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PREDGOVOR

Ovaj porodi¢ni vodi¢ sumira rezultate

medunarodnog konzensusa o dijagnozi i

le¢enju kongenitalne misi¢ne distrofije (KMD).

Vodi¢ su podrzali Cure CMD (curecmd.
org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu), AFM-
Association Francaise contre les Myopathies
(afm-france.org) i Telethon Italy (telethon.it).
Konac¢ni tekst je objavljen u Journal of Child
Neurology (Ching H Wang, et al. Consensus
Statement on Standard of Care for Congenital
Muscular Dystrophies, ] Child Neurology
2010;25(12):1559-1581. Published online 15
Nov 2010). Glavni dokument se moze bes-
platno preuzeti sa:

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

Ovaj porodici orjentisan vodi¢ za medicinski
tretman KMD je zasnovan na

preprukama grupe od 82 medunarodna
eksperta iz 7 subspecijalinosti: patologije,
neurologije, pluéne/ nege u intenzivnim
jedinicama, gastrointestilnalne nege/ ishrane/
govora/ nege usne duplje, ortopedije/reha-
bilitacije, kardiologije i palijativne nege. Da bi
dosao do saglasnosti, tim je koristio sledece
strategije:

* opsezan pregled literature

e ekspertsko istrazivanje putem interneta kak-
va se nega KMD trenutno pruza u njihovoj
praksi

¢ anketa misljenja porodica putem internet
o klju¢nim oblastima nege i propustima u
tretmanu KMD

e Dvodnevna KMD radionica o standardima
nege, odrzana u Briselu Novembra,2009



IZJAVA O OGRANICENOJ ODGOVORNOSTI

Informacije i saveti koji su dostupni u ovoj brosuri nisu zamena za lekarsku pomo¢ niti odreduju odnos lekar-
pacijent. Trebalo bi ih primenjivati zajedno sa stru¢nim savetom vaseg lekara, koji brine o vasem zdravlju,
posebno kada su u pitanju simptomi koji zahtevaju stru¢no misljenje. Na svoju odgovornost sami primenjujete
infomacije iz

ove brosure.
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Lecenje organa za varenje: Ishrana, hranjenje
i nega usne duplje

Lecenje srca: Briga o srcu
Ortopedsko lecenje i rehabilitacija: Briga o kontrakturama i skoliozi

Palijativna nega: Individualna i porodi¢na emocionalna podrska
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Dodatak C — Indeks pojmova (pojmovi podvuceni u tekstu)
Dodatak D — Dijagnosticki testovi



UvOD

Sta je Kongenitalna migi¢na distrofija?

U listi pojmova (Dodatak C) mogu se pronadi definicije termina
koji su upotrebljeni u ovom dokumentu, a koji su podvuceni.

Vama ili vasem detetu je mozda upravo postavljena
dijagnoza kongenitalne misiéne distrofije (KMD).
Mozda ste preplavljeni koli¢inom informacija koje su
vam prezentovane. Vazno je da porodice i osobe sa
KMD razumeju medicinske probleme ove dijagnoze da
bi mogli da predvide i ucestvuju u svojoj ili detetovoj
zdravstvenoj nezi i lecenju.

Svrha ovog vodi¢a je da vam pomogne u razumevanju
razli¢itih simptoma koji mogu biti prisutni i na¢inima
nege koji mogu biti potrebni tokom vremena. Ra-
zumevanje ovih informacija ¢e Vam pomoc¢i da bolje
predvidite potrebe koje su povezane sa KMD i da
postanete efikasniji zastitnik.

KMD su grupa uglavnom retkih naslednih bolesti sa
simptomima koji se ispoljavaju tokom prve 2 godine
Zivota. Rani simptomi obuhvataju slabost, hipotoniju,
kontrakture i teSkoce sa disanjem i ishranom. KMD

su deo spektra misi¢énih distrofija. To znaci da isti gen
koji moze da dovede do KMD moze takode i da uslovi
nastanak udno pojasne misiéne distrofije ili miSi¢ne
distrofije kasnog pocetka. Osobe sa istim podtipom
KMD mogu imati razlicita iskustva; mogu biti snazniji
ili slabiji u odnosu na druge sa istim podtipom ili
mogu imati simptome koji se ispoljavaju ranije ili
kasnije u odnosu na ostale. U grupi osoba sa KMD
postoji odreden procenat sa podtipovima bolesti kod

kojih genetska mutacija jo$ nije identifikovana. Mnoga
istraZivanja Sirom sveta su usmerena prema indentifi-
kaciji svih genetskih mutacija koje dovode do KMD, sa
novim otkri¢ima svake godine.

