkcinés buklés stebéjimo ir vertinimo
planas (rekomendacijy I klasé) [10].

lI-as etapas | ll-as etapas I11-as etapas IV-as etapas V-as etapas
Nustatant Savarankisko SavarankiSko Praradus Praradus
diagnoze vaik$¢iojimo vaik$¢iojimo savarankisko savarankiSko
(ankstyvas) (vélyvas) vaiks¢iojimo vaiksc¢iojimo
funkcija funkcija
(ankstyvas) (vélyvas)
Detalus funkcinés Kas 6 mén. atlieka specializuota specialisty komanda (gydytojas, kineziterapeutas,
biklés vertinimas ergoterapeutas, logoterapeutas, psichologas, socialinis darbuotojas)
Sudaro reabilitacijos | Teikia reabilitacijos rekomendacijas vietos specialistams, apmoko tévus ir pacientg.
plang remiantis Sudaro plang kontraktiiry, Atlieka jau minétas veiklas, tarpininkauja jsigyjant
vertinimo rezultatais | deformacijy, kritimy kompensacine technika. Numato strategijas skausmo ir
prevencijai; skatina energija luziy prevencijai, konsultuoja socialinés pagalbos,
taupancias veiklas; dalyvumo srityje, konsultuoja ir taiko psichoterapija.
tarpininkauja jsigyjant jtvarus,
reikiamg jrangg, pagalba
mokykloje.
Ugdymas Padeda pasirinkti ugdymo Padeda islikti ugdymo jstaigoje, siekti profesijos.
istaiga, parenka reikiamas
kompensacines priemones

3.5.2. Ligos ir jos progresavimo valdymas

Jud¢jimo funkcijos silpn¢jimas ir rankos funkcijos blogejimas nustojus savarankiskai vaikscioti yra
prognozuojamas. [giidziai prarandami lenteléje 3-6 nurodyta seka.

Terapiniai metodai ir jy pasirinkimo bei taikymo principai remiasi funkcinés biiklés poky¢iais.
Jud¢jimo funkcijg iSlaikanciy metody ir priemoniy parinkimu turéty pasiriipinti kineziterapeutas,
savarankiSkumo ir apsitarnavimo veikly i§saugojimui priemones ir metodus turéty parinkti
ergoterapeutas, kalbos ir kalbéjimo, valgymo funkcijos palaikymu ripinasi logoterapeutas. Sie
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specialistai nuolat yra pagrindiniai reabilitacijos komandos nariai. Rekomenduojama kompensaciné

ir adaptaciné jranga pateikiama P-5 lenteléje.

Lentelé 3-6. Judé¢jimo funkcijos regresavimo seka, sergant raumeny distrofija.

Judéjimo funkcija

Rankos funkcija

Prarandamas gebéjimas Sokinéti ir bégioti;
PasireiSkia Gowers simptomas stojantis;
Praranda gebéjimg atsistoti nuo grindy;
Praranda gebéjima atsisésti i§ gulimos padéties;
Praranda gebéjima lipti laiptais;

Praranda gebéjima atsikelti nuo kédés;

Nustoja vaikscioti savarankiskai;

Praranda galimybe iSstovéti vienoje vietoje.

Prarandamas gebéjimas siekti iSkeliant ranka per galva;
Prarandamas gebéjimas pasiekti galva (plaukuotaja jos dalj);
Prarandamas gebéjimas savarankiskai valgyti (atnesti ranka
iki burnos);

Prarandamas gebéjimas pasidéti rankas ant stalo;
Prarandamas gebéjimas naudotis kompiuteriy (distaliniy
rankos daliy funkcijos pazeidimas).

Pagrindiniy ligos valdymo principy rekomendacijos (rekomendacijy I klasé) [10]:

e Kontraktiiry ir deformacijy prevencija

o Tempimo pratimai reguliariai atliekami namuose 4-6 kartus per savaite. Jtraukiami
¢iurny, keliy, kluby, rieso, plastaky, alkiiniy, peciy, kaklo sgnariai (atsizvelgiant |

vertinimo rezultatus),

o Tempimo pratimai srityse, kuriose kontrakttros ir deformacijos formuojasi
greidiausiai (atsizvelgiant j vertinimo rezultatus),
o [tvary, gipsavimo, padéciy pritaikymas:
= pasyvus tempimas taikant AFO jtvarus nakties, o véliau ir dienos metu.

= rieSy ir rankos jtvarai,
= serijinis gipsavimas,

= stovyniy taikymas, kai savarankiskas stovéjimas pasidaro negalimas dél
raumeny silpnumo ar kontraktry,

= KAFO jtvaro naudojimas vélyvame savarankisko judéjimo etape ar tada, kai
savarankiskas judéjimas tampa nejmanomas,

= gerai pritaikyty rankomis valdomy ar elektriniy veziméliy ar stovyniy

naudojimas.

e Pratimai ir veiklos turi biiti smagios vaikui:

o reguliaris, nereikalaujantys maksimalios jégos aerobinés veiklos ar pratimai (pvz.
plaukimas ar dvira¢io mynimas), jei reikia — su pagalba. Vengti ekscentriniy, didesnés
jégos reikalaujanciy pratimy, pervargimo. [traukti poilsio pertraukas, saugiai eikvoti
energija, saugiai taikyti kardiorespiracinius pratimus. Net ir kliniSkai neblogai
funkcionuojantis pacientas turi didesne rizikg raumeny pazeidimui esant

neadekvaciam fiziniam kraviui;

o nuolatinis dalyvavimas sportiniuose zaidimuose (pagal galimybes);
o hipodinamijos (ir raumeny atrofijos dél nejudrumo) prevencija jtraukiant j vaikui

jdomias ir smagias veiklas.

e Kritimy ir ltziy prevencija

o Sumazinti kritimy rizikg bet kurioje aplinkoje;

o Pritaikyti jtvarus, kai loghopedas

o judéjima bei stovejima ir iSvengti kritimy bei laziy.
e Mokymosi, démesio koncentracijos ir pojuciy suvokimo sutrikimy valdymas atsizvelgiant |
vertinimo rezultatus, iSsakomus skundus. Problemoms spresti jtraukti reikiamus reabilitacijos

komandos narius.

e Padéti jsigyti ir pritaikyti reikiamg kompensacing technikg. Apmokyti ja naudotis pacientg ir

Seimos harius.

e Skatinti dalyvuma visose imanomose veiklose, visuose ligos etapuose.
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e Skausmo prevencija ir valdymas visuose ligos etapuose, pagal poreikj.
I-asis, arba diagnozés nustatymo etapas

Diagnozuojant raumeny distrofija, svarbu detaliai jvertinti judé€jimo, kalbos, kognityvines funkcijas,
atsizvelgti | didesng kity raidos sutrikimy rizikg (2-1 lentele).

