Iedzimtas muskulu distrofijas (IMD)
mediciniska apriipe

e A _
Informdcija gimeném



Iedzimtas muskulu distrofijas (IMD)
mediciniska apripe
Informacija gimenem

PRIEKSVARDS

Sis buklets ir kopsavilkums no starptautiskas

vieno$anas par iedzimtas muskulu distrofijas
(IMD) diagnostiku un medicinisko aprapi.
So darbu atbalstija Cure CMD (curecmd.
org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu), AFM-
Association Francaise contre les Myopathies
(afm-france.org) un Telethon Italy (telethon.
it). Vienosanas dokuments ir publicéts Zurnala
Journal of Child Neurology (Ching H Wang,
et al. Consensus Statement on Standard of
Care for Congenital Muscular Dystrophies,

J Child Neurology 2010;25(12):1559-1581.
Publicéts tiesaiste 15.11.2010.). Dokumentu
iespgjams bez maksas lejupieladét adrese:

http:/ / www.curecmd.org/ wp-content/ up-
loads/cmdcare/cmd-guide.pdf

Sts gimenem domatas IMD arstesanas
vadlinijas ir balstitas uz mediciniskas apripes

rekomendacijam, ko izstradajusi 82 starptau-
tisku ekspertu grupa no 7 mediciniskajam
apaksspecialitatem: patologijas, neirologijas,
intensivas terapijas, gastroenterologijas,
ortopedijas/rehabilitologijas, kardiologijas
un paliativas apriipes. Vienosanas izveides
procesa tika izmantota:

* vispusiga literatiiras analize;

* ekspertu interneta aptauja par vinu Sibriza
praksi IMD aprapé;

* gimenu interneta aptauja par galvenajiem
apriipes uzdevumiem un problemam, kuru
risinasana IMD apriipé ir nepietiekosa;

¢ divu dienu sanaksme IMD apriipes stand-
artu izveido$anai, kas notika Brisele 2009.
gada novembri.



ATRUNA

Informacija un padomi, kas publicéti $aja bukleta nav paredzeti arsta konsultaciju aizvietoganai. Sts
rekomendacijas ir jaskata saistiba ar padomiem, ko Jumssniedz Jasu arstgjosais arsts, ar kuru Jumsjakonsultéjas
visos Jtisu veselibu skaroSos jautajumos, it Ipasi par simptomiem, kuri, iesp&jams, prasa diagnostiku vai
medicinisku uzmanibu. Jebkura Jasu darbiba, ko Jas veicat balstoties uz Saja bukleta izlasito informaciju, ir Jasu
personiga atbildiba.




X

Vispusiga apriipe: apriipe diagnozes uzstadiSanas
laika, turpmaka perioda un stacionéSanas reizés
Neirologiska apriipe: Krampju kontrole un e

apriipe garigas attistibas traucéjumu gadijuma

Saturs:

Ievads

ElpoSanas apriipe

Gastrointestinala apriipe: uzturs, baroSana
un mutes dobuma apriipe

Kardiologiska apriipe: riipes par sirdi
Ortopédija un rehabilitacija: skoliozes un kontraktiiru apripe

Paliativa apriipe: Individuala un gimenes emocionala labklajiba

Pielikums A — Apakstipu apraksti
Pielikums B — Specializéto apriipi nodrosinoso specialistu apraksti
Pielikums C - Terminologijas vardnica (teksta pasvitrotajiem terminiem)

Pielikums D — Diagnostikas iesp&jas



IEVADS

Kas ir iedzimta muskulu distrofija?

Skaidrojumu $aja bukleta lietotajiem pasvitrotajiem terminiem
varat atrast vardnica (pielikums C).

lespg&jams, Jums vai Jasu bérnam tikko ir uzstadita
iedzimtas muskulu distrofijas (IMD) diagnoze.
Informacijas apjoms, kas Jums Sobrid tiek sniegts,
iespejams liek Jums apjukt. Ir loti batiski, lai

cilveki, kurus skar IMD, un vinu gimenes izprastu
mediciniskos jautajumus, kas saistiti ar So diagnozi.
Tadgjadi vini bitu sagatavoti iespgjamiem simptom-
iem vai sareZgfjumiem un spétu piedalities sava vai
savu bernu veselibas apriipé un tas nodrosinasana.

St bukleta merkis ir palidzet Jums saprast daudzos
dazados simptomus, ar kuriem var izpausties IMD,
un dazados mediciniskas apripes veidus, kas laika
gaita var klat nepiecieS8ami. Saprotot $o informaciju
Jas basiet labak sagatavoti vajadzibam, ko rada IMD
diagnoze un klGsiet par efektivaku pacienta interesu
aizstavi.

ledzimtas muskulu distrofijas ir slimibu grupa, kura
lielakoties ieklautas parmantotas retas slimibas, kuru
simptomi sakas pirmo 2 dzives gadu laika. Agrinie
simptomi var bt vajums (hipotonija), kontrakttras un

elposanas un édinasanas traucgjumi. IMD ir dala no
muskulu distrofiju spektra. Tas nozimg, ka viens un tas
pats géns var izraisit gan IMD, gan ari plecu-iegurna
joslas muskulu distrofiju vai vélina sakuma muskulu
distrofiju. Cilvekiem ar vienadu IMD apakstipu var
bt dazadas slimibas izpausmes; tas var bat izteiktakas
vai mazak izteiktas ka citiem $1 pasa apakstipa slim-
niekiem, vai simptomi var izpausties agrinak vai
vélinak ka citiem. Saja IMD diagnozu grupa dalai
slimnieku ir tads slimibas apakstips, kuru izraiso$a
Senetiska mutacija vel nav atklata. Daudzi pétnieki

visa pasaulé cenSas identificet visas IMD izraisosas
genetiskas mutacijas, un katru gadu tiek izdariti jauni
atklajumi.

(need)

Ka lietot S0 bukletu

Pirmkart $is buklets sniedz parskatu par batiskam slim-
nieku apriipes sastavdalam. Talak tas apraksta specifiskas
organisma sistemas, kuras skar IMD, pieméram, sirdi vai
plausas, ka ari citas problémas, ar kuram saskaras cilveki
ar 5o diagnozi. Dazam no IMD raksturigas specifiskas
problemas, kuras ne vienmér skar cilvekus ar citu IMD
tipu. A1 §is atskiribas ir apskatitas Saja informativaja
bukleta.

Specialas aprtpes nozares, kuram ir batiska loma IMD pa-
cientu arstésana un kuras ir aprakstitas Saja dokuments, ir
neirologija un neiromuskularas problemas, pulmonologija
(elposanas sistemas apriipe), gastroenterologija/dieta/
mutes dobuma apriape, kardiologija, ortopedija un
rehabilitacija, gariga veseliba un paliativa aprape. Kaut
ar1 $Ts medicinas nozares skiet atskirigas, labakais veids
ka nodrosinat Jasu bérna veselibas apripes vajadzibas ir
multidisciplinara komanda, kura ietilpst arsti- specialisti,
aprapes profesionali (fizioterapeiti) un gimene, kas
piedalas diskusijas un lemumu pienemsana.

Kaut arT multidisciplinara apripe ir labakais variants,

var izradities, ka Jumsir grati koordinét Jtsu berna

apriipi, neesot saskaré ar IMD ekspertiem un arstiem-
specialistiem. Konsultacija nacionala bernu neiromuskularo
slimibu ekselences centra var biit pirmais solis, lai iegtitu
koordinétu slimnieka aprapi.

espé&jams, Jiis vélésieties So bukletu izlasit visu viena
reizg, lai saprastu jautajumus, kas saistiti ar IMD diag-
nozi. Citi velésies iepazities tikai ar tam probléemam, kas
ir aktualas vinu bérnam. Izvéle, ka labak iepazit IMD,
katrai skartajai gimenei ir individuala. Sis buklets bis
Jums vertigs sabiedrotais, lai ka Jis véletos to izmantot.

Mes saprotam, ka So dokumentu var lasit ari pats IMD
pacients, tomer, lai tas biitu vieglak lasams, més Saja
bukleta par slimnieku runasim ka par , Jisu bérnu”.



Tabelle 1

IMD-LGMD apakstipi

(saisindjumi, kas rakstiti izmantojot trekno un slipo Sriftu, tadi lietoti visa bukleta)

Kolagéna 6 saistita miopatija (pazistama ka COL6-RM)
¢ Ulriha iedzimta muskulu distrofija (UIMD)

* Viduvéjais fenotips
* Betlema miopatija (velinaks sakums

Laminina o2 saistita distrofija (pazistama ari ka LAMAZ2-RD, ieklauj ari LAMA2-CMD,
MDCI1A, merozina nepietiekamibas IMD)

Spgja staigat atkariba no laminina 0.2 krasojuma muskulu vai adas biopsija

e pilnigs trakums — parasti nespgj staigat™ (agrins sakums)

¢ dalgjs trokums — parasti spgj staigat™ (vélinaks sakums)
*nemiet vera, ka iespgjami iznémumi - LAMA2-CMD nozImé agrina sakuma slimibu, pacients
nestaiga, bet LAMA2-RD apzimeé bérnus un pieaugusos, kuru slimibas sakums ir vélinaks un kuri ir
saglabajusi spé&ju staigat.
Alfa-distroglikana saistita distrofija (zinama ar ka aDG-RD, distroglikanopatija, a
distroglikanopatija)

¢ Volkera-Varburga sindroms

* Muskulu-acu-smadzenu/Fukujama slimibai lidziga distrofija

¢ IMD ar smadzeni$u anomalijam; tas var bat cerebellaras cistas, smadzeni$u hipoplazija vai
displazija

* IMD ar garigu atpalicibu un normalu smadzenu struktaru radiologiskajos izmeklejumos; Saja
kategorija ietilpst pacienti ar izolétu mikrocefaliju vai MRI redzamam nelielam baltas vielas
izmainam

¢ IMD bez garigas atpalicibas; nav garigas attistibas aiztures pazimju

* Plecu-iegurna joslas muskulu distrofija (LGMD) ar garigu atpalicibu (vélinaka sakuma
muskulu vajums) un normalu smadzenu struktiiru radiologiskajos izmeklgjumos

* LGMD bez garigas atpalicibas (velinaka sakuma muskulu vajums)

SEPNT1 saistita miopatija (zinama ari ka SEPN1-RM, stiva mugurkaula muskulu distro-
fija, RSMD1)

e Var tikt diagnosticéta arf ka multi-miniserZu slimiba, desmina saistita miopatija ar Mallor1
kermenisu ieslegumiem un iedzimtu Skiedru tipu disproporciju (tas ir muskulu biopsija
redzamo morfologiju aprakstogas diagnozes, kas tiesi nekorelé ar vienu genétisko diagnozi)

(Need)



Tabelle 1

miopatiju

serdem

Neprecizéta IMD

RYR1 saistita miopatija (zinama ari ka RYR1-RM, ieklauj ar1 RYR1-IMD)

* RYRI1 saistita miopatija (RYR1-RM) parklajas ar centralo serZzu slimibu un centronuklearo
¢ Tiek uzskatita par IMD, ja muskulu biopsija redzama distrofija bez tipiskam centralajam $tnu

LMNA saistita distrofija (zinama arT ka LMNA-RD, ieklauj ari L-IMD, LMNA-IMD)
¢ Krttosas galvas sindroms, krito$a péda, pacienti nestaiga
* Ja pacients staiga, slimiba var tikt nosaukta par Emerija-Dreifusa muskulu distrofiju.

Tas norada, ka L-IMD ir daJa no LMNA saistitajam distrofijam, kuram pieder kritosas galvas
sindroma L-IMD, L-IMD ar spg&ju staigat un Emerija-Dreifusa muskulu distrofija

* Cilvekiem ar IMD var bit kliniski uzstadita IMD diagnoze, kas nav genaétiski apstiprinata.
Kaut arf kliniska aina un/vai muskulu biopsijas atradne atbilst IMD, genetiskie izmeklgjumi
var nedot konkrétu diagnozi, jo ne visi IMD izraisoSie geni ir atklati. Genetisko izmeklesanu
ieteicams vadit specialistam, kas ir IMD eksperts.

NEED

DaZu zinamo mutaciju rezultata muskulu skiedras
sabriik atrak neka tas spgj atjaunoties vai izaugt no
jauna, tade] rodas muskulu vajums. Bernam ar IMD
var bait arT dazadas neirologiska vai fiziska rakstura
probléemas, ko izraisa IMD. Dazi berni staiga pasi vai
ar atbalsta ieri¢u palidzibu; citi bérni iemacas staigat,
bet velak klast vajaki un vairs nespgj paiet; vél citi
var nekad nesakt staigat. Berniem, kuri iemacas
staigat, vai slimniekiem, kuriem pirmie slimibas

Ir svarigi atceréties, ka ne visiem cilvekiem
ar IMD btis visi Seit aprakstitie simptomi
un ne visiem biis nepiecieSamas visas

Seit aprakstitas arstésanas metodes. Kaut
ari lidzibas pastav, katra IMD slimnieka
slimibas gaita ir individuala, ar atskirigam
vajadzibam konkrétaja laika posma. Tas
nozimé, ka katra slimnieka aprapei ir jabat
individualai un var btit grati satikt tadu
pacientu, kura IMD ir tiesi tada pati ka Jasu
bérnam.

simptomi paradas bérnibas beigas vai pieaugusa
vecuma, var tikt uzstadita plecu-iegurna joslas
muskulu distrofijas (Limb Girdle Muscular Dystrophy
- LGMD) diagnoze. Visu IMD apakstipu izpausmes
kopa veido vienotu spektru, kura viena gala ir IMD
(agrins sakums, izteikts vajums), bet otra gala LGMD
(velinaks sakums, vieglaka izpausme).

1. izceluma uzskaititi zinamie IMD apakstipi. Pilnu

aprakstu skat. pielikuma A.




Vispusiga apriipe:

aprupe diagnozes uzstadisanas laika, turpmaka perioda un stacionéSanas

reizés

Visa slimibas norises laika loti svarigi ir nodrosinat

labi saskanotu multidisciplinaru aprapi, veidot stipras
aprupétaja-pacienta attiecibas un individualus aprtpes
planus.

St nodala ir sadalita trijas svarigas témas, kas skar pacienta
apripi diagnozes uzstadiSanas laika, ambulatoros pa-
cienta apmeklgjumos un akiitas hospitalizacijas gadfjumos
(nonakot slimnica akiitas slimibas vai traumas del).

Apriipe diagnozes uzstadiSanas laika

Kad bernam tiek uzstadita IMD diagnoze, jauzsak
zemak aprakstita atbilstosa apriipe, ka arf janodroSina

2. izcélums.

turpmakais vecaku atbalsts un izglitosana. Vislabakaja
gadijuma So aprapi vada neirologs vai neiromuskularo
slimibu specialists, kur$ pazist IMD un kurs strada vi-
enoti ar pacienta gimeni. Kliniska specialista uzdevums ir
palidzet Jasu gimenei sagatavoties iespejamam veselibas
problemam pirms tas rodas un péc iespégjas ilgak uzturét
Jtisu bernu veselu un spgjigu darboties. Lai to veiktu,
janem vera gan mediciniski, gan psihosociali aspekti.
Efektivas arstéSanas plana jabtit ka multisistémiskai ta
ari multidisciplinarai uzraudzibai.

(intelektualas spgjas).

mediciniskajas tehnologijas.

curecmd.org.

Piecas galvenas temas, ko apspriest sakotnéja konsultacija

Japievers uzmaniba pieciem galvenajiem jautajumiem:

* Diagnoze. Arstam jaizskaidro Jums, kas ir zinams par slimibas céloniem un ka ta var ietekmét citas
organisma funkcijas, pieméram, kustibas, elposanas un sirds funkcijas, ka ar kognitivas funkcijas

* Prognoze. DaZadiem IMD tipiem iespgjamas lielas atskiribas slimibas gaitas smaguma un sagaidamaja
dzives ilguma. Lielakaja dala IMD prognoze ir uzlabojusies pateicoties pedgjiem uzlabojumiem

* Atkarto$anas risks un ietekme uz turpmako gimenes planosanu. Pat ja $is nav batiskakais
jautaJumsdiagnozes uzstadiSanas laika, arstam bttu jaizskaidro Jums risks dzemdét vél vienu bérnu
ar $o pasu patologiju. Ja ir zinama preciza genetiska diagnoze, parasti atkartoganas risku var viegli
apréekinat. Bet pat ja diagnoze nav zinama precizi, atkartosanas risku var noteikt aptuveni.

* ArsteSanas plans. Ir nepiecieSsama multidisciplinara pieeja, kura ietilpst bernu neirologs, pulmonologs,
kardiologs, oftalmologs, fizioterapeits, ortopeds un citi specialisti (skat. pielikumu B). Ideala gadjjuma
arT paliativas apriipes specialists japiesaista jau agrini, lai uzlabotu slimnieka dzives kvalitati. Neatkarigi
no ta vai tiks iegiita preciza genetiska diagnoze, arsteésanas plans visuma paliks nemainigs.

* Gimenes atbalsts un sociala palidziba. Jums jasanem informacija par Jums pieejamo valsts un
pasvaldibas atbalstu, gimenu atbalsta grupam (kontakti interneta un dzive) un atbilstosajiem izzinas
avotiem. Kontaktus ar citam gimeném, kuras ir berni ar lidzigam slimibam, gimenes bieZi noverte ka
loti noderigus. Ja $ada informacija Jums netiek sniegta, Jumsta ir jajauta, vai Jts varat to atrast interneta




Sakotngjai tikSanas reizei ar Jasu bérna arsteSanu vadoso
arstu janotiek tiklidz ir uzstadita IMD diagnoze, pat

ja specifiskais IMD genetiskais tips vel nav zinams.