(need)

Kako koristiti ovaj dokument

Ovaj dokument prvi daje pregled osnovnih oblasti nege.
On je nadalje podeljen na pojedine organske sisteme koji
mogu biti zahvadeni kod KMD, kao $to su srce, pluca, i na
druge probleme koji se mogu ocekivati kod osoba sa istom
dijagnozom. Neke KMD mogu imati specifi¢ne probleme
koji se ne vide nuzno kod drugih tipova KMD. Te razlike
su opisane u ovom dokumentu.

Oblasti specijalisticke nege koje su ukljucene u tretman
KMD i koje su opisane u ovom vodi¢u su neurologija,
pulmologija, gastroenterologija/ishrana/nega usne duplje,
kardiologija, ortopedija i rehabilitacija i mentalno zdravlje/
palijativna nega. Iako izgleda da su sve oblasti nege odvo-
jene i posebne, najbolji nacin da se obezbedi zdravstvena
nega vaseg deteta je multidisciplinarni tim koji obuhvata

subspecijaliste, bliske zdravstvene saradnike (fizikalna
terapija, respiratorna terapija) i angaZovanje porodice u
diskusiji i odlucivanju.

Iako je multidisciplinarna nega idealna, tesko je uskladiti

negu vaseg deteta bez prisustva eksperata za KMD i sub-
specijalista. Prvi korak u obezbedivanju multidisciplinarne
nege moze biti pronalaZenje i dobijanje uputa za nacionalni
pedijatrijski neuromisiéni centar.

Da bi razumeli probleme povezane sa dijagnozom KMD
mozda Cete Zeleti da procitate ovaj vodic¢ odjednom.
Drugi mogu da izaberu da ga koriste samo kada se jave
konkretni problemi kod njihove dece. Odluka da saznate
vise 0 KMD je razlicita u svakoj porodici; ovaj vodic ce
pruziti dragocenu pomo¢ kako god odlucite da ga koris-
tite.

Znamo da citalac ovog dokumenta moze biti obolela
osoba. Da bi ovaj dokument bio laksi za ¢itanje, obolela
osoba ¢e biti oznacena kao “vasSe dete”.



Polje 1

KMD-LGMD Podtipovi

(zatamnjene i iskoSene skracenice se koriste u vodicu)

Kolagen 6 vezana miopatija (poznata i kao COL6-RM)

e Ullirich kongenitalna misi¢na distrofija (UCMD)
¢ Intermedijerni fenotip
* Bethlem miopatija (kasniji pocetak)

Laminin a2 vezana distrofija (poznata i kao LAMA2-RD, uklju¢uje LAMA2-CMD,
MDC1A, Merozin negativhu KMD)

Bojenje 0.2 laminina na biopsiji miSica ili koZe je povezano sa stanjem hoda:

e potpuni nedostatak-tipi¢no nepokretni* (rani pocetak)
e delimi¢ni nedostatak- postizu sposobnost hoda* (kasniji pocetak)

*primetiti da postoje izuzeci-LAMA2-KMD se odnosi na rani pocetak i na nepokretnost, dok LA-
MA2-RD uklju¢uje onu decu i odrasle sa kasnim pocetkom i sposobno$éu hoda.