Ankstyvosios diagnostikos metu pasirinkus Bayley-III skale, galima vertinti judéjimo funkcijos raidg
vaikui iki 42 ménesiy. Testas GMFM buvo sukurtas cerebrinj paralyziy turin¢iy vaiky judéjimo
funkcijos pokyc¢iams vertinti. Véliau testas buvo validizuotas ir kity sutrikimy turinciy vaiky
motorikos vertinimui [79]. Judesio analizés tyrimas patikimai atskleidzia klubo kinematikg 4— 8 m.
vaikams [36].

Intelekto vertinimui reikéty rinktis validizuotus testus. Siuo metu Lietuvoje vaiky intelekto
vertinimui validizuotas yra Wechsler vaiky intelekto testas WISC. Jis skirtas 6-16 m. vaikams.
Baigiamas validizuoti Wechsler ikimokyklinio amziaus vaiky intelekto vertinimo testas WPPSI
skirtas vaikams nuo 2 m. 6 mén. iki 7 m. 7 mén. Planuojama isversti, adaptuoti ir validizuoti Leiter R
intelekto vertinimo testa, kuris galéty buiti naudojamas nuo 2 m., taip pat ir nekalbantiems asmenims.
Kalbos raidos vertinimui adaptuoty ir validizuoty, tarptautinéje literatiiroje aprasyty specifiniy testy
Lietuvoje néra. Vertinimui galima naudotis nacionaline priemone ,,Kalbos kortelés* ar kitomis
logoterapeuty praktikoje naudojamomis kalbos ir kalbéjimo vertinimo priemonémis.

Reabilitacija. Siame etape svarbiausia yra anksti ir patikimai nustatyti diagnozg, jvertinti vaiko raida
ir funkcing biikle, sudaryti individualy ligos eigos stebéjimo plang. Vaikas ir jo tévai turéty
susipazinti su specialisty komanda, kuri toliau vykdys paciento biiklés stebéjima. Aptariant vertinimo
rezultatus, tévams turéty biiti suteikiama kokybiska ir suprantama Zoding ir rasytin¢ informacija apie
liga, jos eiga, galimus gydymo ir reabilitacijos metodus ir priemones.

I1-asis ,,Savarankisko vaiks$¢iojimo (ankstyvas)* etapas

Siame ligos etape stebimas Gowers simptomas, pacientas gali lipti laiptais, bet budingas greitesnis
nuovargis, atsiranda kompensacinés padétys ir eisena (vaikas gali eiti pasistiebes, g.b. krypuojanti
eisena). Funkcingés biiklés pokyc¢iy stebéjimas atliekant tam tikrus testus turéty buti atliekamas kas
4-6 ménesiai. Vertinimo metu (P-4 lentel¢):

e pagrindin] démesj reikeéty skirti sgnariy mobilumui, raumeny jégai vertinti, atlieckami testai,
kuriy mety nustatomas uzduoties atlikimo laikas. Judé¢jimo funkcija papildomai gali biiti
vertinama Judéjimo funkcijos vertinimo testu (MFM) arba “Siaurés Zvaigzdés” savarankisko
judéjimo vertinimo testu (NSAA) [7,30,64,59,92];

e jei kalbos, kognityviné raida nebuvo vertinti I-ame ligos eigos etape, Siuos vertinimus reikéty
atlikti nukreipiant vaikg pas logoterapeutg ir psichologa;

e socialinis darbuotojas turéty vertinti problemas susijusias su ugdymo jstaigos lankymu,
informuoti Seimg apie su negalia susijusias lengvatas, kompensaciniy priemoniy jsigijimo
galimybes.

Terapinés priemonés. Atlikus funkcinés biiklés vertinima, i$siaiskinus vaiko poreikius,
planuojamos terapinés priemones, kuriy pagrindinis tikslas — sulétinti ligos progresavimg ir i§saugoti
savarankiska judéjima. Jtvary ir kompensacinés technikos pasirinkimo rekomendacijos pateikiamos
lenteléje P-5.

Kineziterapija:
e Sanariy mobilumui palaikyti skiriami aktyvis, aktyvis su pagalba ir/ar pasyvis tempimo
pratimai ¢iurnos, keliy, kluby sgnariams, 4-6 kartus savaitéje.
e Taikyti pratimus fiziniam aktyvumui palaikyti: kasdien atlikti aerobinius, nedidelio
intensyvumo fizinius pratimus (uzsiémimai vandenyje, dvira¢io mynimas ar sukimas
rankomis 15 min. per dieng, 5 kartus savait¢je.
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e Vengti ekscentriniy pratimy (pvz. Sokinéjimo ant batuto)

e AFO jtvary dienos metu skirti nereikéty, nes jie Siame ligos etape gali apsunkinti
savarankiska judéjima, kompensacinius judesius ir padétis. Jtvarai pridés papildomo svorio
ir apsunkins pédos pakélimg nuo pagrindo zingsniavimo metu.

e Tikslinga pritaikyti lengva nejgaliojo vezimélj ir jj naudoti tada, kai reikia jveikti didelius
atstumus (siekiant nepervargti).

e Logoterapija, psichologo, spec. pedagogo uzsiémimai skiriami atsizvelgiant j vertinimo
rezultatus ir vaiko poreikius.

I11- asis ,,SavarankiSko vaiks¢iojimo (vélyvas)“ etapas
Siame etape eisena dar labiau apsunkinta, netenkama galimybés lipti laiptais, atsistoti nuo grindy.
Gali pradéeti silpti rankos funkcija, atsirasti mokymosi, elgesio, susitaikymo su savo biikle
sunkumy.
Judéjimo funkcijos vertinimo metu (vertinimo instrumentai ir metodai pateikiami lenteléje P-4)
sitiloma pasirinkti Siuos testus: ROM, NSAA, PUL (vertinama ir kojy, ir ranky funkcija).
Logopedas-spec. pedagogas turéty vertinti kalbos ir kalbéjimo problemy masta, mokymosi
sunkumus, valgymo problemas. Psichologas, pasitelkdamas elgesio ir emocijy vertinimo testus,
turéty jvertinti elgesio ir emocijy sutrikimo lygj, pagalbos reikalinguma. Socialinis darbuotojas
Siame ligos etape vertina mokyklos lankymo, kompensacinés technikos jsigijimo galimybes,
kitus Seimos poreikius.
I reabilitacijos plang (atsiZvelgiant | vertinimo rezultatus) jtraukiamos Sios priemonés (Zitréti
lentele P-5):

e Tempimo pratimai kojoms ir rankoms, AFO jtvary naudojimas nakties metu.

e Uzsiémimai vandenyje. Jie nepadidina raumeny jégos, bet skatina fizinj aktyvuma,
aktyvina tuos raumenis, kurie sausumoje aktyviai jau nefunkcionuoja.

e Rankomis valdomas vezimélis pradedamas naudoti kasdieniam gyvenime. Svarbu, kad jis
buty tinkamai pritaikytas ir nejtakoty (dél netinkamos sédéjimo padéties) skoliozés
i§sivystymo, odos vientisumo pazeidimy atsiradimo.