Saja reize arstam ir jaizskaidro Jumsun Jasu gimenei
IMD diagnoze tada veida, lai Jas to spétu saprast,

pat ja Jumsnav medicinisku priekszinasanu. Iesakam
Jumspierakstit neskaidros jautajumus un tikSanas laika
veikt pierakstus, jo bieZi ir grti paturét prata visu, par
ko bija runats Saja pirmaja diskusija. Ja Jumstas skiet
velami, $aja konsultacija var piedalities arf citi gimenes
locekli un draugi, kas Jts var atbalstit. No T briza drosi
vien biis nepiecieSamas regularas arsta konsultacijas un
tas ari ir jaieplano. 2. izcéluma ir dots to tému apskats,
kuras baitu velams apspriest Saja pirmaja konsultacija.

Ambulatorie arsta apmeklé&jumi

Jisu bérnam regulari - iespgjams reizi 4-6 ménesos — ir
jaapmekle arsts bernu neirologijas / neiromuskularaja
klinika, kuras specialistiem ir pieredze darba ar

IMD. Ieteicams, lai Saja tikSanas reize piedalitos
multidisciplinara komanda, kura ietilpst dazadu
nozaru specialisti (skat. pielikumu B). Zidainiem

ar IMD, kuriem vél nav 12 ménesi, vai vecakiem
bérniem ar smagam problemam vai veselibas stavokla
pasliktinasanos (piemeram, krampji, kas nemazinas
lietojot medikamentus, smaga hipotonija, elposanas
problemas, uztura problemas) arsts buitu jaapmekle reizi
3-4 ménesSos.

Sajos apmeklgjumos bitu ieteicams, lai Jtisu bernam
tiktu parbauditi sekojosi raditaji: asinsspiediens, pulss,
elposana, svars un KMI (l;ermer)a masas indekss),
augums un - zidainiem un bérniem lidz 3 gadu
vecumam — galvas apkartmeérs. Ja Jasu bérns nespégj
nostavet vai vinam ir skolioze, augumu var novertet
aptuveni, izmérot elkonkaula garumu (ulnaro garumu).
Jisu bernam var bt svarigi arT citi raditaji, piemeéram,
locitavu lenku mérfjumi (goniometrija), muskulu

speka mérfjumi (miometrija), elektrokardiogramma

(EKG), plausu funkcionalie raditaji (piemeram,

forséta vitala kapacitate jeb FVC) un asins skabekla

piesatinaJums(pulsa oksimetrija).

Citas bitiskas lietas, kuras var tikt novertetas $o vizisu
laika var bat:

e Attistiba. Berniem, kuriem ir attistibas aiztures vai
macisanas gritibu risks, agrini jasanem palidziba, tai
skaita fizikala terapija, darba terapija un runas terapija.
Attistibas aizture var nozimét motoro aizturi (skar
fiziskas kustibas, pieméram, sedésana, staigasana,
pudelites noturésana) vai garigas attistibas aizturi
(valodas/runas vai macisanas gritibas).

Plausas. Smagu elpcelu infekciju profilakse
(piemeéram, vakciné$ana vai agrina antibakterialas
terapijas uzsaksana) ir loti svariga. Vajs klepus, elpas
trikums, miega traucéjumi, galvassapes no ritiem,
griitibas pienemties svara un atkartotas infekcijas ir
Tpasas bridinosas pazimes, kuras japarruna ar bérnu
pulmonologijas ekspertu (skat. elposanas sistemas
apriipes nodalu).

Sirds. Ja Jasu bernam ir IMD tips, par kuru ir zinams,
ka tas skar sirdi (pieméram, LMNA-RD, aDG-RD,
LAMAZ2-RD), vai arT precizs IMD tips nav zinams,
vismaz vienu reizi ir javeic sirds izmeklejumi,

kuros ietilpst EKG un sirds ultrasonografija
(ehokardiografija). LMNA-RD gadijjuma ir
nepiecieSama monitorésana ar Holtera un/vai
notikumu monitoru. Sirds izvertésana ir javeic jebkuras
tadas IMD diagnozes gadfjuma, kuras simptomi
norada uz sirds ritma traucéjumiem (aritmiju) vai sirds
palielinasanos (kardiomiopatiju). Atkariba no IMD
tipa, sirds izmeklgjumi var bt veicami biezak (skat.
Kardiologiskas apriipes nodalu).

Acis. Ja Jtisu bérnam ir neprecizéta IMD vai IMD
apakstips ar zinamu ietekmi uz acim (pieméram, oDG),
ir svarigi agrini iesaistit okulistu, lai tas palidzetu
precizet diagnozi un pievérstu uzmanibu citu redzes
problemu, pieméram, kataraktas, tuvredzibas, tiklenes
atslanosanas vai glaukomas atklasanai.



e Uzturs un augsana. Nevajadzétu no bérniem ar
IMD sagaidit, ka to augsana atbildis standarta
augsanas ltkném. Tomér, ja JGsu bérns nenemas
svara, zaud@ svaru, vai pienemas svara parak
strauji, vai vinam ir riSanas griitibas, kurlléa atvilna
slimiba, zarnu dismotilitate, aizcietéjumi vai mutes
dobuma deformacija, vinam jagrieZas pie dietolo-
ga, gastroenterologa vai riSanas specialista (skat.
gastroenterologiskas aprapes nodalu). Ir svarigi
sekot 11dzi kalcija un D vitamina uznemsanai, lai
nodro$inatu maksimalu kaulu blivumu.

Skeleta sistema. Ja Jasu bérnam attistas kontraktiiras
vai skolioze, agrini vajadzétu veérsties pie bernu
ortopéda vai vertebrologa (skat. Ortopédijas un
rehabilitacijas nodalu).

Kermena kustibas. Jasu bérna fizikalas terapijas
merkis ir funkcijas un kustiguma uzturésana.

Ta ietver locitavu kontrakttru un mugur-

kaula deformaciju profilaksi un arstesanu, ka

arT vingrinajumu veikSanu elposanas funkciju
uzlabo$anai. Ir arT svarigi, lai Jisu bérnam btitu
nodro$inats pareiza tipa krésls un ratinkresls, ka

arT adaptivie instrumenti (priek$meti, kas atvieglo
ikdienas aktivitates) funkcionalam darbibam.

Emocijas un uzvediba. Ja Jts esat nortip&jusies
par Jasu bérna garastavokli, uzvedibu vai cit-
iem psihiatriskiem jautajumiem, JumsjagrieZas
pie psihologijas/ psihiatrijas specialistiem (skat.
Paliativas apriipes nodalu).

Psihosociala joma. Sociala palidziba var palidzet
Jums un Jasu gimenes locekliem dazados praktis-
kos aspektos, kurus apgratina IMD (pieméram,
veselibas apdrosinasanas maksa, pakalpojumu
pieejamiba, skolas pieejamiba). Lai palidzéetu
Jums un Jasu gimenei tikt gala ar daudzajiem
iespgjamajiem emocionalajiem parbaudfjumiem,
arstniecibas institticijai, kas nodrosina Jasu bérna
medicinisko apriipi, batu janodrosina Jums sociala

dienesta atbalsts.




Slimnicas apriipe1

Jasu bernam var bt nepiecieS8amas neplanotas bt galvenais mediciniskas apriipes koordinators
hospitalizacijas (skat. 1. tabulu). Jasu berna jebkuras akiitas vai smagas slimibas laika, kaut arT
neiromuskularais specialists vai neirologs var $o lomu var veikt arT Jtisu bérna pulmonologs.

1. TABULA.

apakstipi

IMD simptomi, kuru dél var biit nepiecieSama akiita hospitalizacija, un ar tiem saistitie IMD

X ) . Apakstipi, kuriem iesp&jamas
Simptomi, kuru gadijuma P P . P] _
e e .. izpausmes zidaina vecuma
nepiecieSama hospitalizacija ]
(agrini)

Apakstipi, kas izpauzas
bérniba vai pusaudzu gados

Elposanas traucgjumi, kuru e «DG-RD

gadijuma nepiecieSama elpoSanas . 2-RD

paligieri¢u vai tehnikas lietosana

* COL6-RM
* SEPN1-RM

* aDG-RD (Fukutin, FKRP,

Sirds mazspégja vai aritmijas, kuram POMT1*
nepiecieSami medikamenti * LAMA2-RD
* LMNA-RD

Barosanas traucgjumi, kad ’ -KDM™

nepiecietama gastostoma ¢ RYRLRM " COL6RM
P sesotoma * aDG-RD

Krampiji, kam nepieciesama medika- * aDG-RD (ari Fukuyama, WWS, . 2-RD

mentoza terapija MEB)

Laundabiea hipertermiia ¢ SEPN1-RM * SEPN1-RM
e * RYRI-RM * RYR1-RM

Volkera-Varburga sindroms; LMNA-RD, lamina A /C IMD.

jedziena LAMA2-RD ieklauj ka vieglaku formu ar saglabatu sp&ju staigat, ta arf agtino formu.

Satsinajumi: aDG-RD, alfa-distroglikanopatija; FKRP, fukutina saistita proteina IMD; LAMA2-RD, merozina nepietiekamibas IMD; MEB,
musku]u-acu-smadzenu slimiba; POMT]1, proteina O-mannoziltransferaze 1; SEPN1-RM, stiva mugurkaula muskulara distrofija; WWS,

*Fukutina gens, FKRP un POMT1 ir geni, kas var izraisit aDG-RD. Pirmie divi ir ciesak saistiti ar sirds mazspgju, kaut arf tresais var biit ar to
saistits. Ja slimniekam ir «DG-RD, ko izraisijis viens no Siem geniem, regularas sirds parbaudes ir obligatas.
**Par LAMA2-IMD sauc LAMA2-RD (merozina nepietiekamibu), kas izpauzas kop$ dzim$anas un pacients nespgj iemacities staigat, kamer

BieZi akiitas hospitalizacijas iemesli ir: kas veicama anestézija, Jaisu bérna arstam vispirms ir

¢ elpcelu infekcijas vai elposanas mazspgja

jaizstasta Jumspar iesp&jamajiem riskiem un péc tam

jakoordiné mediciniskas apriipes planosana un izpilde

e krampii
¢ slikta nemsanas svara vai izteikts svara zudums.

Ja Jasu beérnam nepiecieSama planveida hospitalizacija
kirurgiskas procedaras del, vai ja planota procediira,

procediiras laika un péc tas.



Neirologiska apriipe:

Krampju kontrole un apriipe garigas attistibas traucéjumu gadijuma

Dazi no zinamajiem IMD apakstipiem ir saistiti ar
vairakiem neirologiskiem simptomiem. BieZakie no tiem
ir smadzenu strukttiras anomalijas vai funkciju traucgjumi
un krampji

Smadzenu attistibas anomalijas

Ar smadzenu struktiiras anomalijam visbiezak ir saistitas
divas IMD grupas: LAMA2-RD un aDG-RD. Lai noveértetu
smadzenu strukttiras izmainas (malformacijas), veic
smadzenu magnétiskas rezonanses izmeklgjumu (MRI).

Bérniem ar aDG-RD, kuriem MRI ir normala smadzenu
strukttira, var nebat, bet var arT biit maciSanas un garigas
attistibas traucgjumi. Turklat oDG-RD gadijuma MRI
rezultati var bat Joti dazadi — no normalas smadzenu
strukttiras lidz izteiktam (loti
smagam) strukttiras anomalijam.

Visbiezakas smadzenu
malformacijas LAMA2-RD
gadfjuma ir baltas vielas
anomalijas, kas nav saistitas ar
garigas attistibas traucgjumiem.
Baltas vielas izmainas parasti

laika gaita nemainas, tapéc nav
nepiecieS$ama atkartota smadzenu izmeklesana.

Ar IMD saistitie smadzenu funkciju traucgjumi var radit
dazadas problémas, tai skaita garigas attistibas aizturi,
uzvedibas, runas un macisanas traucgjumus, emocionalus
traucgjumus, motoras (kustibu) attistibas aizturi, krampjus
un redzes traucgjumus.

Ja rodas aizdomas, ka JGsu bérnam ir smadzenu funkciju
traucgjumi (pieméram, garigas attistibas aizture), vinam/
vinai javeic psihometriska novérteésana un vinu jaiesaista

agrinas intervences un paligskolas/ specializétas skolas vai
saskarsmes programmas. Bérnam ar runas attistibas aizturi
saskarsmes prasmes jasak macTt agrini, izmantojot zZimju
valodu, bildisu vai simbolu kartinas (ZASS — zimgjumu
apmainas saskarsmes sistéma), balsi atskanojosas ierices
(DynaVox, TapToTalk*) un pastavigu runas terapiju, lai
praktizetu vardu veidosanu.

Krampiji

IMD ir bieZi saistita ar krampjiem, it Tpasi berniem,
kuru slimibas kliniskaja aina iesaistitas arT smadzenes.
Krampiju veidi var biit gan absansa tipa lekmes,
atipiskas absansa lekmes, gan generalizétas krampju
lekmes. Krampji var sakties jebkura vecuma sakot

no jaundzimusa lidz pusaudza datiem. Cilvekiem,
kuriem ir paaugstinats krampju rasanas risks, tos

var izsaukt, pieméram, drudzis vai cita saslimsana.
Krampiji var sakties arT bez redzama ierosinataja. Ja par
kadu no darbibam vai uzvedibu, kuru Jis noverojat
savam bérnam, Jums rodas aizdomas, ka ta ir krampju
izpausme, ladzu, pastastiet to sava bérna arstgjosajam
arstam.

Lai noteiktu, vai Jtisu bérnam ir krampji, Jasu bérna
neirologs var ieteikt detalizétu izmekléSanu. Novértgjuma
jaietilpst rtipigam to notikumu aprakstam, kuri ir radijusi
aizdomas par krampju aktivitati vai zinamu krampju
epizozu aprakstam, berna visaptverogai neirologiskai
noveértésanai un vismaz vienam elektroencefalogrammas
izmeklgjumam (EEG). Atkariba no sakotngjas EEG
rezultatiem, var bt nepieciesamas atkartots vai ilgstosaks

EEG pieraksts. Var tikt noziméta viens vai atkartoti
smadzenu MR izmeklgjumi. Epilepsijas definicija ir divas
vai vairakas neprovocetu krampju lekmes (lekmes, ko nav
izsaucis drudzis vai infekcija). Ja Jasu bernam ir uzstadita
epilepsijas diagnoze, drosi vien neirologs ieteiks lietot
antikonvulsantus — medikamentus, kas samazina krampju

lekmju bieZumu un smagumu.

Berniem ar LAMA2-RD krampijus bieZi vien veiksmigi
iespgjams arstét ar specifisku antikonvulsantu —
valproiskabi, bet veiksmigi iesp&jams lietot arf citus
arstniecibas lidzeklus. DaZreiz krampjus kontrolet ir grati.
Piemeéram, bérniem ar aDG-RD krampju lekmju kontrole
var bt apgratinata iespgjamo smadzenu strukturalo
anomaliju del. Eksiste daudz dazadi antikonvulsanti,
tapec, ja Jasu bérnam nepalidz pirmais izrakstitais
medikaments, Jtisu neirologs var ieteikt Jumskrampju
kontrolei lietot citu vai vairakus antikonvulsantus.



ElpoSanas apriipe
Need

Plausu un elposanas kustibu galvenais uzdevums ir
nogadat skabekli (O,) asinis, kas cirkulé kerment, un
izvadit no kermena oglekla dioksidu (CO,). Sis O, un CO,
apmainas process, ko sauc ar par gazu apmainu, notiek
visos cilvekos un ir neaizvietojams Jtisu bérna veselibas
nodrosinasana.

Elposanas atbalsta nepieciesamiba bérniem ar IMD ir Joti
atskiriga gan starp dazadiem IMD apakstipiem, gan art
viena apakstipa ietvaros. Berniem ar jebkura veida IMD ir
paaugstinats elposanas problemu rasanas risks vinu vajas
muskulattiras de]. Vecums, kura var paradities elposanas
griitibas, tapat arT elposanas probléemu smagums, katram
individam ir atSkirigs. Parasti elpoSanas gratibas tiek
pamanttas starp 8 un 15 gadu vecumu. Jaunakiem
bérniem ar IMD un elpoSanas gritibam simptomi

var nebiit tipiski. Tapéc ir svarigi, lai vecaki un berna
apripeétaji batu informeti par elposanas traucgjumu
agrinam pazimeém. leteicams, lai bérna elpoSanas
stavokli novertétu pulmonologs tikko ir uzstadita IMD
diagnoze, lai iegiitu funkcionalos raditajus turpmakai
atskaitei. Pulmonologs Jums pastastis par agrinam
elposanas problemu pazimém maziem bérniem. Jtisu
bérna arstniecibas koordinators un pulmonologs kopa

ar Jums stradas, lai nodroginatu Jasu bérna efektivu
elposanu.

Pazimes un simptomi

Lai laika gaita uzturétu labu Jasu bérna elposanas
funkciju, svariga ir divpakapju proaktiva pieeja elposanas
apriipei. Agrinas pazimju un simptomu atpazisanas, ka
arl regularas planveida elposanas funkciju parbaudes,
novertéjuma un arstéSanas nozime ir neparvertejama.

Jasu bérna elposanas muskulu problemu simptomu
agrinas pazimes var bt vieglas un laika gaita mainfties.
Ja Jums ir bazas par sava bérna elposanas funkciju,
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ladzu, jautajiet savam pulmonologam. Ja situacija
skiet steidzama, bérna stavokla novértesanai dodieties
uz akiitas uznemsanas nodalu. Pievérsiet uzmanibu
sekojosam pazimem:
* v3j$ kliedziens
* sauss klepus
* atkartotas elpcelu infekcijas, neregulara elposana
vai vispargjs aizkaitinajums
* aizriSanas eSanas laika vai ar siekalam
e svara zudums vai lens svara pieaugums (bieZi lieto
terminu neuzplauksme)
Ar elposanas griitibam, kas rodas naktis, ir saistiti vél
dazi simptomi. Elposanas traucgjumi medz sakties nakt,
jo Saja laika visi cilveki elpo virspusgjak. Sts pazimes ir:
e partraukts miegs vai bieZa grozisanas miega
* pamosanas no rita nogurusam vai slikta
garastavokli, pat ja bérns ir gulgjis pietiekamu
stundu skaitu
e straujaka elposana vai elpas trikuma sajtita
* galvassapes vai slikta d@iSa no ritiem

¢ gratibas koncentréties dienas gaita

* bailes iet gulet, slikti sapni un murgi.