Alfa-distroglikan vezana distrofija (poznata i kao aDG-RD, distroglikanopatija,
adistroglikanopatija)

¢ Walker-Warburg sindrom

* Muscle-eye-brain (misié-oko-mozak sindrom)/sli¢na Fukuyama-i

e KMD sa zahvaéeno$¢u cerebeluma; cerebelarne abnormalnosti mogu da ukljuce ciste,
hipoplaziju i displaziju

e KMD sa mentalnom retardacijom i bez strukturnih izmena mozga; ova kategorija obuhvata
pacijente sa izolovanom mikrocefalijom ili minimalnim promenama bele mase na MR

¢ KMD bez mentalne retardacije; nema dokaza o abnormalnom kognitivnom razvoju

* Udno pojasna misi¢na distrofija (LGMD) sa mentalnom retardacijom (kasniji pocetak slabos-
ti) i bez strukturnih izmena mozga

¢ LGMD bez mentalne retardacije (kasniji pocetak slabosti)

SEPN1 vezana miopatija (poznata i kao SEPN1-RM, rigid spine miSi¢na distrofija,
RSMD1)

* Moze biti dijagnostikovana i kao multi-minicore bolest, dezmin miopatija sa Mallory inkluzi-

jama i kongenitalna disproporcija mi$i¢nih vlakana (sve dijagnoze postavljenje na osnovu
strukturnih promena na misi¢noj biopsiji ne koreliraju sa genetskom dijagnozom)




Polje 1

KMD bez genetske potvrde

RYR1 vezana miopatija (poznata i kao RYR1-RM, ukljucuje RYR1-CMD)
e Preklapanje sa RYR1 miopatijom (RYR1-RM), Central Core i Centronuklearna miopatija
* Razmotriti KMD ako misi¢na biopsija ukazuje na distrofiju bez tipi¢nih central cores.
LMNA vezana distrofija (poznata i kao LMNA-RD, obuhvata L-CMD, LMNA-CMD)
* Sindrom “pale glave”, pad stopala, nepokretnost
* Sposobnost hoda mozZe biti rani pocetak Emery-Dreifuss-ove miSi¢na distrofija

Ovo ukazuje da je L-CMD deo LMNA distrofije koja ukljuc¢uje sindrom “pale glave” L-CMD,
L-CMD sa sposobno$¢u samostalnog hoda i Emery-Dreifuss

¢ Kod osoba sa KMD dijagnoza moZe biti klini¢ka bez genetske potvrde. Ukoliko su klini¢ka
slika i/ili biopsija misi¢a u skladu sa KMD, genetsko testiranje ne mora da potvrdi dijagnozu
s’obzirom da nisu otkriveni svi KMD geni. Eksperti za KMD podsti¢u genetsko testiranje.

NEED

Neke od poznatih mutacija dovode do propadanja
misica brZe nego Sto se oni mogu obnoviti ili narasti,
dovodeci do slabosti misic¢a. Dete sa KMD moze ima-
ti razli¢ite tipove neuroloskih ili psihi¢kih problema
povezanih sa KMD. Neka deca hodaju samostalno ili
uz pomo¢; druga deca uce kako da hodaju, ali tada
postaju slabija i prestaju da hodaju; dok neka nikada
ne prohodaju. Deca koja steknu sposobnost hoda

ili ona kod kojih se prvi simptomi pojavljuju tokom

Vazno je da imate na umu da nemaju sve
osobe sa KMD sve simptome i da nisu
potrebni svi tretmani koje cete procitati

u ovom vodic¢u. lako moZe biti sli¢nosti,
svaka osoba sa KMD ¢e biti jedinstvena po
razli¢itim potrebama u razli¢itim vremen-
skim periodima. To znaci da nega mora
biti okrenuta pojedincu i da e biti teSko
pronaci osobu cija je KMD u potpunosti
ista.

kasnog detinjstva ili odraslog doba mogu biti shvaceni
kao udno pojasna misi¢na distrofija (LGMD). Svi KMD
podtipovi ¢ine spektar, sa KMD (rani pocetak, vecéa
slabost) na jednom kraju i LGMD (kasniji pocetak, blazi
oblik) na drugom kraju.