¢ Kitos kompensacinés technikos ir adaptaciniy priemoniy pritaikymas siekiant uztikrinti
maksimaly savarankiSkuma ir dalyvuma.

e Logopedo, spec. pedagogo, psichologo uzsiémimai esant reikalui

e Socialinio darbuotojo konsultacijos seimai.

IV- asis ,,Nustojus vaikscioti (ankstyvas)* etapas
Siame ligos etape pacientas gali nedaug savarankiskai pajudéti, gali ilaikyti padét. gali pradéti
formuotis skoliozé. Vertinimo metu rekomenduojama (zr. lentelg P-4):
e Vertinant judéjimo funkcijg, atlikti sgnariy judesiy amplitudés matavimus (ROM),
jvertinti funkcing bukle pritaikant EK testa.
e Ergoterapeutas turéty jvertinti rankos funkcijg pasitelkdamas PUL, Brooke ar kitus
turimus testus
e Logoterapeutas turéty jvertinti komunikacijos galimybes ir valgymo sutrikimus.
e Psichologas turéty vertinti problemas susijusias su elgesiu ir emocijomis.
e Socialinis darbuotojas turéty vertinti vaiko galimybes lankyti mokykla, dalyvauti kitose
veiklose, Seimos poreikius.
Pagrindiniai ligos valdymo tikslai Siame ligos etape (Zr. lentelg P-5):
e Palaikyti patogia ir funkcionalig sédéjimo padét;:
o Pritaikomas vezimélis nuolatiniam naudojimui. Pageidautina — elektrinis.
o Tempimo pratimai namuose/mokykloje/gydymo jstaigoje tesiami nuolat. Jie turi
biti kasdienio gyvenimo rutinos dalimi. Kontrakttiry profilaktikai AFO longetés
dévimos ir dienos metu.

37



o Stuburo priezitra. Kuo ilgiau vaikas vaiksto savarankiSkai, tuo mazesne
kontraktiiry iSsivystymo galimybé. Bitina iSlaikyti tiesig kiino padétj sédint,
gulint. Jtarus skoliozg, nukreipti ortopedui. Operacinis gydymas svarstomas
stuburo iSkrypimui pasiekus 20 laipsniy. Operacija sékmingesné, jei stuburo
deformacija néra fiksuota.

e UZztikrinti maksimaliai gerg kvépavimo ir Sirdies sistemy veikla,

e Pasirpinti gyvenimo kokybe

Pasirtpinti Seimos poreikiais ir psichine sveikata.

Uztikrinti galimybe lankyti mokykla.

Pritaikoma stovyné pasyviai vertikalizacijai (net jei yra nedidelés kontrakttiros).
Atliekami ranky raumeny tempimo pratimai. Ramybés metu gali biiti taikomos
longetés apimancios alkiinés, rieso, pirSty sanarius.

o Pasiriipinti reikiamomis priemonémis palengvinan¢iomis komunikacija.

o Pritaikyti savarankiSkumag kasdieniame gyvenime didinan¢iomis priemonémis.

e Padidinti i8gyvenamumo galimybes.

o O O O

V- asis ,,Nustojus vaikscioti (vélyvas)* etapas.
Siame etape, dél progresuojanéio raumeny silpnumo, progresuoja kvépavimo, kardiovaskulinés
sistemos, virskinimo sistemos veiklos sutrikimai, savarankiska veikla palaipsniui tampa vis labiau
ribota. Funkcinei biuiklei vertinti naudotinos tos pacios priemonés ir testai, kaip ir IV-ame ligos etape,
atliekami neuropsichologiniai emocinés buklés vertinimai, daug démesio turéty biiti skiriama Seimos
poreikiy vertinimui. Pagalbg Siame etape gali komplikuoti tai, jog pacientas pereina i§ vaiky |
suaugusiyjy amziy. Dél tos priezasties keiciasi sveikatos priezitiros, socialiniy ir ugdymo paslaugy
organizavimas, turinys ir priecinamumas. Labai svarbu, kad Siame etape reabilitacijos komandos
narys (socialinis darbuotojas) padéty pacientui ir jo Seimai iSspresti iSkilusius i$sukius.
Pagrindiniai pagalbos tikslai:
e Palaikyti komfortg ir savarankiskumga kiek galima ilgiau ir didesne apimtimi.
o Parinkti prasmingas veiklas, kuriose pacientas galéty dalyvaulti,
o Pritaikoma kompiuteriné technika komunikacijai,
o Pritaikomas elektrinis vezimélis, lova judéjimui ir komfortui,
o Robotinés priemongs ir laikikliai rankos funkcijos palaikymui,
o Parenkami keltuvai, vonios ir tualeto, kitos priemonés slaugos palengvinimui.
e Kvépavimo pagalbos protokolo taikymas
e Padéciy pritaikymas (sédint ir gulint)
o Funkcijos palaikymui ir savarankiskumo i$saugojimui
o Deformacijy prevencijai
e Optimalios mitybos uztikrinimas. 15-20% pacienty taikomas maitinimas per gastrostomg.
¢ Emocin¢ parama pacientui ir jo Seimai:
o Atokvépio paslauga tévams/globéjams
e Paliatyvi pagalba. [8,31,78].

3.5.3. Ortopediné prieZzitira

Progresuojanciy raumeny distrofijy eigg iSmanantis ortopedas yra svarbus tinkamg svaikatos
prieziiirg uztikrinancios specialisty komandos narys. Pasitelkdamas kineziterapeuto ir ergoterapeuto
atlikty vertinimy, vaizdiniy tyrimy rezultatus $is specialistas:
e Vertina sgnariy paslankuma kas 6 ménesiai,
e Vertina stuburo biikle (dél skoliozés atsiradimo) pirmus tris ligos etapus karta metuose,
véliau — kas 6 ménesius,
e Priima sprendimus dél chirurginio gydymo reikalingumo ir taikymo.
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Bendrieji principai:

Ciurnos sanariy kontraktiiry galima i§vengti. Skatinti pacienta ir jo $eima nuolat atlikti
tempimo pratimus namuose.

Savaranki$kai vaikStantiems vaikams:

©)

(@]

0 O O O

taikyti pasyvy ¢iurnos sgnario tempima — nakciai skirti ¢iurnos-pédos jtvarus (kai
pasyvi dorzifleksija <10 laipsniy);
Susiformavus ¢iurnos sanario kontraktiirai — taikyti chirurginj gydyma (jei i$likusi
pakankama keturgalvio ir klubg tiesian¢io raumeny jéga). Atsargiai pasirinkti
chirurginés intervencijos tipg ir apimtis: nerekomenduojamos kluby ir keliy
operacijos.
Stebéti stuburo biiklg. Pastebéjus iSkrypimus — atlikti rentgenologinj tyrima;
Vengti korsety taikymo.
Informuoti Seimg apie griuvimy prevencija.
Ivykus ilgyjy kojy kauly 1Gziui, gali biti taikoma iSoriné ir vidiné fiksacija siekiant
[42]:

= Sutrumpinti iki minimumo imobilizacijos ir guléjimo lovoje laika,

= ISvengti funkcijos praradimo ir ltizio pasikartojimo.