Var veidoties arT nepareizs muguras izliekums
(skolioze) un kriskurvja deformacijas. Dalgji
ta iemesls ir vaja kraskurvja muskulattira un
vaja diafragma. Sis deformacijas vel vairak
ierobeZo Jtisu bérna elposanas kapacitati. Skat.
Ortopedijas un rehabilitacijas aprtipes nodalu.



Jasu bérna diafragmas muskuli var bat vaji,

bet neradit nekadus redzamus simptomus.

Tas ir raksturigi vairakiem IMD apakstipiem;
elposanas traucgjumi sakas, kamer Jasu berns
vél spgj staigat (skat. 2. tabulu), kaut arT lielakaja
dala citu muskulu distrofijas formu elposanas
gratibas nesakas pirms berns zaudé sp&ju
staigat. ST fakta del ir jo svarigak, ka Jasu bernu
noverté pulmonologs vél pirms kadu traucgjumu

simptomu paradisanas.

2. TABULA.

Tipiskais elpoSanas griitibu sakSanas laiks zinamiem IMD apakStipiem

IMD apakstips

Beginn der typischen Atemprobleme

COL6-RM

¢ Agrina sakuma elposanas traucgjumi nakti ar diafragmas
vajumu

¢ Elposanas paligierices vajadzigas vidgji no 11 gadu
vecuma

SEPN1-RM

¢ Elposanas traucgjumi nakti sakas agrini, var biit pirms
zaudeé sp&ju staigat

¢ Elposanas paligierices vajadzigas vidgji no 10 gadu
vecuma

LAMA2-RD

¢ Noveérojama kustibu funkciju un elposanas funkciju
saistita pasliktinasanas

¢ Elposanas paligierices vajadzigas vidgji no 11 gadu
vecuma

oDG-RD ar garigas attistibas
traucgjumiem (VVS, MEB,
Fukujama)

¢ Muskulu vajuma un elpoSanas mazspgjas strauja
progresésana

¢ Ja ir izteikts muskulu vajums, elpoSanas atbalsts var bat
nepiecieS8ams no dzimsanas vai pirmo 10 gadu laika

aDG-RD bez garigas attistibas
traucgjumiem un plecu-iegurna
joslas MD formas

¢ Noveérojama kustibu funkciju un elposanas funkciju
saistita pasliktinasanas

¢ Atbalsts elposanai nepieciesams, kad pacients zaudé sp&ju
staigat

Saisinajumi: IMD, ledzimta muskulu distrofija, FKRF, fukutina saistitais proteins, LAMA2, laminins A2, PIMD,
plecu iegurna joslas muskulu distrofija, MAS, muskulu-acu-smadzenu slimiba; SEPN1, selenoproteins, VVS,

Volkera-Varburga sindroms
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Plausu funkcionalo izmekléjumu veidi

* Spirometriju izmanto, lai pierakstitu elpoSanas
funkciju; $is izmekleJumsjaveic vismaz vienu reizi
gada lidz bérns sasniedz 6 gadu vecumu. Spirometrijas
izmeklésanu var veikt Jasu bérna regularajos
pulmonologa apmeklgjumos, vai nozimgjot atsevisku
dienu izmeklgjuma veiksanai. So izmeklgjumu var
veikt arT medmasa pirms Jtisu bérnu izmeklé arsts.

ST nav invaziva izmeklésana, un var ietvert arf Jasu
berna forsetas vitalas plausu kapacitates (FVC) un

izelpas maksimumpliismas noteiksanu. To nosaka,
ladzot bernu elpot caurulite vai pielagota maska. Sos
izmekl&jumus sauc ari par plausu funkcionalajiem
izmekléjumiem vai PFI..

Nakts oksimetrija (pulsa skabeklis) nesapigi nosaka

asins skabekla saturacijas
limeni, izmantojot sensoru,
ko pievieno roku vai kaju
lielajam pirkstam. DazZreiz
sensors izskatas, ka liels
uzpirkstenis, ko pirkstiem
pielimé ar leikoplastu.

Polisomnografija jeb miega
izpete. Tas ir izmekl&jums,
kam nepieciesams, lai
izmeklgjama persona
naksno Tpasi pielagota
miega laboratorija. Parasti So izmeklgjumu vienu

reizi gada iesaka veikt Jasu berna pulmonologs. Sis
izmekleJumspalidz novérot elposanu nakts laika, un
atklat miega apnoe (elpas aizturi), un noteikt cik ta ir
smaga. Miega izpéte var tikt arf izmantota, lai noverotu
divlimenu pozitiva elpcelu spiediena ventilacijas
aparata (BiPAP) lietoSanas rezultativitati un pielagotu
uzstadijumus paligventilacijas iericei.

Asins gazu sastavu nosaka nemot asinis. So procedtru

izmanto, lai noteiktu O, un CO, limeni asinfs, ja bernam
novero jaunus vai smagus elposanas traucgjumus.

* Mierigas izelpas beigu CO,, (izelpas gaisa CO,). So
izmeklgjumu parasti veic, izmantojot ierici, kas nosaka
CO, limeni bridi, kad cilveks izelpo. Sis merffumsvar
palidzét pulmonologam saprast, cik labi persona, kura
izmanto elpo$anas paligierices (BiPAP vai ventilatoru),
elpo un vai nav jaizdara uzlabojumi iekartu regulacija.
So ierici pulmonologs var izmantot, lai noteiktu
CO2 Iimeni pacientiem ar IMD, kuriem paradas
pirmas problémas ar elposanas funkciju, bet vél nav
nepieciesamas elpo$anas paligierices.
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* Runas un risanas funkciju parbaude ir javeic ikreiz, kad
vien ir kadi simptomi, kas norada uz aspiracijas risku,
pieméram, klepus, aiziTSanas, riSanas gritibas, slikta
€3ana, vai neuzplauksme.

Profilaktiska Elposanas sistemas apriipe

Pneimokoku (plauSu karsona) un ikgadgjas gripas
vakcinas rekomendé visiem bérniem un pieaugusajiem
ar IMD. Rekomendg ari Synagis, vakcinu, kas pasarga no
inficesanas ar respiratori sincitalo virusu (RSV), berniem,
kas jaunaki par 2 gadiem

Jiisu bérnam palidzes kada no sekojosam metodém, kas

uzlabos vina vai vinas spgjas atbrivoties no sekrétiem,
efektivi klepot, un saglabat plausas un elpcelus tirus:

* Klepus paligierice, izmantojot mehanisku
intermité&josa pozitiva-negativa spiediena
paligventilacijas ierici (“klepus masinu” vai
“Klepus paligu”*) var palidzét aizvakt glotas no
apaksgjiem elpceliem.

e Elpcelu pretestibas vingrojumu tehnikas, ko iemaca

Jtsu bérna pulmonologs, var palidzét samazinat
risku, ka attistisies hronisks kadas plausu dalas
kolapss vai atelektazes..

e Kraskurvija fizikala terapija, izmantojot ikdienas
intrapulmonalo perkusivas vibracijas ventilacijas

IPV) rezimu ari var palidzét atbrivoties no
sekretiem.auch bei der Entfernung von Sekretionen
helfen.

* Bronhu drenazas kriiSkurvja kompresijas veste
(perkusijas veste) nodrosina atru kraskurvja
kompresiju sekrétu mobilizacijai

Juisu bérnam var bt citi elpoSanas sistéemas
traucgjumi, kas nav saistiti ar IMD. Astma nav
IMD simptoms. Ja ta tiek diagnosticéta Jasu
bérnam, ta jaarste ar bronhodilatatoriem un, ja
nepiecieSams, inhaléjamiem steroidiem. Astmas
arstésana bernam ar IMD ne ar ko neatskiras no

arstéSanas, ja bernam nav IMD.



Iejauksanas

Smaga skolioze var apgriitinat plausu maksimalu
izpleSanos, lidz ar to nelaujot cilvekam izdarit dzilu
ieelpu. Jtsu beérnam var bt nepiecieSamas mugurkaula
ortozes vai korsete lai paleninatu skoliozes attistibu

un saglabatu uzlabotu kermena stavokli ikdienas
aktivitasu laika. Lietojot ortozes, ir svarigi apzinaties,

ka tas ietekmé ne tikai skoliozi, bet a1T bérna elposanu.
Katra ortoze ir japarbauda, lai parliecinatos, ka tam nav
iespejama negativa ietekme uz elposanas funkciju. Jtisu
bérna ortopeédam un pulmonologam ir jastrada kopa, lai
parliecinatos, ka ortozes nodrosina pietiekamu atbalstu
mugurkaulam un nepasliktina elposanas funkciju.

Lai palidzetu efektivas elposanas gritibu gadijuma,
Jisu bérna arsts var rekomendét lietot atbalsta elposanas
paligierices (neinvazivas vai ventilacijas aparatu), kas

ka pieradits uzlabo gazu apmainu, samazina elpcelu
infekciju skaitu, un samazina hospitalizacijas (atrasanas
slimnica) vajadzibu un ilgumu. .

Neinvaziva ventilacija visbiezak tiek rekomendeéta, kad

ir hipoventilacijas (vajas elpoSanas spgjas) pazimes, vai
jebkuru elposanas problemu pazimes un simptomi.
Neinvazivas ventilacija tehnika tiek nodroginata ar

maskas vai kadas citas viegli nonemamas ierfces
palidzibu.

Bi-PAP (divlimenu pozitiva elpcelu spiediena ventilacijas
aparats) ir bieZi lietots neinvazivs ventilators, ko parasti
sak lietot ka nakts paligierici. Tas sastav no nelielas
masinas, kas pumpé gaisu caur trubinu, kas pievienota
kadam savienojumam vai maskai. Maska parsedz Jtsu
bérna degunu vai muti. Saspiestais gaiss, kas palidz Jasu
bérna elposanai, uzlabo CO2 izdalisanu izelpas bridi.
Atkariba no Jisu bérna vecuma, adas stavokla, sejas
formas un spgjas paciest o procediiru ir pieejami dazada

veida savienojumi.

Kad Jasu berns sak izmantot neinvazivo ventilaciju, ir

nepieciesams veikt visas nakts uzraudzibu (miega izpéti)
vismaz vienu reizi gada, lai varétu pielagot ventilatora
uzstadijumus un parbauditu un pielagotu masku vai citu
savienojuma veidu.

Ipasa uzmaniba japievers maziem béerniem, kas sanem
ilgtermina ventilaciju, domajot par iespgjamo sejas
attistibas traucgjumu (sejas vidusdalas hipoplazija)
novérsanu. Izmantojot individuali piemérotas maskas,
vai regulari mainot deguna spilvenus, deguna maskas
un pilnas sejas maskas, var noverst $ts komplikacijas
veidosanos. Sip ventilacija ar mutes ieliktni tiek
rekomendéta cilvekiem, kam nepieciesams elpoSanas
atbalsts arT dienas laika.

Dazreiz ilgtermina mehaniska ventilacija tiek nodrosinata
caur kirurgiski ievietotu cauruliti kakla, ko sauc par
traheostomijas cauruli. Indikacijas treheostomijai ir
hroniskas aspiracijas pneimonijas vai neefektiva elpcelu
sekrétu attiriSana, neskatoties uz paligiericu lietoSanu.
Dazi cilveki dod prieksroku traheostomijas caurulite,

ta vieta, lai lielako dienas un nakts dalu izmantotu
neinvazivo ventilaciju.

Akiitas elpcelu infekcijas arsteSana
Elpcelu infekcijas (parasta saaukstésanas un plausu
karsonis) ir visbieZakais iemesls, kapéc pacienti ar IMD
nonak slimnica vai nokltst dzivibu apdraudosa situacija.
Kad ir aizdomas par akatu elpcelu infekciju, ir svarigi,
ka Jasu bérns tiek pareizi izmekléts. Informgjiet arstu
par Jusu berna IMD veidu un to, kas Jums zinams par $is
slimibas gaitu.

Elpcelu infekcijas pazimes var bat vieglas, pat grati

pamanamas un tas ir:

* balums

* palielinata miegainiba

* samazinata apetite

e neparastas kriiskurvja un védera kustibas



e atra sirdsdarbiba un bieZa elposana

* viegls klepus

¢ aizvien lielaks nespéks un vajums.
Katra no $tIm pazimém pelna Tpasu uzmanibu, bet, ja
vél papildus Jiisu bérna skabekla saturacija ir mazaka
par 94% vai mazaka ka Jiisu bérna parasta skabekla
saturacija, Jasu berns nekavejoties ir jaapskata gimenes
arstam vai neatliekamas palidzibas specialistam.

Lai novertetu Jasu berna slimibas smaguma pakapi, arsts
veiks bérna izmekleéSanu un izklausTs Jiisu bérna plausu
skanas. Pargjie diagnostiskie testi varétu bit:

* Klepus efektivitates parbaude

* Pulsa oksimetrija un iespgjama CO, noteikSana,
lai novertetu elposanas traucgjumus

¢ KraSukurvja rentgenizmekl&jums, lai varétu
atklat plausu karsoni un plausu lauku kolapsu
(labakam salidzinajumam Joti noderétu ieprieksgjie
rentgena plausu izmeklgjumi)

* Krépu uzsgjums, ja Jtsu bérna klepus ir produktivs
un vins var atklepot krépas. UzseJumsdod
informaciju par baktériju veidu, kas izraisa
pneimoniju.

Jasu bérna akiitas respiratoras infekcijas galvenais
arstéSanas meérkis ir nodrosinat stabilu elposanas
funkciju.

Lielakaja dala elpcelu infekciju gadijumu ir jalieto
antibakteriala terapija. Tas nepiecieSams, lai arstetu
iespgjamu bakterialu plausu karsoni IMD pacientiem

ar tai sekojosu elposanas stavokla uzraudziSanu, ja ir
diagnosticéts plausu karsonis. Ja Jasu bérna skabekla
saturacijas Itmenis ir zems, papildus ir japiegada O,
(daZreiz caur deguna kanili, citreiz caur masku). Ir svarigi
piezimét, ka, ja pastav CO, retences pazimes, atbilstosaka
elposanas palidziba bis paligventilacija nevis tikai
O,pievade

Ja novero elposanas nepietiekamibas pazimes un
Jasu berns vel neizmanto neinvazivo ventilaciju, tad

ta batu jauzsak. Ja Jasu bérns jau izmanto elposanas
paliglidzeklus, lai stabilizetu Jiisu berna elposanas
funkcijas var bt nepiecieSama ventilatora uzstadijumu
parbaude, vai japalielina stundu skaits, ko bérns izmanto
paligierici. Smagaku slimibu gadijuma, ja neinvaziva
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ventilacija nelidz, Jasu bérns nevar atbrivoties no plausu
sekrétiem, vai Jasu bérnam ztd spégjas aizsargat vina

vai vinas elpcelus, palielinot aspiracijas risku, var bt
nepiecieSama intubacija..

Ir japastiprina proceddiras, kuru merkis ir mobilizet
Jasu bérna plausu sekrétus, ieskaitot klepus masinas
lietosanu, IPV, kraskurvja intermitéjosas spiediena

mainas un manuali palidzot atklepoties. Bronhodilatatori
un kraskurvja perkusijas ari var tikt izmantotas, péc

Jasu pulmonologa noradem. Ventilacija palidz tikai gazu
apmainas procesam, tapéc elpcelu attiriSanas metodes ir
jaizmanto arT atveseloSanas perioda, un jaturpina lietot
pat tados gadijumos, kad pacients lieto maksligo plausu
ventilaciju.

SVARIGI FAKTI, KO IEGAUMET

* Glabajiet rakstisku Jasu bérna IMD apakstipa
aprakstu, ja tas ir zinams, un pedéjo elposanas
testu izmeklejumu kopijas (plausu funkcionalie

testi, forseta vitala kapacitate), ko paradit

arstiem neatliekamas situacijas.

e Jasu bérna elposanas funkcijas ir japarbauda
pirms katras operacijas.

* Apaksgjo elpcelu infekciju arstesanai ir
jabat agresivai ar mérki noturét adekvatas
oksigenacijas un CO, limenus. Visbiezak, lai
arstetu infekcijas, ir jaizmanto antibiotikas.

Ja Jasu bernam ir kraskurvja muskulattiras
vajums, tad papildus palidziba atklepojoties ir
loti batiska.

* Nepietiekamas elposanas funkcijas simptomi
ir: balums, miegainiba, samazinata apetite
vai svara zudums, izmainits elposanas ritms,
viegls klepus, atkartotas elpcelu infekcijas/
plausu karsoni, izteikts nespeks, samazinata
koncentrésanas spéja, un rita galvassapes.
Sakuma simptomi var bt griiti pamanami.



Gastrointestinala apripe:

uzturs, baroSana un mutes dobuma apriipe

Bérni ar IMD bieZi saskaras ar €Sanas un uztura gratibam.

Citas bieZi sastopamas problémas ir gastroezofagealais

atvilnis (GEA), aspiracija, aizcietéjumi, runas gratibas,

slikta kaulu veseliba un problemas ar mutes un zobu
higienu. So problemu risinasana ir Jasu bérna apriipes
uzlabosanas batiska prioritate un taja vislabak ir iesaistit
multidisciplinaru komandu, ko veido specialisti ar

pieredzi édinasanas un riSanas novértésana, dietologs
vai uztura specialists un gastroenterologs.

E3anas un uztura traucgjumu simptomi

BieZa probléma bérniem ar IMD ir griitibas pienemties
svara jeb slikta svara dinamika. Savukart citiem IMD
pacientiem problemas var radit palielinats svars, ko bieZi
izraisa spgjas staigat zaudéesana.