Nustojus vaikscioti:

©)
©)

(@]

Siekiant atitolinti ¢iurnos sanario deformacijas, AFO skirti ir dienos metu.
Vertikalizacijos epizodai pritaikant stovynes ar spec. vezimélius su vertikalizacijos
funkcija;

Susiformavus kontraktiiroms (tik pacientui pageidaujant) — pédos ir ¢iurnos sgnario
chirurginis gydymas siekiant kuo ilgiau i§saugoti pasyvios vertikalizacijos galimybe ir
tinkamg pédos padéti. Po operacijos biitina testi AFO dienos ir nakties metu.

Stuburo biikle stebéti nuolat, apzitirint pacientg kas 6-12 mén.. Rentgenologinj
stuburo tyrimg atlikti tik jtarus skolioze. Kartoti iki kaulinés brandos kas 6 mén.,
véliau — kartg metuose.

Vengti korsety taikymo. ISkilus chirurginio stuburo iSkrypimo gydymo biitinybei,
pasitarti su pulmonologu ir kardiologu.

Operacinis gydymas svarstomas stuburo iSkrypimui pasiekus 20 ir daugiau laipsniy.
Chirurginj stuburo deformacijy gydyma (kai iskrypimas siekia 20-30 laipsniy) taikyti
pacientams pasiekusiems lytine brandg ir negaunantiems gydymo kortikosteroidais (
didesné skoliozés greito progresavimo rizika).

Luziy prevencija mokant pacientg bei jo artimuosius ir adaptuojant aplinka, taikant
atitinkamas kompensacines priemones. [vykus laziui — galima taikyti gipsavima
(Ilengvesné skausmo kontrole).

Nevaikstantiems ilgesnj laika:

o

o

Ranky ir kojy chirurginis gydymas nerekomenduojamas, i§skyrus atvejus, kai vargina
stiprus skausmas ir jei kitaip nepavyksta iSvengti/iSgydyti odos pazeidimy.

Vengti korsety taikymo. ISkilus chirurginio skoliozés gydymo bitinybei, pasitarti Su
pulmonologu ir kardiologu.

Luziy prevencija ir taktika jy gydymui t.p. kaip ir ankstesnéje ligos stadijoje.

3.6. Paliatyvioji pagalba

Paliatyviosios pagalbos paslaugas Lietuvoje reglamentuojantis teisés aktas [78] numato, jog

vaikams ir suaugusiems sergantiems raumeny distrofijomis gali biiti skiriamos paliatyviosios

pagalbos ambulatorinés, dienos stacionaro ar stacionaro paslaugos:

e Vaikams, jei nustatomas progresuojantis raumeny silpnumas ir (ar) sgmonés sutrikimai, ir
(ar) pulmokardialinis nepakankamumas, ir (ar) kvépavimo sutrikimas.
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e Suaugusiems, stacionarinés paslaugos, jei nustatomas progresuojantis raumeny silpnumas
ir (ar) samongs sutrikimai, ir (ar) pulmokardialinis nepakankamumas, ir (ar) kvépavimo
sutrikimas, Bartelio indeksas ne didesnis kaip 20 baly,

e Suaugusiems, ambulatorinés ar dienos stacionaro, jei nustatomas progresuojantis
raumeny silpnumas ir (ar) sgmonés sutrikimai, ir (ar) pulmokardialinis nepakankamumas,
ir (ar) kvépavimo sutrikimas, Bartelio indeksas ne didesnis kaip 40 baly.

Poreikis paliatyviajai pagalbai paprastai atsiranda tada, kai pacientas nustoja savarankiskai
vaiksc€ioti, kai Zymiai sutrinka judéjimas, kvépavimo funkcija, rijimas, labai iSauga
aspiracijos rizika. Paprastai tai jvyksta V-ajame raumeny distrofijos eigos etape, po 20-0j0
paciento gimtadienio.

Pasirengimas paliatyviajai pagalbai gali uztrukti. Seimos gydytojo tarnybos ir specializuotos
su pacientu ir jo artimaisiais turi pradéti gana anksti, gali reikéti net keleto pokalbiy, kol
artimieji ir pats pacientas priima sprendima.

Paliatyviosios pagalbos specialistai sprendzia $ias problemas:
e Nuovargis:
o Fizinis silpnumas ir mieguistumas,
o Démesio koncentracijos, atminties sutrikimai.
e Emocinés problemos susije¢ su izoliacijos jausmu, depresijos pozymiais, motyvacijos
stoka. Gali buti stebimas padidéj¢s nerimas, nuotaiky labilumas.
e Dispn¢ja
e Miego sutrikimai, galvos skausmai.
e Skausmas ir nemaloniis pojti¢iai susije su praguly atsiradimu.
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4. PRIEDAI

P-1 lentelé. Papildomi tyrimai, padedantys nustatyti raumeny distrofijos diagnozg.

Papildomi tyrimai

Biocheminiai kraujo
tyrimai

Kreatinkinazés (padidéjes rodiklis, net ankstyvoje vaikystéje, kai kiti simptomai
neiSreiksti, vercia jtarti RD)
Kepeny funkciniai rodikliai (gali bati padidéje)

Elektroneuromiografija
(ENMG)

Padeda atskirti raumeny ligas (jgimtas miopatijas, distrofijas, miotonijas) nuo motorinio
neurono ligy (spinaliné raumeny atrofija), neuropatijy, miastenijos. Naudinga, kai néra
zymaus kreatinkinazés kiekio padidéjimo ir liga pasireiskia netipiskais simptomais (pvz.,
veido, mentés ir zasto RD); netikslinga esant tipiskiems simptomams ir padidéjusiai
kreatinkinazés koncentracijai; tuomet pacientas iSkart nukreipiamas genetiniam tyrimui

Genetiniais
molekuliniai tyrimai

Jei tik yra galimybé, visada reikéty juos atlikti. Kai jtariama raumeny distrofija, genetiniai
tyrimai planuojami atsizvelgiant j fenotipa, pazeisty raumeny grupes, paveldéjimo tipa,
kitus pozymius, pvz., kontraktiiras, $irdies ar kvépavimo funkcijos sutrikimg (11 klasés
rekomendacija). Jei diagnozés nustatyti nepavyksta, reikéty rinktis viso egzomo
sekoskaitos ir atskiry geny sekoskaitos tyrimus naudojant naujos kartos technologijas (I11
klasés rekomendacija) [69]. Taciau $iais bidais nenustatomos kai kurios didelés apimties
delecijos ar duplikacijos. Be to, sunku interpretuoti nezinomos reik§meés mutacijas.