Citi simptomi, kas saistiti ar Jasu bérna eédinasanas
traucgjumiem var bit:

¢ biezas plausu infekcijas

e sapes kriitis/ védera augsdala, vemsana

* koslasanas griitibas, aizriSanas vai klepus

¢ slikta mutes muskulattiras koordinacija, parmeriga
siekalosanas

* aizcietéjumi vai caureja

* griitibas ést patstavigi, sasniedzot atbilstosu
vecumu

¢ ilgas edienreizes; maltite, kas ilgst vairak ka 30
mintites tiek uzskatita par ilgstosu, tas var noradit
uz 8sanas traucgjumiem

. DR . /. - . DR .

¢ palielinata spriedze gimené vai samazinats prieks

par édienreizém, ko izjtt berns vai vina aprapetaji.

15

Noveértésana

Jusu bérna augSanas novértésana javeic katra regularaja
arsta vizite, izmeérot bérna augumu un svaru. Ja Jasu
bérns ir vecaks par 5 gadiem un nespégj nostavet, auguma
noveértesanas vieta var izmantot ulnaro garumu.

Bérniem ar IMD aug3anas likne parasti ir zemaka par
atbilstosa vecuma sagaidamo. Par to nav jauztraucas,

ja Jasu berna veseliba ir laba, nav noguruma pazimju,
atkartotu infekciju vai sirds un elpoSanas problemu.

Ir svarigi novérteéSanas bridi iegtit precizu Jisu bérna
svaru un biezi parbaudit svara dinamikas likni, lai
parliecinatos, ka berns pastavigi pienemas svara atbilstosi
savai ltknei.

Ja Jasu berna
augsana vai
veseliba ir
nepietiekama, var
ieteikt edinasanas
novértéSanu. Taja
jaieklauj mutes
dobuma un sejas
izmeklesanu,

apskati un bérna
@Sanas un risanas prasmju parbaudi un vina sedésanas
un pozas novertesanu.

Lai diagnosticetu risanas gritibas, kuras varétu bt
Jtsu bernam un palielinat aspiracijas risku, var lietot
videofluoroskopiju vai endoskopisko izmeklesanu.

Citi faktori, kas janem véra noveértgjot ésanu un riSanu,

ir kakla vajums, Zokla un kakla kontraktiras, vajas vai
augstas auksléjas, slikta méles lateralizacija, neregulara
zobu rinda, skolioze, vajs vai neefektivs klepus, elposanas
nogurums, nepietiekama elposanas funkcija nakts,

slikta apetite, gastroezofagealais atvilnis (GEA) un
dismotilitate.



Apriipe

Drosibai un atbilstosai uzturvielu uznemsanai ir Joti
svariga loma Jasu bérna barosanas traucgjumu arstésana
un apripé. legiit informaciju un instrukcijas par
veseligiem &Sanas paradumiem no &édinasanas un uztura
specidlista jau diagnozes uzstadisanas laika ir iesp&ja
proaktivi profilaktiski darboties, lai izvairTtos no parak

maza vai parak liela barojuma raditajam problemam un
uzturétu optimalu kaulu veselibu.

Ja Jasu bérnam &sana sagada gritibas, to var uzlabot ar
sekojosam darbibam:
* mainot pozu kada Jasu bérns atrodas vai seZ
édienreizu laika
* pielagojot galda piederumus un citas paligierices,
lai bérns varétu est patstavigi
* iemacoties un pielietojot drosus riSanas veidus
* mainot edienu faktiiru (pieméram, iebiezinot
skidrumus vai sagriezot &dienus loti mazos
gabalinos)

padarot edienreizes biezakas un izvéloties édienus
ar lielaku kaloriju daudzumu, ja bérnam ir
samazinats svars (dienas laika var ieturst vairakas
nelielas edienreizes un regulari uzkost ar 2 stundu
intervaliem)

* izmantojot fizioterapiju uzlabot Zoklu, méles,
galvas un kakla kustibas

* grieZoties pie dietologa, lai kontroletu partikas
un kaloriju uznemsanu un apspriestu papildus
kalorazas dzerienu lietoSanu samazinata
svara gadijuma vai kaloraZzas samazinasanu
aptaukosanas gadijuma.

JanemsSanas svara joprojam ir problematiska, vai
Jumsskiet, ka berna samazinatais uzturs ietekme
vina spgjas pretoties atkartotam elpcelu infekcijam,
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nepiecieSama gastroenterologa konsultacija, lai
apspriestu zondes barosanas iespgjas.

* Neilgai lietoSanai, pieméram, pirms un péc
operacijas vai aktas slimibas laika var tikt
izmantota nazogastrala zonde (barosanas caurulite,
kas ievadita caur degunu).

* Ilgsto3ai lietoSanai nepiecieSama kirurgiska
gastrostomas vai jejunostomas izveido$ana. Ja
izteikta gastroezofageala atvilna de] Jasu bérnam ir
rekomendéta Nissena fundoplikacija, to var izdarit
vienlaicigi ar stomas ievietoSanu.

e Cik biezi un cik daudz uzturvielu Jasu bernam
ir jasanem caur zondi vai stomu, lai nodroSinatu
vina skidruma un uztura prasibas, noteiks
gastroenterologs.

Kamer vien Jasu bérns var norit edienu
neaizrijoties baroSanas zondes lietosana
nenozimé, ka vins$ vairs nevares est ar muti.
Tiesi otradi — zondes barosana var klat par
atbalstu nepiecieSama kaloriju daudzuma
uznemsana, lai édienreize visiem édajiem
sagadatu baudu un samazinatu spriedzi,
kas saistita ar uztura uznemsanu.

Kunga un zarnu trakta motilitate (kustigums)
Bérniem ar IMD bieZi ir gastroezofageals atvilnis vai
aizcietejumi.

Gastroezofageala atvilna (GEA) simptomi var bt sapes

kriitts vai védera augsdala, vemsana, aspiracija un
atkartotas elpcelu infekcijas. GEA arstéSana izmanto
dazadus medikamentus un antacidus, ka ari diétas un
pozas izmainas.

Aizcietéjumus veicina daudzi faktori un tos var mazinat
mainot édienu fakttiru un skiedrvielu saturu uztura,
palielinot skidruma uznemsanu, mainot pozicijas un
kustibas, lietojot védera izeju mikstinosus lidzeklus,
kurus izraksta Jasu bérna arsts. Berniem ar IMD biezi

ir gratibas efektivi atviegloties un viniem var bat
nepieciesams ilgaku laiku pavadit tualete kopa ar kadu

paligu.



Runa

Berniem ar IMD var bt runas gratibas, ko rada sejas
muskulu vajums, Zoklu kontraktiras, vaja elposana,

vajas vai augstas aukslégjas, gratibas aizvert lipas un
traucéjumi smadzenu darbiba.

Mutes motora terapija un vingrinajumi var palidzét
uzturét Jasu bérna Zoklu un mutes kustibu apjomu.
lespgjams izmantot arT citas komunikacijas stratégijas.
Dazi berni labprat lieto komunikacijas ierices, ja viniem ir
gritibas izrunat vardus vai parunat pietiekami skali, lai
citi vinus dzirdétu, vai arf viniem ir vajdzirdiba..

Mutes dobuma veseliba un zobu kopSana

Jasu bérna zobu veseliba ietekmes vina vispargjo
veselibu, 8Sanu un runasanu. DaZas no problemam,
kas biezi sastopamas IMD gadijumos, un ar tam
saistitas veselibas problémas ir uzskaititas 3. tabula.

3. TABULA.

Mutes veselibas komplikacijas, kas saistitas ar bieZiem IMD simptomiem

Problema

Komplikacija

Gastroezofagealais atvilnis

Zobu emaljas erozijas un sapes

Mutes dobuma bakterijas

Pneimonijas attistiba

Elposana caur muti

Sausa mute un palielinats mutes dobuma infekciju risks

Neregulara zobu rinda un nepareizs sakodiens

Grtibas iztirTt zobus, bieZi kariozi zobi, koslasanas gratibas

Neésana caur muti

Smaganu hiperplazija

Kontrole un apriipe

Jusu bernam jagriezas pie bérnu stomatologa lidz 2
gadu vecumam vai diagnozes uzstadisanas laika. Sajas
vizites Tpasi japievers uzmaniba pareizai Jtisu bérna
apsédinasanai, ja vinam ir gratibas norit un izklepo-
ties. Ja Jasu bérns lieto ratinkreéslu, parliecinieties, ka
zobarsta kabineta ir pietiekami érti, lai nodroSinatu
tiksanu no ratinkrésla uz zobarsta kréslu un atpakal vai
arT ka zobarsts var piedavat Jasu bérna zobu arstésanu
vinam séZot ratinkrésla.

Ir ieteicami bieZi zobu higienista apmeklgjumi (vismaz
reizi 6 ménesos) nemot véra sekojoso:

* Vecakiem un aprapétajiem jadod padomi par
zobu kopsanu majas, tai skaita pareizu zobu
tiriSanu, fluora preparatu un antibakterialu mutes
skalojamo lidzek]u lietoSanu un nepiecieSamas
pozicijas izmainas vai Tpasa aprikojuma lietoSanu
patstavibas nodrosinasanai.

¢ Dzilas rievas dzeroklos ir japarklaj ar
aizsagmaterialu.
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* Ap 6 gadu vecumu Jtisu bérnam jadodas pie
ortodonta, kuram ir pieredze ar mutes dobuma
muskulu vajumu un kurs$ o vajumu nems vera,
planojot bérna zobu arsteésanu.

¢ Pieaugusajiem ar IMD jaturpina regulari
apmeklét zobarstu/zobu higienistu kontrolei un
profesionalai zobu notiriSanai.

* JaJasu bérnam ir vajadziga procedira anestézija
vai sedacija, parliecinieties, ka zobarsts zina par
IMD diagnozi un vajadzibas gadijuma var veikt
reanimacijas pasakumus. Zobarstam vajadzetu
bat informétam arf par laundabigas hipertermi-
jas profilaksi un sis dzivibai potenciali bistamas
reakcijas arstesanu.
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Kardiologiska apriipe:

rapes par sirdi

Kardiologiskas apriipes merkis ir agrina to sirds
problemu diagnostika un arstésana, kas var bat saistitas
ar IMD, jebkura vecuma. Dazu IMD formu gadijuma
sirds problemu attistisanas ir sagaidama biezi un lidz

ar to ir nepiecieSama regulara sirds izmeklésana. Citam
formam savukart nav raksturiga sirds iesaistiSanas un
regulara sirds izmekléSana nav nepieciesama. DaZreiz
sirds funkciju traucgjumi rodas dél vajuma, kas IMD
rezultata attistas sirds muskult. Citus traucgjumus izraisa
elposanas mazspéja, kas nav diagnosticéta un atbilstosi
arstéta un pastiprinati noslogo sirdi (skat. elposanas
apriipes nodalu). Sajos gadfjumos, vai gadfjumos, kad

ir aizdomas, ka simptomu iemesls var bit sirds aritmija
vai sirds palielinasanas, var biit nepiecieSama sirds
izmekléSana un kardiologa konsultacija. Ja IMD tips nav
zinams, var biit nepiecieSama regulara sirds izmeklésana.

Divas no biezak diagnosticejamajam sirds problémam ir
aritmija (nepareizs sirds ritms) un kardiomiopatija (ne-
pareizi funkciongjoss sirds muskulis un palielinata sirds).
Jebkura no $im problemam var bat ka galvenais noteiktu
IMD tipu sirds funkciju traucgjums, bet ne visiem pacien-
tiem ar $o IMD tipu bis sirds problemas (skat. 4. tabulu).

4. TABULA.

Kardiologiskie traucgjumi dazados IMD tipos

IMD tips

Kardiologiskie traucgjumi

aDG-RD

Palielinats kardiomiopatijas attistisanas risks

LAMA2-RD

Ir aprakstita neliela sirds palielinasanas, kas neietekmeé sirds funkcijas,
un aritmijas, kuras nepiecieSams arstet

LMNA-RD

Palielinats un nopietns aritmiju un kardiomiopatijas risks. Liela
nozime ir agrinai sirds funkciju novértesanai un regularam atkartotam
parbaudem..

COL6-RM

Sirds muskulis parasti nav skarts, bet kardiomiopatiju var izraisit
nearstéti elposanas traucgjumi. Ir ieteicama ehokardioskopijas veikana
uzsakot ventilacijas atbalsta procediiras

SEPN1-RM

Sirds muskulis parasti nav skarts, bet kardiomiopatiju var izraisit
nearstéti elposanas traucgjumi. Ir ieteicama ehokardioskopijas veik$ana
uzsakot ventilacijas atbalsta procediiras.

RYR1-RM

Sirds muskulis parasti nav skarts, bet kardiomiopatiju var izraisit

nearstéti elposanas traucgjumi. Ir ieteicama ehokardioskopijas veikana
uzsakot ventilacijas atbalsta procediiras.

Satsinajumi: aDG-RD - alfa distroglikanopatija; IMD —iedzimta musku]u distrofija; COL6-RM - kolagéna VI saistita miopatija; LAMA2-RD -
laminina o2 saistita distrofija, ieskatot MDC1A; RYR1-RM - rianodina receptora 1 saistita miopatija; SEPN1-RM - selenoproteina N1 saistita

miopatija; LMNA-RD - lamina A /C IMD.
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Kardiologiskie simptomi

Seit ir uzskaitTtas tipiskas ar sirds traucgjumiem saistitas
stidzibas. Tomér ir janem vera, ka mazi bérni var nemacet
§is stidzibas atbilstosi aprakstit

° nogurums

¢ elpas trikums

¢ adas un glotadu balums

* paatrinata sirdsdarbiba (tahikardija)
* sirdsklauves

* samanas zudums

* galvas reiboni

* nelabums

Sirds funkciju novértésana

Pirma sirds parbaude batu javeic laika, kad Jasu bernam
tiek uzstadita IMD diagnoze. Saja novertesana parasti
ietilpst elektrokardiogramma (EKG) un ehokardiografija

(sirds ultrasonografiska izmeklesana). Jisu bérna
kardiologs var nozimét ari 72 stundu EKG (Holtera
monitoréSana) vai notikumu monitoru (2 nedelu sirds
ritms izmainu pierakstu), lai parbauditu, vai bérnam nav
sirds ritma traucgjumu. Atkartoto izmeklgjumu biezumu
noteiks Jtsu kardiologs un tas biis atkarigs no IMD tipa,
ja tas ir zinams, un no kardiologisko stidzibu esamibas.

Ka minets 4. tabula, berniem ar L-IMD ir vislielakais
kardiologisko komplikaciju risks un viniem ir
nepiecieSsama sirds funkciju novértésana diagnozes
uzstadiSanas bridi un turpmak ik 6 ménesus. Bérniem ar
oDG-RD (saistita ar fukutinu un FKRP) nepiecieSama
sirds izmeklesana diagnozes uzstadisanas laika un pec
tam reizi gada. Berniem ar aDG-RD (kas saistita ar citiem
géniem, vai kuru izraisosie géni nav zinami) un LAMA?2
tipiem ir palielinats kardiologisko komplikaciju risks
un viniem nepiecieSama sirds izmeklésana diagnozes
uzstadisanas laika, 5 gadu vecuma, 10 gadu vecuma un
péc tam reizi gada. Ja EKG, ehokardiografija vai Holtera/

notikumu monitorégana tiek konstatéta kardiologiska

probleéma, atkartotas izmeklésanas var bt javeic bieZak.
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ArstéSana
Ja Jasu bérnam ir kadas kardiomiopatijas pazimes,
vajadzéetu uzsakt arsteSanu ar AKE inhibitoriem vai

beta blokatoriem. Smagas kardiomiopatijas vai sirds
mazspejas arsteSana berniem ar IMD neatskiras no $o
patologiju arstesanas citiem berniem.

Sirdij ir ¢etras kameras: divi priekSkambari un divi
kambari. Sirds pukst (saraujas, izsvieZot asinis no sirds
asinsvados, kur tas cirkulé caur citam kermena da}am),
kad labais priekskambaris dod pargjai sirds muskulattrai
signalu sarauties. Trauc&jumus, kas rodas i signala
nosttisana vai parvadg, sauc par aritmijam. Cilveki

ar aritmijam var stidzéties par sajtitu, ka sirds sitas
nepareizi.

Aritmijas iedala divos tipos:

* Supraventrikularas aritmijas izraisa
bojaJumspriekskambaros un signala vadiSanas
sistama un tas parasti arsté ar beta blokatoriem.

Ventrikularas aritmijas rodas kambaros un
tas ir bistamas dzivibai. Kad rodas sis aritmijas,
sirds nesitas un arf asinis kerment necirkule. St
tipa aritmiju var noverot cilvékiem ar LMNA-RD
un tas dé] var bt nepiecieSsama implantgjama
defibrilatora (sauc arf par AICD - automatisks
implantgjams kardioverters-defibrilators)
ievieto$ana, jo ventrikularas aritmijas nepariet
pasas no sevis. Defibrilators arste aritmiju,
nodrosinot, ka sirds sitas pareiza ritma, un
tadejadi noversot peksnu navi sirds apstasanas
del. AICD implantacijas jautaJumsir jaapspriez,
ja Jasu bernam ir progresgjosa izteikta sirds
paplasinasanas un vinam ir ventrikularu
aritmiju attistiSanas risks, vinam ir bijusas
samanas zaud@Sanas epizodes, vai vinam veikta
atdzivinaSana péc sirds apstasanas.



SVARIGI ATCERETIES
Pievérsiet uzmanibu sadiem iesp&jamu sirds problemu simptomiem
* nogurums
* elpas trakums
* balums
* neritmiskas vai paatrinatas sirdsdarbibas epizodes (sirdsklauves vai tahikardija)
* samanas zudums
* nelabums
* galvas reiboni

Regulara sirds izmeklesana palidzes agrini diagnosticet sirds problemas un laicigi uzsakt
arstesanu to IMD tipu gadijumos, kuriem raksturiga sirds muskula iesaiste.
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Ortopédija un rehabilitacija:

skoliozes un kontrakttiru aprtipe

Cilveki ar jebkura tipa IMD bieZi saskaras ar roku, kaju,
locttavu un mugurkaula ortopédiskam problemam.
Ortopediskas apriipes un rehabilitacijas pieejamibai ir

butiska nozime visa Jtisu berna dzives laika, lai saglabatu
un optimizétu muskulattiras darbibu, sekmétu komfortu,
drosibu un spé&ju kustéties neatkarigi, mazinatu sapes un

uzturétu péc iespgjas lielaku dzives kvalitati.