Raumens biopsija

Gali biiti atliekama, jei molekulinis genetinis tyrimas neleidzia nustatyti konkrecios
raumeny distrofijos; tiriama: tradiciné histologija, histocheminis dazymas,
imunocitocheminis tyrimas (distrofinas, sarkoglikanai, alfa-distroglikanas, merizinas,
kalveolinas 3, disferlinas A); jungiamojo audinio proliferacija, raumeny skaiduly dydzio ar
struktiiros pokyciai bei skaiduly degeneracija ir regeneracija [21].

Distrofinopatijy atveju raumens biopsija nebeatlickama. Esant tipiSkai klinikai ir radus
padidéjusia kreatinkinazés koncentracija, pacientas siunciamas genetiniam tyrimui. Jei jo
metu pakitimy nenustatoma, reikalinga raumens biopsija. Ji padeda nustatyti distrofinius
poky¢ius: jvairaus dydzio skaidulas, endomizing fibroze, suriebéjimg, raumeny skaiduly
degeneracijg ir regeneracijg. Papildomos informacijos skirtingy distrofijy atveju suteikia
Western bloto analizé ir imunohistocheminiai tyrimai, kuriais nustatomas tam tikro
baltymo stygius [69]. Vieny RD atveju specifiskesnis tyrimas yra imunohistochemija
(pvz., sarkoglikanopatijy, kaveolinopatijos), kitoms daugiau informacijos suteikia Western
bloto analizé (pvz., kalpainopatijos, disferlinopatijos).

Magnetinio rezonanso
tomografija (MRT)

Nustatomi pakitimai skeleto raumenyse, galima tirti atskiry raumeny pazeidimo masta ir
pobiidj. Nustatyti tam tikroms nervy ir raumeny ligoms buidingi poky¢iai, pvz., miotoninei
distrofijai, Emery-Dreifuss raumeny distrofijai, Ulricho jgimtai raumeny distrofijai, veido,
mentés ir zasto, Bekerio ir galiiniy bei juosmens raumeny distrofijai. MRT tyrimo
persidengia. Duchenne sergantiems berniukams riebaly kiekio poky¢iai koreliuoja su
raumeny funkcija.

Kity rizikos organy
sistemy vertinimas

Nustacius ar jtarus raumeny distrofija, kuriai buidingi kity organy sistemy pazeidimai
(pvz., endokrinologiniai, oftalmologiniai, ir kt.).
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P-2 lentelé. Raumeny distrofijoms buidingi kvépavimo sistemos pokyciai [43].

Liga Kvépavimo sutrikimy atsiradimo laikas Kvépavimo | Pagrindinés ligos
sutrikimy budingiausi pozymiai
Kvépavimo Sekreto Pasikartojan¢ios | eiga
nepakankamumas | pa$alinimo pneumonijos
sunkumai
DRD/Sunki Nustojus Nustojus Vélai Kardiomiopatija
galiniy- vaikscioti vaikscioti dazniausiai i§sivysto jau
juosmens esant kvépavimo
raumeny sistemos pokycCiams, bet
distrofija gali buti ir anksciau
Veido-mentés- | Kai ligos pradzia | Jei ligos Jei ligos pradzia | Léta Sunki forma,
zgsto raumeny | <20m. pradzia kadikystéje prasidedanti kiidikystéje,
distrofija kadikystéje daZniausiai susijusi su
sensorineuraliniu
kurtumu
Igimtos Bet kuriame Bet kuriame Bet kuriame Léta
raumeny amziuje amziuje amziuje
distrofijos priklausomai nuo | priklausomai priklausomai nuo
Visi tipai sunkumo; nuo sunkumo sunkumo
Ulrich RD 70% paauglystéje | Nezymus Nedaznai Proksimalinés
kontraktiiros su zymiu
distaliniu laisvumu
Rigidisko Ankstyvas, dar NeZymus Nedaznai Hipoventiliacija gali
stuburo nepraradus atsirasti net ir
raumeny gebéjimo vaikstantiems, esant
distrofija vaikséioti salyginai geram VC
Miotoniné
distrofija (MD): | Daznai jei yra Daznai jei yra | Daznai jei yra Pradzioje Ryskis mokymosi
MD 1 tipas sunki jgimta sunki jgimta sunki jgimta pageréja, sunkumai, mieguistumas,
forma, daznai forma forma véliau 1étai | centriné hipoventiliacija
pageréja blogéja
MD 2 tipas Retai Retai Retai
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P-3 lentelé. Sirdies poky¢iai, biidingi progresuojanéioms raumeny distrofijoms [20,26-27].

Liga Sirdies poky¢iai Sirdies simptomy | Sergamumas/
Kardiomiopatija | Aritmijos Laidumo | pradzios amZziaus mirStamumas
sutrikimai | vidurkis
Su X chromosoma susijusos raumeny distrofijos
Diuseno RD Daznai Daznai Retai EKG poky¢iai Mirstamumas dél
(DKM) (vélai) (vélai) randami nuo 6m., kardiologiniy komplikacijy
progresuojantys 10-20%, daZniausiai
paauglystéje
Bekerio RD Daznai Daznai Retai Ivairus, gali buti Mirstamumas dél
(vélai) neproporcingas kardiologiniy komplikacijy
skeleto raumeny 50%
pazaidai
Emery-Dreifuss Retai Daznai Daznai 10-39 m. SM biidinga ligoniams,
RD (SM) kuriems néra jdéta EKS
(EKS implantavimo
vidurkis 24 m., 14-35m.)
Galiiniy — juosmens raumeny distrofijos (GJRD)
GJRD1B Daznai (DKM) | Daznai (PT, | Daznai 15-52 m. Vidurkis EKS
ST) (SM) implantavimo metu 32m.
(19-57m.); 50%
mirtingumas nezitrint j
adekvacia stimuliacija
GJRD1C Retai (DKM) Neéra Retai Sunkiais atvejais - | Gali buti pagrindiné
duomeny (AVB) nuo ankstyvos ankstyvos mirties prieZastis
vaikystés
GJRD1E Retai Retai Retai Néra duomeny Néra duomeny
GJRD2B Retai (DKM) Neéra Neéra Néra duomeny Néra duomeny
duomeny duomeny
GJRD2C Daznai (DKM) | Retai Retai Nenustatyta Nenustatyta
GJRD2D Daznai (DKM) | Retai Retai Nenustatyta Nenustatyta
GJRD2E Daznai (DKM) | Daznai Daznai Nenustatyta Nenustatyta
GJRD2F Retai Retai Retai Nenustatyta Nenustatyta
GJRD2I Daznai (DKM) | Retai Retai Ivairiai, priklauso 1/3 suaugusiyjy pasireiskia
nuo ligos sunkumo | DKM Klinika
Miotonineés distrofijos (MD)
MD1 Retkarciai Daznai (PP, | Daznai 2-30m. 5% ligoniy reikia EKS
(DKM, HKM) PV, ST) (SM) sistemos implantavimo. SM
rizika
MD2 Retai vaikystéje | Retai Retai Suaugusiems
vaikystéje vaikystéje

AVB - atrioventrikuliné blokada, DKM — dilataciné kardiomiopatija, EKS — elektrokardiostimuliatorius, GJRD —
galliniy-juosmens raumeny distrofija, HKM — hipertrofiné kardiomiopatija, MD — miotoniné distrofija, PP — prieSirdziy
plazdéjimas, PT — priesirdiné tachikardija, PV — priesirdziy virpéjimas, SM — staigi mirtis, ST- skilveliné tachikardija.
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P-4 lentelé. Raidos ir funkcinés buklés vertinimo instrumenty apzvalga (rekomendacijy I klasé)

[4,10].