Ortopediskas problemas var bat locitavu un kakla
kontraktiiras, hipotonija, skolioze, pédu deformacija

un giizu dislokacija vai subluksacija.

e Piedzimstot var konstatet tadas problemas ka ar-

trogripoze, hipotonija, torticollis (Skibais kakls),

giizu dislokacija, skolioze un greizas pedas.

* BieZas ortopédiskas problemas, kas sastopamas
bérniem velak ir kontraktiiru un skoliozes

attistiba, kas var ietekmeét Jtasu bérna elpoce}u
veselibu (skat. elposanas aprapes nodalu).

Ortopediskas un rehabilitacijas arstesanas metodes

jauztver gan ka islaicigas, gan ilglaicigas; tas ir ka
investicijas nakotne.

Novértésana

Jtisu bérna apripes specialistu multidisciplinaraja

komanda jaieklauj arT ortop&ds un fizioterapijas un
rehabilitacijas komanda. Rehabilitacijas komanda
ietilpst fizioterapeits un ergoterapeits, protézists un
ratinkréslu, sedinasanas un ekipgjuma specialists.

Vismaz reizi gada specialistiem ir janovérté Jasu bérna
mugurkaula izliekums, locitavu kustigums, sedéSanas
pozicija un ikdienas aktivitates. NovertéSanai parasti
arsts izmanto apskati, mugurkaula rentgenogrammas,
goniometriju un miometriju.

Maziem bérniem ar izteiktu hipotoniju, elposanas
mazspéju vai nestabilu vai strauji progresgjoSu mu-
gurkaula izliekumu, vai arT gadfjuma, kad arstéSanai ir
nepietiekoss efekts, parbaudes ir javeic biezak.
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Vecaku un bérna apriipétaju viedoklis ir svarigs bérna
novérteéSana un viniem ir baitiska loma ortopédisko
manipulaciju izpilde. Drosi ltdziet eksperta viedokli
jebkura jautajuma, kas skar ortopedisko apripi.
Ortopediskas komplikacijas

Kaut arT ortopédiskas komplikacijas var rasties jebkura
IMD tipa gadfjuma, to smagums, veids un lokalizacija

dazadiem IMD tipiem atskiras (skat. 5. tabulu).
Kontrakttiras sikak ir aprakstitas 3. izceluma.

3. izceélums.

IMD un kontraktiiras

¢ Kontraktira ir locitava, kas nespgj kusteties
pilna tas apjoma. Lielaka dala kermena locitavu
(Iidzigi ka elkoni vai celi) ir ka durvis, kas ir
iestiprinatas enges un spgj pilniba atverties un
aizverties. Kad rodas kontraktiira, enges nedar-
bojas pareizi un durvis paliek iespriidusas ne Tsti
aizverta ne atverta stavoklL.

Kontrakttira var apgratinat dzivi, jo cilveks
zaudeé spéju kustinat roku vai kaju, kas ir
»lesprudusi” viena pozicija.

Lielaka dala kontrakttiru sakas pakapeniski

un laika gaita pasliktinas. Pagaidam vieniga
iesp&jama, kaut ne vienmér efektiva, arstésanas
metode kontrakttiram ir stiepSanas un zemas
slodzes vingrinajumi, kas veicina atbilstosas
kustibas pilna apjoma saglabasanu (piemeéram,
peldesana).

Kakla vai Zok]u kontraktGram ir batiska
ietekme uz darbaspgjam (kustibam, esanu)

un tam ir nepiecieSama Tpasa uzmaniba pirms
kirurgiskam procedtiram attieciba uz anestezijas
nodrosinasanu.




5. TABULA.

Specifiskam IMD raksturigo ortopédisko komplikaciju sakSanas vecums

Tipiska ortopédiska komplikacija

IMD tips

Kad?

Locitavu valigums (plaukstas
pamatnes, potisu, roku un kaju pirk-
stu locttavas)

COL6-RM, o.DG-RD, SEPN1-RM

Piedzimstot; var velak veidoties
kontrakttras

Locttavu kontrakttira

Ulriha IMD?*, pilniga LAMA2-RD

Var bat piedzimstot; kontraktaras
paradas pirms pazid spéja staigat, ja
pacients staiga

aDG-RD, daleja LAMA2-RD
LMNA-RD, COL6-RM

Kontrakttiras paradas péc spejas staigat
zaudésanas

Guzu dislokacija

COL6-RM

Piedzimstot

Kakla kontrakttiras

UCMD, LAMA2-RD, LMNA-RD

Attistas no 0 I1dz 10 gadu vecumam

Mugurkaula sttvums

SEPN1-RM, LMNA-RD, COL6-RM,
LAMA2-RD

Progresgjoss mugurkaula lejasdalas
stivums

Skolioze

UcCMD

Piedzimstot (kifoskolioze)

LMNA-RD, SEPN1-RM, LAMA2-RD,
RYR1-RM

Agrina sakuma: berniba

aDG-RD

Velina sakuma (jostas dalas lordoze):
pusaudZa gados, zaudgjot sp&ju staigat

*Piezime $ai tabulai: Ulriha IMD (UIMD) ir nodalita no COLS, lai paraditu, ka UIMD jeb agrina sakuma atrak

progresgjosai COL6 formai var bt atraks sakums. COL6 saja tabula apzimé kolagéna 6 miopatijas viduvejo formu

un Betlema formu. Lidzigi arT pilniga un daléja LAMA2-RD ir atdalitas, lai apzimétu pilnigu (agrina sakuma
MDC1A) un dalgju (velina sakuma, pacients staiga MDC1A).

Saisindjumi: aDG-RD - alfa-distroglikanopatija; IMD - iedzimta muskulu distrofija; COL6-RM - kolagéna
VI saistita miopatija; LAMA2-RD - laminina a2 saistita distrofija, ieskaitot MDC1A; RYR1-RM - rianodina

receptora 1 saistita miopatija; SEPN1-RM - selenoproteina N1 saistita miopatija; LMNA-RD - lamina A/C IMD.

Apriipe

IMD ortopedisko komplikaciju apriipes galvena
sastavdala ir proaktiva, profilaktiska pieeja.

Lai ortopédiskas manipulacijas sniegtu Jaisu bérnam
lielako iesp&jamo rezultatu, loti svariga ir komunikacija
starp Jasu gimeni, ortopedu un rehabilitacijas komandu.

aktivitates.
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Jasu bérns ir janosita pie fizioterapeita vai ortopeda
pirms kontraktiiru attistiSanas, motoras funkcijas
zuduma, gaitas izmainam, pirms paradas nepareiza
poza, sapes, skolioze, parvietoSanas problémas,
locitavu deformacijas vai nespéja veikt ikdienas




Kontrakttiru aprapé var lidzét arstéSana, kas ietver
locttavu, loceklu, gtizu, kakla, mugurkaula un Zoklu
stiepsanu ikdiena. Dienas vai nakts lietoSanai var tikt
rekomend@tas arT dazadas ortozes vai splinti. Pieméram,
potites-pedas ortozes (AFO), tai skaita dinamiskas AFO
(DAFO), pielagotas AFO (MAFO) un cela-potites-pedas
ortozes (KAFO), ka arf dinamiskie un pasivie plaukstu,
celu un elkonu splinti.

Lai noverstu skoliozes progresesanu, var tikt ieteikta

mugurkaula korsetes nésasana. Jebkuras korsetes vai
citas ortopediskas manipulacijas gadijuma ir janoverte
tas ietekme uz elposanas funkciju (skat. Elposanas
apriipes nodalu).

Par dalu no Jasu bérna ikdienas aktivitasu atbalsta var
klat dazadas paligierices. Stavésanas, staigasanas un
citu parvietosanas veidu paligierices ietver spiekus,
staigasanas ramjus, stavéSanas ramjus, SipoSanas
staigulus, rollatorus un ratinkréslus. Cita veida
ekipeJumsvar bt nepiecieSams, lai parvietotu bérnu,
palidzétu est, dzert, sarunaties, pagriezties gulta, lietot
tualeti vai mazgaties. Ir bitiski sadarboties ar tadu
rehabilitacijas komandu, kurai ir pieredze darba ar
neiromuskularo slimibu pacientiem.

Ja Jasu bérnam sap, rehabilitologs var palidzét

sapes samazinat. Sapju samazinasanai var lidzet
pareizas pozas ienemsana sézot, stavot un gulot, ka arT
atbilstosa ortozu un korsesu pielagosana. PeldéSana vai
fizioterapija Gident arT var palidzet sapju kontrole.

Kirurgiska arstéSana

Kirurgisku arsteSanu Jasu bernam var rekomendet, lai
uzlabotu vai saglabatu kustibu funkcijas, samazinatu
sapes vai uzlabot sedus poziciju, vai lai pielagotu
ortozes, kas lautu stavet kajas. Kirurgijai IMD gadijuma
ir savi riski; pirms operacijas ir obligati nepieciesama
kvalitativa konsultacija ar arstu par jebkuras
kirurgiskas iejauk3anas riskiem un ieguvumiem.
Ortopédiskas l;iruréijas mérkis ir funkcionals
uzlabojums.
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Giizu nestabilitate

*.Ja Jasu bérns staiga, agrina stadija var tikt
. —_ v . % . _ .
apspriesta gizu kirurgijas iespgja, lai uzlabotu
staveésanas un staigasanas spgjas. Tomer
nepiecieSama kustibu ierobeZosana zinamu laiku
Ppéc operacijas var izraisit locTtavu kontraktaras un

vél vairak traucét staigasanai.

* JaJasu berns nestaiga, kirurgiska iejauksanas tiek
rekomendeta tikai tad, ja gtiZzu dislokacijas del
bérnam ir hroniskas sapes, bet tas méedz bt reti.

Ce}u kontraktiras

». St komplikacija reti tiek labota kirurgiski, bet tas
var biit nepiecieSams smagas kontraktiras (>900)
gadijuma, ja tas de] berns nevar erti sedét.

PotiSu kontraktiras

* Ahilla cipslas pagarinasanas operacija tiek veikta
bieZi un var tikt uzskatita par iespé&ju, kas uzlabo
staigaSanu vai spgju noturét kermeni viena poza,
arT dod iesp&ju nésat kurpes vai ortozes. Bet
japatur prata, ka pecoperacijas risks var bt lielaks
ka operacijas ieguvumes.

Skolioze

* Mugurkaula skriemelu saaudzeSanas operacijas
merkis ir saglabat funkcionala un komforta zina
vislabako iespgjamo kermena stavokli. Tas veids
un skriemelu saaudzeSanas apjoms ir atkarigs no
ta vai berns vél staiga un no mugurkaula izliekuma
pakapes. Operaciju var veikt tikai neiromuskularo
slimibu kirurgija pieredzgjis neirokirurgs.

Mugurkaula operacija loti maziem bérniem ir
pielaujam tikai tad, ja konservativas arsteSanas
metodes ar korseti vai ortozém nevar tikt izmantotas
vai ir bijusas neveiksmigas.

Ne-saaudzesnas tehnikas, tadas ka “augosie stieni”,
var tikt izmantotas, lai lautu bérna mugurkaulam vel
augt. Sts tehnikas gadijuma nepiecieamas vairakas
kirurgiskas iejauksanas, lai pagarinatu ievietoto
stien.

Vecaku bérnu mugurkaula deformaciju operacijas
uzlabo dzives kvalitati. Bet janem veér3, ka tas ir
lielas un smagas operacijas, kam ir nopietni veselibas
riski, kas rfipigi japarruna ar Jtsu bérna arstiem un
arstesana iesaistito specialistu komandu.



Izcélums 4.

Pirms mugurkaula kirurgijas pacientiem ar IMD ir jaizdara
¢ Elposanas un sirdsdarbibas izmekléSana pirms operacijas ir obligata.

* Ja pacientam nav normali plau$u funkcionalie raditaji (ka aprakstits plausu funkcionalie raditaji sadala), tad

jauzsak intensiva elpcelu terapija, ieskaitot tadus veidus ka paligelpinasanas tehnikas, klepus asistenti un
mehaniska ventilacija.

* NepiecieSama tiksanas ar anesteziologu, lai parrunatu slimibas izraisttos riskus, elpcelu kontroles veidus
operacijas laika ka arf rekomendgjamos anestezijas lidzeklus.

* Ir japarruna pecoperacijas hospitalizacijas perioda ietekme uz muskulu speku un kontrakttiru veidosanos.

* Ar ergoterapeitu, fizioterapeitu vai rehabilitologu ir japarruna viss, kas saistits ar ikdienas aktivitatem

pécoperacijas perioda jau laicigi pirms operacijas.
— BaroSana: patstaviga eSana var klat vel griitaka un var paradities nepiecieSamiba péc paligiericem

— Mobilitate: parvesana no slimnicas majas, slimnicas gulta, un paligierices: ratinkrésla un majas

modifikacijas; majas apriipe un atbalsts (socialie dienesti)

— Galva un kakls: korsetes vai ortozes un kakla atbalsts var biit nepiecieSams arT péc operacijas: ar laiku bieZi

novéro pastiprinatu kakla atliekSanu un to nepiecieSsams kontrolét.
e Ir japarruna sapju kontrole (slimnica un majas).

* Péc operacijas biis nepiecieSama ilgstosa atrasanas neirokirurga kontrole.
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Paliativa apriipe:

Individuala un gimenes emocionala labklajiba

Paliativas aprtipes mérkis ir sniegt komfortu cilvekiem ar
dzivibu apdraudosam slimibam. Ta apvieno emocionalo,
garigo, attistibas un fiziskas dzives nepiecieSamibas un
to problemu risinajumus. Jums un Jasu bérnam btitu
labak, ja Jtis uzsaktu paliativo apripi jau no slimibas
diagnosticesanas briza. Veselibas apriipes specialistu
komanda varétu Jums palidzét brizos, kad Jums bas
jaizdara izvele par intervencem, kas ietekmeés turpmako
Jasu bérna dzives kvalitati.

Pat ja liekas, ka paliativa aprtipe piedava plasu
pakalpojumu spektru, tas mérki ir konkréti: samazinat
cieSanas, arstét sapes un citu distresu izraisosus
simptomus, sniegt psihologisku un garigu apripi, ta

ir atbalsta sistéma, kas palidz Jisu bernam dzivot tik
aktivi, cik vien iesp&jams, un atbalsta sistema, kas palidz
visai gimenei. Daudzi cilveki paliativo sistemu saista ar
“padosanos”, vai ar to, ka dzives beigas ir tuvu. Paliativa
apripe ir kas daudz vairak: ta ir visaptverosa sistema, lai
arstetu smagu slimibu izraisttus simptomus.

Sapes/vajums

Sapes var biit nopietna un nepietiekami noveértéeta
problema, ko var izraistt dazadi simptomi dazadas
kermena sistémas. Piemeram, sapes, kas rodas

no progresgjosa muskulu vajuma, skoliozes, un
kontrakttiram, varétu arstét piemérojot, dazadus
reguléjumus sédésanai un splintus. Emocionalie un
psihologiskie aspekti, ieskaitot nemieru, depresiju, un
bailes, arT var izraisit sapes un vajumu. To savstarpgja
mijiedarbiba var btit nozimiga un to nepieciesams
izvertet.

Jusu béerna sapju efektiva kontrole sakas ar vispusigu
akiito un hronisko simptomu novertejumu. Nosa-
kot, kad ir sapju epizodes, to bieZzumu un ilgumu,
iespejams atklat tas izraisosos faktorus un arf tadus,
kas palidz samazinat sapes.

Vajumu bérni ar IMD atzImeé bieZi. Aktivitates
limenis, elposanas sistémas stavoklis, miega paradumi
un dazadi medikamenti var izraisit vai ari palielinat
vajumu.

Gariga veseliba

Griatibas ar IMD slimibas diagnozes uzstadiSanu,
un daudzas neskaidribas par slimibas gaitu, Jums,
Jasu bernam, un citiem gimenes locekliem palielina
emocionalas spriedzes risku; jis varat izjust tadas
emocijas ka nomaktiba, nemiers, bailes un skumjas.

Ir Joti svarigi noveérot Jasu bérna emocionalo labsajttu.
Dazas pazimes, kas prasa pastiprinatu uzmanibu,

var bt tieSas, pieméram, skumjas, vai netiesas,
pieméram, dusmas vai nemiers. Ja Jums ir kads pamats
satraukumam par Jasu bérna garigo labsajttu, Jums
jaruna ar bérna veselibas apriipes specialistiem, lai
ieguitu atbalsta psihologa konsultaciju un apspriestu
pieejamos lidzeklus, kas lautu tikt gala ar situaciju.
Tikpat svarigi ir pievérst uzmanibu Jasu pasu ka
vecaku vai apriipétaju emocionalajai labklajibai.

Lai tiktu gala ar stresu, katram cilvekam ir citads
aizsardzibas mehanisms. Lielakai dalai vecaku ir Joti
grati tikt gala ar emocijam, kad runa iet par hronisku
bernu slimibu, tadu ka IMD. Kad vecaki un gimene
izjat spriedzi, to izjat arf berni. BieZi palidz gimenes
konsultacijas pie psihoterapeita.

Sadam konsultacijam japalidz veidot atvertu diskusiju,
veidot attiecibas, un atzit savas bailes, saspringumu un
skumjas.

Citi atbalsta avoti ir:

e Interneta eso$as grupas un sarakstes (pieméram,
Facebook grupas ka “Merosin Positive Mums
for Merosin Negative Kids”, un Yahoo atbalsta
grupas LMNA-RD, SEPN1-RM, Ulriha IMD,
Betlema miopatijas, Walker-Warburg sindroma,
lisencefalijas un aDG-RD)

e Interneta lapa CureCMD (curecmd.org),
informacijai un zinu apmainai
e Personu atbalsta grupas slimnicas vai citas
iestadées
¢ Atbalsts no Jasu ticibas tradicijam, ja piederat
kadai ticibai.
Sie atbalsta veidi var palidzét Jums un Jasu gimenei
sagaidit nakotni un pienemt apzinatus lemumus, kad
notikumu gaita kltist neskaidra vai biedgjosa.
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Dzives beigu apriipe

Gimenes locekliem un veselibas aprtipes specialistiem
biezi ir grati runat par naves iespgju, bet IMD ir
potenciali dzivi ierobeZojosa slimiba, un parrunas par
dzives beigu aprapi ir nepiecieSamas.

Ir Joti svarigi, lai JGsu bérna veselibas aprtpes
specialisti palidzétu Jums orientéties ar dzives beigam
saistitajas problemas. Labak batu, ja Sada saruna batu
notikusi pirms ir notikusi lieli dzivibu apdraudosi
veselibas sarezgifjumi, dodot laiku Jums un gimenei
skaidri novertét visas iespgjas un ievakt nepiecieSamo

informaciju pirms lemumu pienemsanas.

NepiecieSamiba un laiks, kad notiks $ada saruna ir
atkariga no diagnozes un slimibas gaitas, bieZi ta ir
steidzamaka, ja diagnoze ir smagaka vai ta nav zinama.
Merkis veselibas apriipes specialistiem un Jasu gimenei
ir viens — stradat kopa, lai mazinatu cieSanas.

Pedeja desmitgade ir noverojams milzigs prog-
ress IMD pacientu apriipé. Aprtpes vadliniju
sagatavosana, starptautisku registru veidogana,
un pieaugoss zinatniskais impulss, meklgjot
iespgjamas arstéSanas metodes dod labakas
nakotnes ceribas. Veidojot infrastrukttiru, and
palielinot sabiedribas informétibu, tiek attistita
labaka veselibas apriipe. Zinatnei veicot jaunus
atklajumus, turpinasies iesp€jas pagarinat Jtsu
bérna dzives ilgumu un uzlabot tas kvalitati.

Dzive ar IMD nebiis taisna tacina, bet drizak ka spirale, kas iet no viena noti-
kuma 11dz nakosajam, tad atpakal , un tad atkal uz prieksu.
Saja laika, nepartraukta uzmaniba, apriipe, un pacietiba visas jomas, kas

skar veselibas apriipi, emocionalas, praktiskas, un garigas vajadzibas, ir

vissvarigakas lietas, kas var palidzét slimniekiem un tiem, kas viscieSak

saistiti ar vinu apripi.

Meklgjot spekus sevi, mekléjiet palidzibu citos.

Papildus IMD veselibas apriipé iesaistitajiem cilvékiem, pastav ari augosa
sabiedribas dala, ko veido gimenes, kas var dalitiesar jums informacija
un izpratné, kamér jis turpinat sadzivot ar IMD lidz ar visiem no ta

. . v _ee v d e .
1zrietosajiem sarezgijumiem.



Pielikums A

Apakstipu apraksti

Ar alfa distroglikanu saistitas distrofijas (¢DG-RD,
distroglikanopatijas):

Distroglikanopatijas ir slimibu grupa, kas izpauZas

ar neirologisko un fizisko traucgjumu spektru.
Pacientiem, kam ir slimibas simptomi zidaina vecuma,
to sauc par iedzimto muskulu distrofiju, un viniem
bieZi novero smadzenu iesaisti procesa, tai skaita
krampjus un attistibas aizturi, bet kognitiva attistiba
Siem bérniem var bt ari normala. Pacientiem, kam
noveéro slimibas simptomus bérniba vai pieauguso
vecuma, slimibu sauc par plecu-iegurna joslas muskulu
distrofiju ar parsvara muskulu iesaisti, lai gan var
noverot arT vieglus kognitivus traucgjumus. Pieméram,
var biit runas traucgjumi.

Zidainiem, kuriem ir smagaki traucgjumi, slimibas,
kas tos izraisa, var bat: Volkera-Varburga (Walker-
Warburg) sindroms (WWS), muskulu-acu-smadzenu
(MEB) slimiba, vai Fukijama (Fukuyama) muskulu
distrofija. Daudziem noveéro izmainas Magnétiskas
rezonanses izmeklgjumos (MRI), ieskaitot strukttiras
izmainas un lisencefaliju (patologiska neironala
migracija embrionalaja smadzenu attistibas perioda).
Krampji, barosanas traucgjumi, un acu problémas (Joti
smaga tuvredziba, tiklenes problemas, katarakta) ir
bieZi sastopami pie SIm trim aDG-RD formam.

Betlema miopatija

St miopatija lidz ar Ulriha IMD veido kolagena 6
miopatijas spektru. Tas nozimé, ka sis divas nav
dazadas slimibas, bet tas ir vienas slimibas dalas, kuras
apvienoti tas smagakie (Ulriha) un vieglakie (Betlema)
simptomi. Kolagéna 6 miopatijas (Ulriha IMD un
Betlema) vieno progresgjosa kontraktiiru attistiba,

adas izmainas, un mutacijas viena no trim kolagena 6
géniem. Pieaugusajiem ar Betlema miopatiju novero
Abhilleja cipslas mazkustigumu, tapat arT stivumu
vairakas citas locitavas (elkonos, celgalos, mugurkaula)
un Tpasi dazos roku muskulos. Citi simptomi ir slikta
slodzes panesamiba, gritibas uzkapt pa kapnem

vai izpildit uzdevumus, kas prasa pacelt rokas virs
galvas. Sie simptomi ir saistiti ar grati diagnosticgjamu
muskulu vajumu, kadu var konstatet Betlema
miopatijas gadijuma. Ka visu retu slimibu gadijuma, ar1
IMD, pacientiem ar Betlema miopatiju pagatné varetu

bt izteiktas aizdomas par citam slimibam.

Ar LMNA saistita distrofija:

Sis ir nesen atpazits IMD apakstips (L-IMD), ko izraisa
mutacijas lamina A /C gena (LMNA), ko nevajadzétu
jaukt ar laminina A2 genu (LAMAZ2), kas ir saistits ar
merozina nepietiekamibas vai LAMA? saistitu IMD.
Daziem bérniem ar LMNA-RD noveéro arkartigi vajus
kakla muskulus, kas izraisa griitibas noturét paceltu
galvu. To apraksta ka “kritosas galvas sindromu”.
Berniem ar LMNA-RD var novérot krTtosu pedu, kas
nozimé, ka pédu nevar pacelt, kaut arT kaju speks

ir saglabats. Pacientiem ar LMNA-RD pirmajos 2
dzives gados var novérot funkciju un speka zudumu,
kas ievieto $o IMD cita grupa atskiriba no citam

IMD, kuru gadijuma pacienti parasti lenam apgtist
funkcijas. Novérojamais funkcijas zudums varétu

bit zaudéta spgja tikt rapus pozicija. Berniem ar
LMNA-RD nepieciesams agrins un bieZs elposanas un
sirdsdarbibas monitorings.

Plecu-iegurna joslas muskulu distrofija (LGMD):
Plecu-iegurna joslas muskulu distrofija parasti attiecas
uz muskulu distrofijas grupu, kas sakas vélaka bérniba,
pusaudzu gados vai pieauguso vecuma. Pastav
vairakas genetiski atskirigi definetas LGMD formas.
IMD ieklaujas LGMD spektra. Daziem bérniem ar
mutacijam LAMA2, kolagéna 6, LMNA vai kada

no oDG geniem, var bt vieglaka slimibas forma,

kas izpauzas dzive velak, cilveki iemacas staigat

un saglaba $o spgju. Citiem vardiem sakot, IMD un
LGMD ir gramatu mugurinas uz viena plaukta, bet
nav diagnozes pasSas par sevi. Kritiski svarigi ir iegtit
genetisko apstiprinajumu IMD un LGMD slimibam.

Laminina o2 saistita distrofija (MDC1A, Merozina
nepietiekamibas IMD):

St slimtba arT zinama ka LAMA2-saistita IMD. Bérni ar
LAMAZ2-RD piedzimst ar muskulu vajumu, hipotoniju
un viniem agrini novero elposanas un barosanas
traucgjumus ka arT progresgjosas locitavu kontraktaras.
Dazi var iemactties staigat, lai gan berni ar dalgju
laminina 02 (merozina) nepietieckamibu redzamu
muskulu bioptata parasti iemacas staigat un saglaba



o sp&ju pat agrina pieauguso vecuma. Tomér bérni
dazu tadu mutaciju gadijuma, kas izraisa pilnigu
nepietiekamibu muskulu bioptata, arT iemacas staigat
un saglaba So sp&ju agrina pieauguso vecuma; bet
dazreiz dalgju nepietiekamibu gadijuma spéja staigat
netiek apgtita nekad. Slimibu diagnosticg, izmantojot
muskulu vai adas biopsiju krasojumu, kur redz pilnigu
vai daleju laminina 02 (merozina) nepietiekamibu,
atrodot 2 mutacijas LAMA?2 gena (vienu parmantotu
no mates un vienu no téva), un smadzerllu MR
izmeklgjumu rezultatus, kur redz izmainas baltaja
viela.

sIRYR1 saistita miopatija

Lidz sim tika uzskatits, ka mutacijas rianodina
receptora gena (RYR1) var izraisit divas iedzimtas
miopatijas formas: centralas serdes slimibu vai multi
miniserzu slimibu. Ir noskaidrots, ka mutacijas saja
géna, ir par iemeslu arT IMD apakstipam. Piemérotaks
8is slimibas apraksts varétu bat IMD, kas aptver

abas slimibas gan iedzimtu miopatiju, gan iedzimtu
muskulu distrofiju. So terminu izcelsme ir saistita

ar muskulu biopsijas izmeklgjumu atradumiem.
Raksturigajas musku}u arhitekttiras izmainas, kas
redzamas muskulu bioptata krasojuma vai, izmantojot
elektronmikroskopiju saucas miopatija. Muskulu
Skiedru degeneraciju, regeneraciju un fibrozi sauc
par distrofiju. DaZreiz atSkiriba starp abam formam
ir izpladusi. Zinama parklasanas starp iedzimtu
miopatiju un muskulu distrofiju simptomiem,

ir noverojama ar SEPN1- saistitam miopatijam.
Sagaidams, ka tiks atklati arvien jauni géni, kas
apvieno muskulu distrofijas ar miopatijam.

Cilvekiem, kuriem ir IMD kliniska izpausme,
mutacijas RYR1 géna parmantojas péc autosomali
recesiva iedzimsanas tipa, viena kopija nak no mates
un viena no téva. Ka visu IMD gadijuma kliniskas
izpausmes var biit dazadas. Dzimsanas bridi berniem
ir hipotonija vai lenganums, sejas vajums, daziem

ir acu muskulu vajums. DaZi berni iemacas staigat,
bet citi neiemacas. Elposanas, baroSanas un riSanas
gratibas izraisa nepiecie§amibu péc G-zondes un/vai
elposanas paligventilacijas palidzibas ar Bi-PAP vai
ventilatoru jau agrina vecuma. Slimajiem bérniem bieZi
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novéro nazalu runu. DaZiem bieZas plausu infekcijas

ar progresgjosu skoliozi novéro agrina vecuma, Ipasi, ja
slimiba ir smaga. Bérnu kognitivais Itmenis ir vidgjs vai
augstaks.e.

SEPNT1 saistita miopatija (selenoproteina
nepietiekamibas IMD, rigidas muguras muskulu
distrofija, vai RSMD):

SEPN1-saistTta miopatija izpauZas ar aksialo muskulu
vajumu (galvas nenoturésana, “vajs kakls”), rigidas
muguras attisttbu (skolioze), un elposanas problemam
(kamer staiga), biezi agra berniba. Daudziem berniem
novéro medialo augsstilbu muskulu zudumu, kalsnu
augumu un raksturigu mugurkaula izliekumu.
Muskulu biopsijas rezultati var dot diezgan daZadus
sledzienus: muskulu distrofija, multi miniserZu slimiba
un iedzimta skiedru veidu disproporcija. SEPN1
genetiska diagnozes apstiprinasana ir svariga, tapec ka
pacientiem ar L-CMD ir lidzigi simptomi. Ar SEPN1-
saisttto miopatiju slimojoSiem pacientiem nenovéro
sirds traucéjumus (protams, var bt sekundaras sirds
izmainas, ko izraisa laicigi nediagnosticétas elposanas
problemas), kamér pacientiem ar L-CMD javeic
regulara sirds ritma traucgjumu un kardiomiopatijas
novéroSana katru gadu.

Ulriha IMD (UCMD):

Ulriha IMD raksturo muskulu vajums, proksimalo
locitavu kontraktiras un distalo locitavu palielinats
lokanumes. Starp citiem simptomiem ir rigiditate
muguras lejasdala, kifoze (palielinats mugurkaula
izliekums augsdala), adas izmainas (hyperkeratosis
pilaris, keloidu veidosanas, miksta/samtaina ada),
elpcelu komplikacijas, augstas aukslgjas, papeza
pastiprinats aizmugures izvelvejums, un leéna slimibas
progresésana. Slimibu diagnostice ar muskulu vai adas
biopsiju, kura konstate kolagéna trikumu, kolagéna
retenci fibroblastos, vai konstat&jot mutaciju viena

no trim kolagéena 6 géniem. Ulriha IMD un Betlema
miopatija ir dala no vienas slimibas spektra.



Nediagnosticeta IMD:

Pedgjos divdesmit gados ir atklati 18 jauni géni,
mutacijas kuros izraisa IMD. Jaunu tehnologiju, tadu ka
pilna eksoma sekven@sana, izmanto$ana laus atklat art
citus genus. Ar jauno tehnologiju palidzibu bas raditi
prieksnoteikumi, lai labak saprastu IMD kompleksos
genetiskos mehanismus. Ta rezultata mes varesim
labak saprast zinamo slimibu apakstipus; pieméram,
pacientiem ar Volkera Varburga sindroma (WWS)
klinisko diagnozi, Senetiska mutacija zinamajos seSos

génos tiek atrasta tikai 40% gadijumu. Tas nozimé, ka
60% personu ar WWS ir mutacijas nezinamos génos.

Un, vissvarigakais, ka cilveki ar IMD, kuru diagnoze
nav apstiprinata ar genetiskiem izmeklgjumiem,

var izmanot $is vadlinijas, lai planotu arstéSanu ar
specialistu komandu un registréties IMD registra
(cmdir.org). Registresanas Jums vai Jisu bernam
laus piedalities notiekoSajas génu izpetes, nodrosinot
Jas ar nepiecieS$amo informaciju. Lai gan genétiskas
mutacijas atrasana Jautu specialistu komandai vadit
slimibas arstésanu merktiecigak, daudzi pacienti ar
IMD saskaras ar lidzigam veselibas problemam, un
§is terapijas vadlinijas nodrosinas Jis ar nepiecieSamo
palidzibu ari bez galigas genetiskas diagnozes.

Pielikums B

Specializéto aprapi nodrosinoSo specialistu apraksti

Augstaka limena Prakses masa™

Apkopojoss termins, ko izmanto, lai aprakstitu
sertificetu un registretu medicinas masu, kam ir viena
no sekojosam darbibas jomam: kliniskais specialists,
sertificéta registréta anestézijas masa, sertificeta
vecmate vai sertificeta prakses masa. Prakses masai
ir magistra grads un sertifikats kada no apraipes
grupam (pieméram, pediatrija). Prakses masa var
stradat neatkarigi un sadarbiba ar arstiem un citiem
multidisplinaras komandas biedriem, vinas var bat
eksperti subspecialitate, pieméram neiromuskularas
slimibas vai kardiomiopatijas.

Kardiologs:

arsts, kam ir Tpasa izglitiba un apmaciba veselibas
problemas, kas saistitas ar sirdi. Kardiologi arste
dazadas slimibas, pieméram aritmijas (sirds ritma
traucgjumus), paaugstinatu asinsspiedienu, un sirds
slimibas. Daziem kardiologiem ir lielaka pieredze
vai apmaciba darba ar sirds muskula problemam
(kardiomiopatiju specialisti).

Sertificéta prakses masa (Certified Nurse
Practitioner (NP))*:

medicinas masa ar magistra gradu vai apmacita ka
arsts, kas izmeklg, diagnosticg, iesaka arstéSanas
rekomendacijas, izraksta receptes, un veic turpmako
noveérosanu savu zinasanu ietvaros. Prakses masa
palidz un apmaca pacientu un vina gimeni par
slimibu.

Endokrinologs

Arsts, kuram ir Tpasa izglitiba un apmaciba slimibas,
ko izraisa problemas organos, kas veido un izdala
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hormonus (kimiskas vielas ar dazadam funkcijam
miisu kermeni). Endokrinologi arsté dazadas slimibas,
tadas ka cukura diabetu, mazu augumu, un novélotu
pubertati.

Gastroenterologs.

Arsts, kuram ir Tpasa izglitiba un apmaciba kunga
zarnu trakta problemas, un traucéjumos ar baribas
uzstksanos. Gastroenterologi arsté dazadas slimibas,
tadas ka smagi aizcietéjumi, neuzplauksme, un
gastroezofagealais atvilnis.

Arsts-genetikis**.

Arsts, kuram ir 1pasa izglitiba un apmaciba
mediciniskaja genetika un konsultesana. Arsts-
genetikis diagnostice parmantotas un iedzimtas
genetiskas slimibas, ka arf palidz izskaidrot kada
genatiska mutacija izraisa Jaisu berna slimibas
simptomus, un varbit var palidzét Jums izdomat,
kada ir iesp&ja, ka nakosajam bérnam biis tada pati
slimiba.

Neirologs.

Arsts, kuram ir Tpasa izglitiba un apmaciba nervu
sistémas problémas. Nervu sistéma iedalas centrala
nervu sistéma (galvas un muguras smadzenes),

un periféraja nervu sistéema (nervi, kas nak ara no
muguras smadzeném, savienojuma vietu starp
nerviem un muskuliem, un musku}us). Neirologi
arste dazadas slimibas, tadas ka epilepsiju, migrénas
un attistibas aizturi. DaZiem neirologiem ir papildus
apmaciba un pieredze problemas, kas skar periféro
nervu sistemu (neiromuskularie specialisti).