Vertinimo sritis

Vertinimo instrumentas/btidas

Vertinimo tikslas

Raumeny jégos
vertinimas

Manualinis raumeny testavimas
ir jégos vertinimas (MRC skalé)
Kiekybiné miometrija miometru
(tikslinga atlikti, kai raumeny
jéga 3-5 balai)

Stebéti ligos eiga, progresavima;

Numatyti funkcijos praradimo lygj;

Ivertinti gydymo efektyvuma ir stebéti raumeny
disbalansg. Ankstyvose ligos stadijose vertinimus atlikti
kas 6 mén., vélesnése — vertinimai maziau vertingi.

Judesiy amplitudés
sanariuose (ROM)
matavimas

Goniometrija

Vertinamas raumeny paslankumo sumazéjimas ir
kontraktiiros, kurie gali jtakoti funkcijos praradimg ar
kauly-raumeny ir jy dangaly pazeidimus;

Vertinamas kity terapiniy/chirurginiy gydymo metody
taikymo poreikis (jtvarai,, kompensacinés technikos
taikymas ir kt.)

Savarankisko judéjimo etape vertinami kojy (kluby,
keliy, ¢iurny sanariai ir jy judruma uztikrinancios
raumeny grupés)

Nustojus vaiks¢ioti, vertinami kojy bei ranky (alkiinés,
rieSo) sgnariai ir (ilgyjy pirSty lenkéjy) raumeny grupés

Uzduoties atlikimo
laiko kontrolés
testai

Standartizuoti uzduoties
atlikimo laiko kontrolés testai.
Standartizuotos uzduotys:

1. eitilOm,;

atsikelti nuo grindy;
uzlipti 4 laiptelius;
atsistoti nuo kédés;

eiti 6 min.;

uzsivilkti marSkinius

Sk wn

Paprastas ir informatyvus kasdienio funkcionavimo
vertinimo metodas, jautrus btiklés pokyciams.

Uzduotis ,,uzsivilkti marskinius® taikytina vélyvoje
,,vaik§¢iojimo* ir ankstyvoje ,,nustojus vaikséioti* ligos
etapuose. Vélyvajame ,,nustojus vaikséioti* ligos etape
Sios uzduoties skirti nereikéty.

Kasdienio
gyvenimo veiklos

Vertinamas dalyvavimas
kasdienése veiklose namuose,
mokykloje, bendruomengje.

Itin tikslingas nustatyti kompensacinés technikos,
aplinkos pritaikymo, adaptaciniy priemoniy poreikiui ir
efektui.

Vertinama: griuvimo daznis, zingsniavimo aktyvumas,
apsitarnavimas, raS§ymas, naudojimasis kompiuteriu.

Judéjimo vertinimo
testai

NSAA,
MFM
PUL,
Brooke,
EK

Leidzia stebéti ligos progresavimg ir taikomos terapijos
efektyvuma.

NSAA — taikomas tol, kol pacientas vaiksto
savarankiskai.

MFM taikytina savarankiskai vaikS$tantiems pacientams
nuo 6 m.

EK taikomas nustojus vaikscioti.

PUL/Brooke testai skirti rankos funkcijos vertinimui
Naudotini vélyvajame vaik$¢iojimo ir ankstyvajame
,hustojus vaiks¢ioti ligos etapuose.

Kiti judéjimo
funkcijos vertinimo
testai

Gross Motor Function Measure
(GMFM), Bayley-IllI,

GMFM sukurtas cerebrinj paralyziy turin¢iy vaiky
judéjimo funkcijai vertinti.

Ankstyvojo amziaus vaiky judéjimo funkcijai vertinti
gali biti taikomas bet kuris Siam tikslui skirtas testas.

Pazintiniy funkcijy
vertinimo testai

Wechsler (WISC ir WPPSI) ar
kiti validizuoti Lietuvoje
intelekto vertinimo testai

WISC testas skirtas 6-16 m. vaikams
‘WPPSI skirtas vaikams nuo 2 m. 6 mén. Iki 7 m. 7 mén.

Specifiniai testai

ADOS (ADOS-2), ADI

Leidzia patikimai nustatyti autizmo/autizmo spektro
sutrikimag

SavarankiSkumo
vertinimo testai

WeeFIM, FIM), PEDI ar kitas
amziy atitinkantis
savarankiSkumo vertinimo testas

WeeFIM taikomas vaikams iki 7 m., véliau - FIM.
PEDI testas taikomas vaikams nuo 6 mén iki 7 m. 6
men.

Gyvenimo kokybés
vertinimo testai

Pediatric Quality of Life
Inventory
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P-5 lentelé. Jtvary ir kompensacinés technikos pritaikymo rekomendacijos (rekomendacijy I klasé)

[10].

Priemoné

| Taikymo rekomendacijos

Itvarai:

Ciurnos-pédos jtvaras (AFO)

Tempimo ar poilsio raumeniui suteikimo tikslu AFO jtvaras gali buti
taikomas visuose ligos etapuose.
e  Geriau toleruojamas, jei pradedamas taikyti ankstyvame amziuje
o Nereikéty taikyti savarankisko judéjimo ligos etapuose
vaik§¢iojimo metu (sutrikdo kompensaciniy judesiy taikyma,
apsunkina vaiks§¢iojima, padidina energijos naudojima, apsunkina
atsistojima nuo grindy, lipima laiptais, pagreitina nuovargj,
padidina kritimy rizika, sumazina iStverme)
e Dienos metu gali biiti naudojami tada, kai pacientas sédi
nejgaliojo vezimélyje (nustojus savarankiskai vaikscioti).

Kelio-¢iurnos-pédos jtvaras (KAFO)

Prarades savo populiaruma, nes yra geresniy priemoniy (pvz. elektriniy
atsistojimo ir judéjimo stovint veziméliy)

Gali buti naudojamas ne funkciniais, bet terapiniais tikslais nusprendus
reabilitacijos komandai.

Serijinis gipsavimas

Gali buti taikoma, kai tempimas ar ortoziy taikymas yra nepakankami
palaikyti reikiama sanariy judéjimo apimtis ar kai chirurginis gydymas
nepageidaujamas.

Metoda taikyti turéty tik patyrusiy specialisty komanda.

Stovyneés

Naudojama kaip prevenciné priemoné, kai stovima i§laikant vidurio linijg
(tiesiai) ir vaikscioti tampa per sunku.

Naudoti vélyvoje vaik$¢iojimo ar ankstyvoje nevaik§¢iojimo ligos
stadijose (jei kontraktiiros netrukdo stovéti ir stovéjimas yra gerai
toleruojamas)

Gali buti taikoma ir vélesnéje ligos stadijoje (jei kontraktiiros netrukdo
stovéti ir stovéjimas yra gerai toleruojamas)

Motorizuoti ,,stok ir vaziuok® veziméliai patenkina judéjimo poreiki,
sumazina kritimy rizika, prailgina stovéjimo laika ir jo teigiama poveik].

Kelig tiesiantys jtvarai

Gali biti naudojami ramybéje, siekiant pakankamo kelio sgnario iStiesimo

RieSo/rankos jtvarai

Naudojamos kontraktiiry prevencijos tikslu plastakos, rieSo, alkiinés
sgnariuose

Judéjimo priemonés

Rankomis valdomos priemonés

Itin lengvi, rankomis valdomi veziméliai
e  Savarankisko judéjimo etape, kai reikia jveikti didesnius
atstumus
o  Nustojus vaikscioti, kai néra galimybés jsigyti motorizuota
priemong

Pritaikytos sédéjimo sistemos (siekiant iSvengti deformacijy)
Siekiant taupiai naudoti paciento energijg ir padidinti savarankiskuma,
judéjimo prietaisui gali biiti pritaikomos energija teikiancios baterijos

Motorizuotos judéjimo priemonés

Asmenims, kurie daugumoje situacijy dar gali judéti savarankiskai:
e Naudoti taupant energija ir kai reikia jveikti didelius atstumus;

Kai negali vaiksc¢ioti savarankiskai:
¢ Rekomenduojama naudoti elektrinius vezimélius
e  Elektriniai ,,stok ir vaziuok“ veziméliai rekomenduojami, kai
reikia pagalbos islaikyti vertikalia padétj ir judéti;
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Pritaikytos sédéjimo sistemos ir elektriniai padéties pritaikymo
komponentai skirti kontrakttiry ir odos pazeidimy prevencijai

Funkcionavima/sauguma
uZtikrinanc¢ios priemonés

Maudymosi ir tualeto priemonés:
paukstinti unitazai, ranktiriai, duso
suoliukai, vonios kédutés, persédimo j
vonig priemonés, maudymosi
veziméliai, tualeto kédés ir kt.

Taikoma siekiant uztikrinti sauguma ir stabiluma maudymosi ir
naudojimosi tualetu metu, sumazinti kritimy rizika, uztikrinti higiena,
iSvengti odos pazeidimy.

Pradeti naudoti anksti.

Keltuvai ir persikélimo priemonés
namuose, masinoje, ugdymo jstaigoje,
darbe ir kt.

Nudojamos saugiam judéjimui uztikrinti, kritimy prevencijai,
savarankiSkumo padidininmui,
Slaugos ir priezitiros palengvinimui.

Lovos ir ¢iuZziniai:
Motorizuotos lovos, ¢iuziniai skirti
praguly prevencijai

Skirti sumazinti nepageidaujama spaudima, iSvengti praguly, pritaikyti
padétis, apsaugoti nuo odos pazeidimy, padidinti paciento komfortg ir
sauguma,

Palengvinti slaugg ir priezitira.

Kitos priemonés judéjimui pagerinti:
Pandusai, priemoné judanti laiptais,
keltuvai, jvairios kédés ir kt.

Skirtos saugiai persikelti, pasiekti reikiamg vieta

Funkcionavimg palengvinancios
priemonés: iSmaniis kompiuteriai,
telefonai, plansetés. Namy valdymo
iSmanios sistemos, balsu ir akimis
valdomos priemonés, robotizuotos
priemonés ir kt.

Skirtos pagerinti funkcionavimg ir padidinti savarankiskuma bei dalyvuma
Visose gyvenimo srityse
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P-1 pav. Raumeny distrofijomis serganciy pacienty tyrimai ir intervencijos (priklausomai nuo ligos

etapo) (I rekomendacijy klasé).

Vaikstantys pacientai

Nevaik$tantys pacientai Nevaik$tantys pacientai

Ankstyvasis etapas

Vélyvasis etapas

Tyrimai

FVC 1k./m.

FVC, MIP, MEP, MKS, SpO2, p«CO2ar piCO; 2k./m.

Polisomnografija ar bent oksikapnografija esant kvépavimo sutrikimy miego metu ar obstrukcinés miego apnéjos
simptomams; priaugus svorio dél gliukokortikoidy terapijos; kai pacientas negeba atlikti spirometrijos

Intervencijos

Imunizacija pneumokokine ir sezonine gripo vakcina

Plauciy tiirio didinimas spec. priemonémis
kai FVC < 60%
|

Kosulio asistentas, kai:
FVC <50%

MKS <270l/min

MEP <60cH,0

Naktinés NIV taikymas, kai:

yra naktinés hipoventiliacijos
simptomy, pokyciai
polisomnografijoje (Zr. tekste),

FVC <50%, MIP <60cmH,0

anksti ryte prabudus SpO2<95% arba
PCO2>45mmHg

Dieninés ventiliaci-jos
taikymas, kai nepaisant
naktinés ventiliacijos,
dieninis Sp02<95% ,
PCO2>45mmHg ar yra
dusulys dienos metu
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P-2 pav. Kvépavimo taky priezitira raumeny distrofija serganciam pacientui, kuriam taikoma
neinvaziné plauciy ventiliacija [93].

RD
MKS>§70| Imin 2 taip Reguliarus iStyrimas ir
' ”| stebésena
J' ne
Plauciy tiirj padidinancios
priemonés
MKS>2701/min ? taip Taikyti plauciy tiir] padidinancias
priemones
ne

Kosulio asistavimas rankiniu
btdu su/be plauciy tirio
didinimo priemonémis

¢ tai Taikyti rankinj kosulio

; al . . . .
MKS>2701/min ? — 0 ! sistavima su/be plautiy tirio
padidinimo priemonémis
ne
Yra galimybé taikyti kosulio
asistentg?
- 5 taip —— —

Kosulio asistentas efektyvus? > Taikyti kosulio asistenta

l ne
Spresti dél tracheostomos

sekreto atsiurbimui i§
kvépavimo taky

MKS — maksimalus kosulio srovés greitis (angl. peak cough flow — PCF), RD — raumeny distrofija
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P-3 pav. Duchenne raumeny distrofija serganc¢iy pacienty kardiologinis tyrimas ir gydymas
(I rekomendacijy klasé).