Neiropsihologs™*.

Psihologs, kas specializéjies ka smadzenu struktaras
un smadzenu funkcijas strada kopa ietekmgjot
maci$anas sp&ju un uzvedibu.

Ergoterapeits (Occupational Therapist OT).
Veselibas apriipes specialists, kam ir bakalaura vai
augstaks grads ar zinasanam ka palidzét cilvekiem
pielagoties, veikt izmainas vinu apkartng, ta lai
ikdienas aktivitates (tadas ka eSana, mazgasanas,
gerbsanas, majasdarbu pildidana) ir vieglak izdarama
un cilvekiem ir netakarigaki.

Oftalmologs vai okulists.

Arsts, kuram ir Tpasa izglitiba un apmaciba acu
problemas. Neiro-oftalmologs specializgjas problémas,
kas saistitas ar acs nervu.

Ortopéds kirurgs.

Arsts, kurs specializgjas ievainojumu, slimibu

un deformaciju arsté$ana, izmantojot kirurgiskas
iejauksanas. Izmantojot dazadus instrumentus, un
pacientam esot anestézija, ortopediskais kirurgs

labo fiziskas deformacijas, labo kaulus un audus

péc ievainojumiem, veic profilaktiskas operacijas
pacientiem ar invalidiz&josam slimibam. Ortopédiska
kirurgija, arstejot muskuloskeletalo sistému, ir viena
no vajadzigakajam specialitatem.

Protezists.

Veselibas apriipes specialists, kurs veido, méra,
pielaiko un pielago ortozes, paligierices, vai protézes
pacientiem ar invalidiz&josam slimibam. Ja ir
probléma ar ortozes vai splinta derigumu, protézists
ir persona, kas to var salabot.

Rehabilitologs**.

Arsts, kura specialitate ir fizikala medicina un
rehabilitacija, kura mérkis ir uzlabot un atjaunot
funkcionalas spé&jas un dzives kvalitati tiem, kuriem ir
fizikali traucejumi vai invaliditate..

Fizioterapeits.

Veselibas apriipes specialists, kuram ir magistra vai
augstaks grads un pieredze, palidzot cilvekiem, ar
fizikalam izmainam, lai uzlabotu kermena kustigumu,
Ipasi rokas un kajas. Tas sevi ietver proaktivas
darbibas, lai palidzetu noverst kustibu zudumu,
izmantojot stiepSanos vai ortozes.
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Arsts.

Veselibas apriipes specialists, kurs§ diagnostice
slimibas, izraksta medikamentus, dod tos pacientiem,
kam ir slimibas vai ievainojumi. Arsts izmekle
pacientus, noskaidro slimibu véstures, un pastita,
veic, un interpreté diagnostiskos testus. Vini konsulte
pacientus attieciba uz dietam, higienu un profilaktisko
veselibas apripi. Pastav divi arstu veidi: MDs
(medicinas arsti) un DOs (osteopati). Abi MDs un DOs
var izmantot visu atzitas arstéSanas metodes, ieskaitot
medikamentus un operacijas, DOs vairak nodarbojas
ar kermena muskuloskeletalo sistemu, profilaktisko
medicinu un holistisko pacientu arstesanu.

Arsta paligs (Physician’s Assistant PA).

Veselibas apriipes specialists, kam ir magistra grads
un, kurs strada medicina ka da}a no komandas, un
kura darbu uzrauga apmacittiesigs arsts. Atkariba
no specialitates un atbildibas dalas, PA var veikt
klinisko izmeklésanu, diagnosticét un arstét slimibas,
pasitit un interpretét izmeklejumus, konsultét par
profilaktiskas medicinas jautajumiem, piedalities
operacijas, un izrakstit medikamentus.

Psihiatrs.

Arsts, kurs arste garigas slimibas, izmantojot
psihoterapijas, psihoanalizes, stacioné$anas un
medikamentu kombinacijas. Psihoterapija sevi
ietver regularas parrunas ar pacientiem par vinu
problémam,; psihiatrs palidz viniem atrast risinajumus
mainot savu uzvedibas modeli, analiz&jot pagatnes
pieredzi, vai arf izmantojot grupu un gimenes
terapijas sesijas. Psihoanalize ietver ilgtermina
psihoterapiju un pacientu konsulteésanu. Daudzos
gadijumos tiek lietoti medikamenti, lai labotu
kimiskos nelidzsvarotibu, ko izraisa emocionalas
problémas.

Psihologs.

Veselibas apriipes specialists, kam ir magistra grads,
vai kurs§ apmacits arsta vadiba, un kurs strada ar
pacientiem, kam nepiecieSama tada terapija ka
konsultesana. Psihologi atskirtba no psihiatriem
neizraksta medikamentus.



Pulmonologs

Arsts, kurs palidz pacientiem, kuriem ir problemas
ar plausam (elposanas traucejumi vai infekcijas).
Pulmonologs strada pro-aktivi ar pacientiem un vinu
gimeni, lai noverstu tadas neiromuskularo slimibu
komplikacijas ka miega apnoja

Dietologs **.

Arsts, kurs ir eksperts par &3anas jautajumiem un
barosanu. Dietologam ir arsta grads, nokartots
eksamens, un vir;i ir registréti.

Uztura specialists **. Ar magistra gradu uztura
zinatné, uztura specialists nav dietologs.

Registréta medicinas masa (Registered Nurse - RN):
veselibas apriipes specialists, kas arste pacientus,
izglito pacientus un sabiedribu par mediciniskiem
stavokliem, un piedava padomu un emocionalu
atbalstu pacienta gimenes locekliem. RNs pieraksta
pacientu slimibas vésturi un simptomus, palidz

veikt izmeklgjumus un analizé rezultatus, darbina
medicinas masinériju, dod medikamentus un
arstesanu ka noziméjis MD /NP, un palidz ar pacienta
novéro$anu un rehabilitaciju.

ElposSanas sistémas terapeits (elpcelu slimibu
apriipes specialists)®.

Veselibas apriipes specialists, kur§ novertg, arste,
un veic pacientu apripi ar elposSanas vai citam
plausu slimibam. Elposanas sistemas terapeits
strada arsta vadiba un uznemas galveno apripi

par visiem elpoSanas sistémas terapijas veidiem.
Vini palidz pacientiem, ja ir probléma ar elposanas
sistemu paligieri¢u piemérotibu (pieméram, maskas
pozitivajam elpcelu spiediena ventilacijas aparatam).

Logopéds.

Veselibas apriipes specialists, kurs§ novertg,
diagnosticg, arsté un palidz noveérst slimibas, kas
saistitas ar runu, valodu, kominikaciju, balsi, riSanu
un runas pladumu.

Pielikums C

Terminologijas vardnica
(teksta pasvitrotajiem terminiem)

AKE inhibitori:

medikamentu grupa, ko kardiologi nozime, lai
palidzétu atslabinaties asinsvadiem, un padaritu
vieglaku asins cirkulaciju pa kermeni. Viens no
galvenajiem AKE inhibitoru blakusefektiem, ir asins-
spiediena pazeminasanas iespé&ja. DaZi biezakie AKE

inhibitori ir Enalaprils, Lisinoprils un Perindoprils, bet

pastav vél daudzas iespégjas, ko Jisu bérna kardiologs
varéetu izveleties. AKE inhibitorus izmanto, arf lai
arstetu slimibas, kas nav saistitas ar sirdi.
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Jasu parstavnieciba bérna apriipée:

lai stradatu kopa ar Jasu bérna veselibas apripes
komandu ka dala no tas, lai nodroginatu bérnam
pasu labako. Tas dazreiz nozimé iebilst pret veselibas
apripes veidu, meklét otro viedokli, vai atrast sava
viedokla aizstavi Jtsu bérna veselibas aprtpes
komanda.



Antikoagulanti:

medikamentu grupa, ka saskidrina asinis, lai
noveérstu trombu veidosanos (kas izraisa asinsvadu
nosprostojumuy). Sirdij sakn&jot skidrakas asinis nav
jastrada tik smagi, bet lietojot Sos medikamentus ir
paaugstinats asinosanas risks. Biezakie izmantotie
antikoagulanti ir varfarins un heparins, bet var bat ari
citi, ko izvélas jasu bérna kardiologs.

Antikonvulsantu terapija.

Medikamenti, kas samazina krampju biezumu un
speku. Dazreiz, kad cilvéks lieto pretkrampju vai
antikonvulsantu terapiju, krampji paztid pavisam.
Biezakie medikamenti ir valproiskabe (Depakine),
levetiracetam (Keppra), zonisamide (Zonegran),
un topiramate (Topamax), bet var bat arf citi
medikamenti, ko izvélas Jsu bérna neirologs.
Antikonvulsantus bieZi lieto arT tadu slimibu
arstesanai, kas nav saistitas ar krampjiem.
Aritmijas:

Sirds ritma traucgjumi

Artrogripoze:

stavoklis, kad jaundzimusais piedzimst ar multiplam
kontrakttram. Tas var bat IMD simptoms, bet
artrogripozi var izraistt arf citas slimibas, kuram
raksturigas kontrakttiras piedzimstot.

Aspiracija,

kad kaut kas (ediens, dzeriens, glotas utml.) nonak
plausas ta vieta, lai dotos uz kungi vai ara pa muti
vai degunu. Kad substance ir aspiréta plausas, ta var
izraisit plausu infekciju (pieméram, pneimoniju).

Atelektazes:

kadas plausu dalas vai visas plausas saplaksana. To
var izraisit elpcelu nosprostosanas vai palielinats
spiediens uz elpceliem arpus plausam.

Beta-blokatori:

medikamentu grupa, ko izraksta kardiologs, lai
paleninatu sirdsdarbibu. Sie medikamenti arT palidz
paplasinat asinsvadus un samazinat spiedienu. Dazi
biezak izmantotie beta blokatori ir atenolols, nadolols
un propranolols, bet var biit arT citas iespgjas, ko
izraksta Jtsu bérna kardiologs. Beta blokatori var tikt
izmantoti ari, lai arstétu slimibas, kas nav saistitas ar
sirdi.
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Bi-PAP:

safsinajums no divlimenu pozitiva elpcelu spiediena
ventilacijas aparata, viena no visbiezak izmantotajam
neinvazivas ventilacijas formam. Bi-PAP ir divi limeni
elpecelu spiedienam: liels spiediens, kad persona
ieelpo, un zems spiediens, kad persona izelpo. Bi-PAP
aparats var tikt ieprogramméts cikla ar personas
elpoSanu, vai tas var tikt iestadits laika cikla.

Asins gazes:

izmeklgjums, lai noteiktu skabekla (O2) un oglekla
dioksida (CO2) limeni asinis, vienlaicigi ar asins pH
un bikarbonatu limeni.

Elpcelu pretestibas vingrojumu tehnikas:

elpcelu terapijas veids. Pacienti izmanto specialu
somu, kas aprikota ar vienpuséju varstuli un mutes
ieliktni, lai veiktu vairakas ieelpas, neizpasot gaisu ara,
palielinot plausu tilpumu vairak neka vins vai vina var
izdarTt ar vienu elpas vilcienu. Sis vingrinajums iestiepj
plausas un atver nosprostotos elpcelus.
Kardiomiopatija:

sirds muskula slimiba, kas izraisa sirds palielinasanos
un sieninu rigiditati. Ta var bat ka komplikacija pie
citam sirds slimibam.

Saliktas motoras iemanas:

veids ka novertet vairakus atskirigus motoro iemanu
veidus, tadus ka rokraksts un &Sana, un salikt Sos
izmeklejumus kopa, lai redzetu kopainu ka darbojas
dazadi personas motoru iemano aspekti.

Nepartraukta pozitiva elpeclu spiediena ventilacija
(Continuous positive airway pressure (CPAP)):
viens no visbiezak lietotajiem neinvazivas ventilacijas
veidiem, CPAP palielina gaisa spiedienu plausas

visu laiku, kameér tiek izmantota iekarta. Tas palidz
cilvekiem, kuriem ir slikti elpce}i, kas reizem k}ﬁst
parak Sauri (ka obstruktivas miega apnoe gadjjuma).
Kontraktiira:

stivums muskulos vai cipslas ap locitavu, kas nelauj

locttavai kusteties ar pilnu apjomu. Piemeram, cela
kontrakttira nelauj celi pilniba iztaisnot vai saliekt.



Diagnoze: slimibas Ipass nosaukums

Dismotilitate:

kad apestais ediens kungi vai zarnas neparvietojas

ar pereizu atrumu. Sakoslata bariba mtisu kermeni
kustas tad, kad zarnu muskuli saraujoties, izveido
vilni, kas virza baribu uz prieksu. DaZreiz vilnis ir par
lenu, un tas izraisa aizcieteéjumus. Citreiz tas ir par
atru, tad ir caureja.

Ehokardiogramma (EhoKG):

sirds ultraskanas izmeklgjums. Ar $T izmeklgjuma
palidzibu var novértét sirds uzbavi, var redzét ka
sirds funkcioneé.

Elektrokradiogramma (EKG):

pieraksts, kas lauj novertet sirdsdarbibas atrumu un
veidu. So izmeklgjumu veic, novietojot elektrodus
(monitorus) uz kraskurvja, rokam un kajam. Parasta
EKG nav ilgaka par vienu stundu.

Elektroenecefalogramma (EEG):

smadzenu aktivitates izmeklgjumus, kas noverte
krampju iemeslu. Elektrodus (monitorus) novieto
uz galvas. Smadzenes sarunajas ar masu kermeni,
stitot zinas (signalus) no viena nerva otram, veidojot
regularu zim&jumu, ko més sagaidam ieraudzit, ja
smadzenes funkcioné normali. Kad EEG ir redzams
ir neregulars zImé&jums, personai ir risks, ka bas
krampiji, bet EEG nevar atbildét uz jautajumu, kapec
ir $ads risks. Izmantojot analogiju, nervi ir ka telefona
linijas, kas savieno majas. EEG pieraksta so telefona
liniju aktivitati, bet neklausas, ko cilveki saka viens
otram.

Neuzplauksme:

termins, lai aprakstitu jaundzimusSos vai mazus
bérnus, kuri nepienemas svara vai atpaliek auguma.
Parasti to izraisa nepietiekams partikas daudzums,
kads nepiecieSams saskana ar bérna kalorazu, vai art
trauceta baribas vielu uzstiksanas.

Fibroendoskopija (endoskopija):

procediira, kura izmanto Joti tievu garu zondi ar
gaismu, lai ieskatitos cilveka ieksa. Pieméram,
endoskopiju var izmantot, lai apskatitu zarnas
(kolonoskopija) vai plausas (bronhoskopija).
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Forséta vitala plausu kapacitate (FVO):

maksimalais gaisa daudzums, ko cilveks var izptist
péc lielakas iespgjamas ieelpas. FVC var palidzet
noteikt, vai pastav problemas ar plausu funkciju,
tadas ka elposanas muskulu vajums, vai arT infekcijas
Klatbatni.

Gazu apmaina:

organisma process, kura skabeklis (O2) tiek nogadats
no gaisa l;ermer,la audos, lai to varétu izmantot $tinas,
un oglekla dioksids (CO2) tiek nogadats no audiem
gaisa. Apmaina notiek plausas un asinsrite.

Gastroezofagealais reflukss vai atvilnis (GER):
kad kunga skabe no kunga tiek izsviesta baribas vada
(caurule, kas savieno rikli ar kurllgi).

Gastrostomijas caurulite (G tube):

barosanas caurulites veids, ko kirurgiska cela caur
adu ievieto tiesi kungt. Dazi specifiski veidi ir PEG
zondes, Mic-Key pogas un Bard pogas™.

Genétiska mutacija:

izmainas personas génos, kas izmaina kermena
uzbavi vai funkcijas. Geni ir tehniskais zim&jums jeb
noradijumi tam, ka viss mtsu kerment ir veidots.
Mes sanemam misu génus no masu biologiskajiem
vecakiem. Var teikt, ka misu géni veido burtus, kas
kopa savienojoties veido teikumus misu lietosanas
instrukcija. Izmantojot $o pasu anologiju, mutacijas

ir tad, kad génos ir notikusas sliktas izmainas, vai
kad ir nepareizi pierakstits burts, vai viss teikums

vai rindkopa ir pazudusi no instrukcijas. Katram ir
kadas izmainas vinu genos, tapat ka katra gramata ir
pareizrakstibas kltidas. Lielaka dala no $Tm mutacijam
neizraisa lielas problémas, bet daZas no tam var
izraisit slimibas. Pieméram, Jiis esat nopircis skapi un
majas gribat to salikt kopa. Instrukcija ir dazas kladas,
tomer Jas varat tas ignorét un tapat izdomat ka
pareizi salikt skapi kopa. Bet, ja instrukcija pietrakst
rindkopu vai svarigu teikumu, Jts varat nesaprast,
ka detalu savienoSanai jalieto skrtives, vai arT
nesaprasanas de] atstat atvilktnes kasté un parveidot
skapi plauktos.



Smaganu hiperplazija:

smaganu audu pastiprinata augSana. Smaganas ir
audi, kas atrodas apkart zobiem mutg. Sis bieZi ir
blakusefekts pacientiem, kuri nevar aiztaisit muti
(hipotonijas vai muskulu vajuma de]), vai pacientiem,
kuri sanem fenitotnu, medikamentu, kas kontrole
krampjus. Anféllen einnehmen.

Goniometrija:
locttavu lenka mériSana, cik daudz locttava var
saliekties vai iztaisnoties.

Holtera monitors:

ierice, ko piestiprina pacientiem. Ta pieraksta
elektrokardiogrammu ilgaka laika perioda, parasti 2
lidz 3 dienas. Ierice pieraksta sirds eletrisko aktivitati,
un to lieto kopa ar pacienta dienasgramatu, lai varétu
atklat diennakts laikus vai simptomus, kas varétu
bt saisttti ar izmainam pierakstitaja elektriskaja
aktivitate. Kad Holtera monitors ir pievienots
pacientam, pacients parasti var iet uz majam, un nav
nepiecieSamibas palikt stacionara.

Hipoplazija:

kadas kermena dalas nepietiekama attistiba.
Pieméram, sejas vidusdalas hipoplazija ir ap degunu
esosa rajona saplacinajums, kas varétu bt saistits ar
sejas maskas lietosanu.

Hipotonija:

tonuss ir temins, kas apraksta muskula spiediena
vai pretestibas kustibai apjomu. Hipotonija ir

zems muskulu tonuss (dazreiz tiek saukta par
S§lauganumu), un kermena dalas kustas vieglak neka
tam vajadzetu. Paaugstinats tonuss ir hipertonija

vai spasticitate, un to novero tad, kad locitava ir
stiva. Tonuss ir savadaks raditajs ka muskulu speks
(hipotoniskam bérnam var bat saglabats muskulu
speks), bet bieZi ir grati pateikt atskiribu starp tonusu
un muskulu speku zidainiem.
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Intermitéjosa pozitiva-negativa spiediena
paligventilacijas ierice:

paligierice, kas uzlabo labakas plausu funkcijas,
stimulgjot klepu. Plausas tiek piepilditas pilnas ar
gaisu (ka veicot dzilu ieelpu), un tad gaiss tiek isu
bridi atstikts no plausam (ka klepus gadijuma).
Parasti $Ts ierices ieprogrammeé uz noteiktu ciklu, cik
reizes klepus tiek izraisits noteikta laika spridr. Sis
ierices sauc par klepus masinu vai Klepus paligu.
Dazi bérni saka, ka sakuma ir griiti pierast tas lietot,
bet kad iemanas ir apgftas, vini jatas daudz labak,
kad tas lieto.

Intrapulmonala perkusivas vibracijas ventilacija
(IPV):

kraskurvja fizioterapijas veids, kura gadijuma ierice
(aparats) veic loti atras kraskurvja vibracijas kustibas,
lai mobilizétu plausu sekrétus (izvaditu glotas no
plausam). IPV ierices ir dazadas, daZas ir jatur roka,
citas ir ka vestes, ko nésa pacients.

Jejunostomijas caurulite (J-tube):
barosanas caurulites veids, ko kirurgiska cela caur

adu ievieto vedera apaksgja dala, tievajas zarnas, ko
sauc par jejunum.

Magnetiskas rezonanses izmekléSana (MRI):
detalizets kadas kermena dalas uzbtives attéls.

MRI nodrosina iesp&ju ieraudzit daudz vairak
detalu (labaku izskirtspgju) neka CT vai RTG. MRI
netiek izmantots nekads starojums. MRI ir Joti labs
izmeklésanas veids, ja skatas uz mikstajiem audiem,
tadiem ka smadzenes un muskuli, bet tas nav tik
ideals, ja javeic kaulu attelu diagnostika. Izmantojot
analogiju, smadzenu MRI ir lidzigi “Satellite” skatam
Google Maps programma. Tas mums var paradit
majas, ielas un parkus, un ka tas viss izskatas tad,

ja virpulviesulis ir gajis pari un izraisijis daudz
bojajumus. Bet ar MRI més nevaram ieraudzit
atseviskas smadzenu $tinas vai nervus (ka cilvekus
majas), ne arT noteikt smadzenu funkcijas (pateikt ka
cilveki ir devusies uz darbu laika, vai to, ka ir liela
satiksme ielas). MRI rada mums tikai uzbavi.



Laundabiga hipertermija:

genatiski determineta reakcija uz daZiem anestezija
izmantojamiem medikamentiem (medikamenti, kas
nodrogina to, ka pacienti operacijas laika saldi gul). 5T
var biit dzivibu apdraudosa organisma reakcija, kas
liek cilveka kermenim palikt Joti karstam. Ne visiem
cilvekiem var bt $T problema, noteiktas genetiskas
mutacijas palielina Jaundabigas hipertermijas
attistibas risku

Multidisciplinara apripe™:

kad veselibas apriipes specialisti ar izglitibu un
pieredzi dazadas jomas strada kopa ka komanda -
pieméram, kad neirologs, pulmonologs, fizioterapeits
un diétas arsts strada kopa, lai uzlabotu viena
pacienta veselibu..

Multisistémisks:

kad multiplas (daudzas) organu sistemas tiek skartas
vienlaicigi slimibas gaita, vai arT kad tas veselibas
aprapes specialists novero vai parbauda visas kopa.
Miometrija™:

muskulu speka meérisanas formals nosaukums,
izmantojot Ipasu ierici, kas nosaka speka daudzumu,
ko noteikti muskuli vai muskulu grupas spgj sasniegt
sasprindzinoties.

Nazogastrala zonde (NG tube):
islaicigas barosanas trubina, kas tiek ievadita caur
degunu un beidzas kungt.

Nissena fundoplikacija:

“mezgls”, kadu izveido operacijas laika kunga augseja
dala, lai arstetu smagu gastroezofagealu atvilni (GER).
Neinvaziva ventilacija:

veids ka palidzét cilvekiem elpot pasiem vai arT
cilvekiem, kas pasi nevar elpot labi. Sis ir ventilacijas
(elposanas) veids, ko nodrosina, izmantojot
neinvazivas metodes, tadas ka masku, salidzinot ar
invazivo metodj, kas ir traheostomija. Neinvazivo
metodi izmanto tikai daZreiz ka pieméram nakts vai
slimosanas laika. Neinvazivai ventilacijai parasti ir
prieksroka, salidzinot ar invazivo. Pozitiva elpcelu
spiediena ventilacija (PAP) ir neinvazivas ventilacijas
metodes piemérs.
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Ortozes:

maksliga vai mehaniska paligierice, tada ka korsete,
kas atbalsta vai palidz kermena dalu kustibam.
Ortozu piemeérs ir AFO, kas nozimé potites-pedas
ortozes. AFO ir viengabalains cietas plastmasas
splints, kas ir izliets péc kajas apaksgjas dalas
aizmugures un pédas formas, parasti nostiprinats ar
klipsi. To var nésat virs zekes un kurpés. AFO var
palidzet berniem ar samazinatu muskulu tonusu
iemacities staigat vai sp&j nodrosinat parvietosanos
ilgak slimibas gaita.

Oksimetrija:

skabekla limena noteikSana asinfs.

Paliativa apriipe:

multidisciplinaras apripes veids cilvekiem, kas cies
no smagam slimibam. Paliativa aprtipe atskiras no
dzives beigu aprapes vai hospisa apriipes. Paliativas
apruipes mérkis ir uzlabot pacienta un gimenes dzives
kvalitati, samazinot slimibas simptomus.

Izelpas maksimumplisma:

mérijums, lai noteiktu cik stipri kads var klepot;
izmeklejums palidz noteikt plausu funkciju un
personas spé&ju atbrivoties no sekretiem (kas nozime,
izvadit glotas ara no plausam)

Polisomnogrifija (miega pétijums):

pieraksts, kas registre daudzas izmainas, kas notiek
cilveka organisma miega laika. Petijuma laika,
izmantojot dazadus testus, tiek veikts gulosa pacienta
plausuy, sirds, smadzenu funkciju, acu un muskulu
kustibu pieraksts. Tas ir noderigs, lai saprastu
noguruma iemeslus dienas laikait.



Pozitiva elpcelu spiediena pretestiba (PAP):
neinvazivas ventilacijas veids, kas originali bija
izdomats, lai arstétu cilvekus ar miega apnoe,

bet laika gaita veiksmigi piemérots pacientiem ar
neiromuskularam slimibam. Pastav divi PAP veidi:
nepartraukta pozitiva elpcelu spiediena pretestiba
(CPAP) un divlimenu pozitiva elpcelu spiediena
ventilacija (Bi-PAP). Kad, izmantojot aparatu, elpceli
ir atverti, persona var elpot normali.

Proaktivi:

darit kaut ko pirms probléma paradas vai pirms

ta klast lielaka. Pieméram, lietot drosibas jostu ir
proaktiva darbiba, lai noveérstu galvas traumu auto
avarijas gadijuma.

Prognoze:

kada ir paredzama slimibas gaita, un ko $is izmainas
nozimé Jasu bérna veselibai un dzivei..

ProgreséSana:
process, kad slimiba ar laiku paliek smagaka.

Psihometriska testéSana:

testu grupas nosaukums, ko izmanto, lai novertetu
sp&ju macities, kognitivo funkciju, uzvedibu,
garastavokli un personibas Tpasibas. So izmeklgjuma
veidu var saukt arT par psihologisko un pedagogisko
novertejumu. Ipasi testi tiek atseviski piemeroti
izmekléjamajiem bérniem. Tie mainas atkariba no
bérna vecuma vai Ipasam vajadzibam, kas janoverte..

Plausu funkcionalie testi (PFTs):

izmeklgéjumu grupa, kas méra cik labi plausas strada,
lai uznemtu un atbrivotu gaisu, un to, cik labi plausas
spéj nogadat skabekli asins plasma.

Skolioze:

patologisks mugurkaula izliekums sanu virziena, kas
mugurai liek izskatities pec “C” vai “S” burtiem. Sis
izliekuma veids atSkiras no mugurkaula apaksgjas
dalas (jostas dalas) izliekuma, kas liek véderam
izvelveties (jostas dalas lordoze), vai izliekums
mugurkaula augseja dala (krasu dalas regiona), ko
cilveki daZreiz sauc par kupri (torakala kofoze). Kad ir
gan kifoze, gan skolioze kopa, to sauc par kifoskoliozi.
Krampji:

pastiprinats smadzenu elektriskas aktivitates uzlies-
mojums. Pastiprinatas aktivitates uzliesmojums var
bat tikai viena smadzenu dala (dalgji/fokali krampji)
vai arT visas smadzenés uzreiz (generalizeti krampji).
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Ta ka smadzenes kontrole visu, ko més daram,
krampiji var izskatities katram cilvekam savadak,
atkariba no ta, kura smadzenu dala izraisa krampjus.
Daziem cilvekiem krampju gadijuma raustas viss
kermenis, vai arf tikai roka vai kaja. Citiem cilvekiem
krampiji izpauzas ar nekustigu skatienu viena punkta,
vai arT nekustigais skatiens varétu bat kombinéts ar
patologiskam mutes, acu vai roku kustibam. Epi-
lepsijas definicija ir divas vai vairak neizprovocétas
krampju lekmes. Ja Jums ir aizdomas par iesp&jamu
krampju aktivitati Jasu bérnam, ltidzu parrunajiet

to ar Jasu gimenes arstu. Vairak informacijas par
krampjiem un epilepsiju: efa.org vai epilepsy.com

Miega apnoe:

patologiskas pauzes elpo$ana miega laika. Miega laika
ir normali, ja palélinas elpoSanas ritms, bet daZreiz
palélinajums ir par lielu. Ja cilvéekam ir parak garas
pauzes starp ieelpam, asins sistéma uzkrajas oglekla
dioksids. Kad tas notiek pastav iespgja, ka smadzenes
nesanem pietiekami daudz skabekla (hipoventilacija).
Miega apnoe kermenim izraisa pastiprinatu spri-
edzi. Ja cilvekiem ir nearstéta hroniska (ilgstosa)
hipoventilacija, tas var izraisit sirds nepietiekamibu
vai citas multisistemiskas problemas.

Spirometrija:

visbiezak izmantotais plausu funcionalais tests, spi-
rometrija méra gaisa daudzumu, kas ienak un iziet no
plausam.

Subluksacija:

kad kauls dalgji iznak no locTtavas sominas, bet ne-
notiek pilns izmeZgijums. IMD gadfjuma bieZi notiek
gtzu subluksacijas.

Torticollis:

kakla kontrakttiras veids, kuras gadijuma kakls ir
noliekts vai pagriezts, liekot galvai noliekties uz vienu
pusi un ausij nonakot tuvak plecam. Ja bérnam ir
torticollis, tad vins nevar galvu pagriezt pilniba no
vienas puses uz otru.



Ulnarais garums:

rokas apaksdelma garums, ja méra no plaukstas lidz
elkonim. Izmanto, ja cilveks nevar nostaties taisni, tad
§is ir mérijums, kas palidz noskaidrot cilveéka garumu.

Valproiskabe (VPA):

viens no antikonvulsantu veidiem. So medikamentu
pazist pec originalajiem nosaukumiem, pieméram,
Depakine.

Videofluoroskopija:

RTG izmeklgjuma veids, kad tiek filmeéts ka cieta vai
skidra bariba parvietojas, ja tiek norita. Ar $o testu
parbauda aspiracijas risku, to ari sauc par modificétu
barija kontrastvielas izmeklgjumu.

Balta viela:

skatoties tieSi uz smadzeném, tam ir divas dazadas
krasas: balta un peleka. Balta viela ir ieks&jais
smadzenu slanis un peleka viela veido argjo
smadzenu slani. Peleko vielu veido nervu stnu kodoli
(vieta, kur sakas signals), un balta viela satav no
nervu Skiedram (aksoniem, nerva $tinas dalas, kas
savieno nervu ar kaut ko citu). Aksoni ir parklati ar
vielu, ko sauc par mielinu, tas padala signala parnesi
atraku. Mielins ir tas, kas dod smadzenu dalai balto
izskatu.

Pielikums D

Diagnostiskas iespéjas

IMD diagnoze ir balstita pirmkart uz kliniskiem simp-
tomiem. Tas nozimé, ka arsts, pieredzgjis medicinas
specialists, vai fizioterapeits var saprast, ka personai
(jaundzimus$ajam, beérnam, tinim vai pieaugusajam) ir
IMD simptomi vai pazimes: agrins muskulu vajums
ar, vai bez kontrakttiram, elposanas traucgjumi, vai
skolioze. Lai gan KFK (kreatinkinaze) limenis asints
parasti ir augsts, tas var bat arf normals.

Ja klinicistam ir aizdomas, ka individam ir kliniska
diagnoze un simptomi, kas atbilst kadam no
zinamajiem IMD apakstipiem, tad vins var sakt
uzreiz ar genatisko testu (asins analizi), ja géns,
kas izraisa So konkréto IMD apakstipu ir zinams.
Piemeéram, ja klinicists redz, ka bérniem ir rigida
muguras lejasdala, lokani pirksti, loti sarti vaigi,
keloidu réta, grumbulaina ada (hiperkeratosis pilaris),
un kontrakttiras elkonu locitavas, vins vai vina var
atpazit kolagena 6 miopatijas pazimes, un nozimeét
tiesi genatisko izmekleganu geniem COL6A1, CO-
L6A2 un COL6A3.

Ja klinicists saprot, ka individam ir IMD, bet ne-
var atpazit apaksgrupu, tad nakoSais labakais
izmeklésanas solis ir muskulu vai adas biopsija. Ar
adas biopsijas palidzibu var diagnosticet LAMA?2
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un COL6 (aDG testesana ir pieejama tikai Aijovas
Universitates zinatnisko projektu ietvaros). Citiem
IMD tipiem diagnozes precizésanai ir nepiecieSama
muskulu biopsija. Muskula paraugu skatas gaismas
mikroskopa, lai novertetu strukttiras traucgjumus
(saucas histopatologija), un tad izmanto Tpasas
krasas, lai meklétu specifisku proteinu zudumu
(imunohistokimija), kuru trakums varétu bat IMD
iemesls. Uz doto bridi lielaka dala patologijas
laboratoriju izmanto distrofina (Diséna), merozina
un sarkoglikanu krasas. COL6 un distroglikanu
kraso$ana ir pieejama tikai dazas laboratorijas

ASV, un ta nav rutinas metode muskulu biopsijas
analizei. Ja muskulu biopsija ir redzams pilnigs

vai dalgjs proteina trikums, kas atbilst individa
kliniskajiem simptomiem, tad tiek noziméta genatiska
izmeklésana, lai atklatu problému izraisoSo mutaciju,
ja tas ir iesp&jams.

Papildus diagnstikas metodes, kas var noderét

ir muskulu ultrasonografija un MRI, kas palidz
atklat, kuri tiesi muskuli ir skarti. Noteiktiem IMD
apakstipiem, tadiem ka SEPN1- saistitai miopatijai



tiek skarti ieksgjie augstilba muskuli, un tada atradne par mutacijam, kas izraisa slimibu, attiecibas starp

nav pie citam muskulu distrofijas formam. Smadzenu mutaciju veidu un slimibas smaguma pakapi, un
MRI var palidzét distraglikonopatiju diagnoze, un jaunu génu atklasanu. Ne visi géni, kas izraisa IMD,
LAMA?2 — saistita IMD, pamatojoties uz raksturigajam ir zinami, lai gan zinatniskie pétijumi ar katru bridi
struktiiras un baltas vielas patologijam. sniedz vairak informacijas un atrak, salidzinot ar

Genatiska testesana ir IMD pamatdiagnostikas pagatni. Pastav ceriba, ka nakotné izdosies atklat

metode. Cilvekiem ar IMD ir svarigi iegtit genetisku
apstiprinajumu slimibai, veidojot masu zinasanas

visus génus, kas izraisa IMD.

Soli tuvak IMD diagnozes apakstipiem

IMD kliniska diagnoze?

T

Muskulu biopsija. IMD diagnoze:
proteinu krasosana un muskulu

Adas biopsija. IMD diagnoze: tikai
tados gadijumos, kad klinicistam
distrofijas pazimju konstatéSana. liekas, ka LAMA2 vai COL6 izraisa
saslimSanu. (DG testéSana ir piee-
jama tikai Aijovas Universitates
zinatnisko projektu ietvaros)

/

Proteinu nepietiekamiba atklata adas
vai muskulu biopsija: turpina ar
genétisko testesanu.

IMD genétiska diagnoze: Sis
biitu variants ka vajadzétu
tikt diagnosticétiem visiem
pacientiem ar IMD - ar
genétisko testu, kas apstip-
rina iesaistito génu.
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