Diagnozé

Bazinis iStyrimas Vaiky
kardiologo k-ja
Kardiologiné anamnezé
Seimos anamnezé

EKG

Neinvazinis i$tyrimas:
echokardioskopija/MRT

Moteruy nesiotojuy iStyrimas:
Kardiologinis iStyrimas ankstyvame
suaugusiame amziuje

Sirdies MRT

Jei yra simptomy ar pakitimy MRT —
iStyrimas kardiologo nuozitira

Jei néra simptomy ir pakitimy — kas 3-5m.

v

IStyrimas 1k./m.
Anamnezé

Daznesnis iStyrimas
kardiologo nuozitra

A

Vaikstantys ir nevaikStantys
— ankstyvoji stadija
Kardiologinis ityrimas ne
re¢iau kaip 1k./m.
Medikamentinis gydymas
AKF grupés preparatais
berniukams nuo 10 m. amziaus
ar atsiradus bent minimaliems
Sirdies poky¢iams.

Klinikinis i§tyrimas L Yra . Pradedamas
EKG simptomy medikamentinis gydymas
Echokardioskopija
A A4
Nevaikstantys — vélyvoji Chirurgija

stadija

Kruopstus sekimas dél Sirdies
disfunkcijos; simptominj SN
gali buti sunku diagnozuoti.
IStyrimas dél ritmo sutrikimy
Medikamentinis gydymas

EKG ir echokardioskopija prie§
chirurgines operacijas
Kruopstus anestezijos
parinkimas; DRD pacientams
yra didesné anestezijos
komplikacijy rizika.
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P-4 pav. Raumeny distrofija sergancio paciento mitybos jvertinimo ir intervencijy planas [10].

Mitybos, rijimo ir gastroenterologinis iStyrimas

Kiekvieno vizito metu:
- Dietologo konsultacija
- Ugio ir svorio monitoravimas
Kas 6 mén.
- Paklausti apie disfagija, viduriy uzkietéjima, gastroezofaginj refliuksa,
gastropareze
Kasmet:
- 25-hidroksivitamino D i$tyrimas kraujyje
- Kalcio vartojimo jvertinimas

\ ' \ I

Disfagijos Bent vienas i$ $iy simptomuy: 25-hidroksivitamino D Kalcio suvartojimas
simptomai Svorio kritimas ir <75nmol/I nepakankamas
dehidracija
Nepakankamas mityba
Aspiracijos

Vidutiné ar sunki disfagija
| |

! x

Logoterapeuto Rekomenduojamas Gydyti vit. D deficita Rekomenduoti
konsultacija gastrostomos suformavimas padidinti kalcio
Videofluorosko- suvartojimg su

pinis rijimo maistu, skirti Ca 750

iStyrimas mg/d.




P-5 pav. Raumeny distrofija sergancio paciento augimo ir brendimo stebé¢jimo schema [10].

Augimas

Ugio matavimas kas 6
men. iki brendimo
pabaigos ir galutinio figio

Sutrikes augimas

Bet kuris pozymis:

Ugio kreivé pradeda atsilikti
nuo procentilés

Augimo greitis maziau nei 4
cm per metus

Ugis Zemiau 3 procentilés

Siuntimas
endokrinologui

Brendimas

Fiziniy brendimo pozymiy
vertinimas pagal Tanner
kas 6 mén. nuo 9 mety
amziaus

Véluojantis brendimas
Seklidziy turis <4 cm® 14 mety
ar vyresniame amziuje

Rekomenduojama:

. Kaulinio amzZiaus vertinimas, atliekant
kairés plastakos rentgenograma
Skydliaukeés funkcijos tyrimai

Tyrimai dél celiakijos

Augimo faktoriy tyrimai

Visapusiskas metabolinis iStyrimas
Bendras kraujo tyrimas

Svarstytinas augimo hormono stimuliacijos
testas

Siuntimas
endokrinologui

Rekomenduojama:

Laboratoriniai tyrimai:

e  Liuteinizuojantis hormonas

e  Folikulus stimuliuojantis hormonas

. Testosteronas

Patvirtinto hipogonadizmo gydymas:

e  Pakaiting testosterono terapija pradeti
mazomis dozémis ir palaipsniui didinti

e  Rekomenduojama nuo _14 mety,
galima svarstyti nuo 12 mety

Svarstytinas kaulinio amziaus vertinimas,
atliekant kairés plastakos rentgenograma
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P-6 pav. Raumeny distrofija sergancio paciento stebéjimo, diagnostikos ir gydymo dél osteoporozés schema [9].

Stebéjimas ir diagnostika Gydymas: stabilizacijos fazé Gydymas: palaikomoji fazé
Kiekvieno apsilankymo metu Pries§ pradédami gydyma Kai buiklé kliniSkai stabili
paklausti apie nugaros skausmg ir bifosfonatais j vena: e Skirkite nuolating bifosfonaty
lazius o Koreguokite kalcio ir vit. D terapija, titruodami iki
trikuma mazesnés dozés, kad bty
Pradiniai tyrimai (véliau — pagal e Patikrinkite inksty funkcija i§saugota, kas pasiekta
poreikj) stabilizacijos fazés metu
¢ Kalcio koncentracija serume Klinigkai Pradédami gydyma bifosfonatais e Palaikomosios fazés gydymo
e Fosforas reikdmin veng: Kliniskai trukmé priklauso nuo kauly
. H gas . . . S, . .
e Magnis kauly N Lavl_kykltes paskelbto dozavimo | buklé —>» buklef ir koﬁlkoster01dq
o Sarminé¢ fosfatazé trapumas® rezimo o stabili? terapijos tgsimo )
e Parathormonas o Gydykite, kol klinikai baklé bus Monlﬁoruoklte pala}komosms
stabili terapijos sauguma ir efektyvuma
Gytmosauguno s ety
T o monitoravimas
* Stuburo kauly rTnneraIlnls Kasmet atlikite kriitinés ir juosmens
tankis DXA tyrimu srities rentgenograma ir kas 6 meén.
o Vit. D koncentracija serume monitoruokite:
o Stuburo kauly mineralinj tankj
Pradzioje ir dinamikoje: DXA tyrimu
e Soniné kriitinés ir juosmens e Vit. D kiekj serume
stuburo rentgenograma e Paciento skundus nugaros
e Vartojant steroidus, kas 1-2 skausmais
metus e Kalcio ir vit. D vartojima
e Nevartojant steroidy, kas 2-3 e Kauly ir mineraly jony
metus metabolizmo biocheminius
Jei skauda_nugarq arba stubur(_) T Klinigkai —\
kauly tanklo Z lygmens pokytis biiklé néra
per ;2 men.. 20,5 SN: stabili?
Soniné kriitinés ir juosmens
stuburo rentgenograma
Teskite stebéjima, kol atsiras
kauly trapumo pozymiy

lgyjy kauly ar slanksteliy liiai.
2Sveiki ar sugije slanksteliai, néra kity kauly liiziy, skeleto skausmy, kauly tankio Z lygmuo DXA> -2 SD.
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