Polje 1. Spisak poznatih podtipova KMD. Videti Do-
datak A za pun opis




Sveobuhvatni tretman:

Dijagnoza, klini¢ki tok i bolni¢ko lecenje

Pruzanje dobro koordinisane multidisciplinarne nege i poznaje KMD i koji radi sa porodicom. Specijalista treba
stvaranje snazne veze lekar-pacijent i individualni plan da ukaZe na zdravstvene probleme pre nego to se oni
lecenja su esencijalni tokom bolesti. dese, da sacuva zdravlje i aktuelne sposobnosti deteta

Ovaj odeljak je podeljen u tri vazne teme, koje se odnose koliko god je to moguce. Za to je potrebno uzeti u obzir

na dijagnozu, ambulantno pracenje i na bolnicko lecenje i medicinske i psihosocijalne aspekte. Za efikasan plan

lecenja potrebni su i multisistemski i multidisciplinarni

(odlazak u bolnicu u slu¢aju bolesti ili povrede)
nadzor.

Dijagnoza

Kada se vasem detetu postavi dijagnoza KMD,
odgovarajuce lecenje, opisano ispod, treba da prate
podrska i edukacija. Bilo bi idealno da pacijenta vodi
neurolog ili specijalista neuromisi¢nih bolesti koji

Polje 2

Pet klju¢nih tema za diskusiju na prvom sastanku

Pet klju¢nih oblasti:

* Dijagnoza. Lekar bi trebalo da objasni sta se zna o uzroku poremecaja i kako on moze uticati na druge
funkcije, kao §to su motorne funkcije, disanje i sréana funkcija i kognitivne funkcije (mentalne sposob-
nosti).

* Prognoza. Postoji Sirok spektar teZine bolesti i duZine Zivota kod KMD. Medutim, za ve¢inu oblika
KMD, prognoza je pobolj$ana zahvaljujuéi nedavnom napredku u medicinskoj tehnologiji.

* Rizik rodenja joS jednog deteta sa istom boles¢u i uticaj na buduée planiranje porodice. Iako mozda
nije najvaznije pitanje kojim se treba baviti u vreme

postavljene dijagnoze, lekar bi trebao da razgovara i o riziku radanja jos$ jednog deteta sa istom boles¢u.
Ukoliko je taéna genetska mutacija poznata rizik se obi¢no moze izracunati. Cak i ukoliko se ne zna,
rizik se moZe grubo proceniti.

* Lecenje. Neophodan je multidisciplinarni pristup, koji najcesée ukljucuje de¢jeg neurologa, pulmologa,
kardiologa, oftalmologa, fizioterapeuta, ortopeda i druge (videti dodatak B). Da bi se poboljsao kvalitet
Zivota bilo bi idealno da specijalista palijativhe medicine bude ukljucen od samog pocetka. U principu,
lecenje ¢e biti sli¢no bez obzira da li je specifi¢na genetska dijagnoza postavljena ili ne.

* Podrska porodici i resursi zajednice. Trebalo bi da dobijete informacije o zastupanju i grupama za
podrsku porodici (on-line i li¢ni kontakt) i relevantne obrazovne resurse. Izuzetno korisno moze da
bude povezivanje porodice sa drugim porodicama koje imaju decu sa sli¢nim bolestima. Ukoliko se ova

......




Prvi susret sa vasim lekarom bi trebalo da bude ¢im

se postavi dijagnoza KMD i ako nije poznat specifi¢ni
genetski tip KMD. Na ovom sastanku, lekar bi trebalo da
objasni dijagnozu KMD na nacin da vi i vasa porodica

to razumete, ¢ak iako nemate medicinsko znanje. Dobro
je da se zapiSu pitanja i beleske sa ovog sastanka, jer je
tesko setiti se svega Sto je obradeno tokom prve diskusije.
Ukoliko je od pomodi,

uvek je dobrodoslo da na ovom skupu ucestvuju
porodica i prijatelji. Nadalje ¢e biti potrebni redovni
sastanci uz planiranje termina ponovnog susreta.
Dijagram 2 daje pregled tema za prvu diskusiju.

Posete Klinici

Vase dete treba redovno da se kontroliSe-verovatno
jednom svakih 4-6 meseci-u klinici za de¢ju neurologiju /
neuromisi¢ne bolesti koje imaju iskustvo u KMD, po
mogudstvu sa multidisciplinarnim timom koji ukljucuje
specijaliste iz razli¢itih oblasti (videti dodatak B). Decu
koja su mlada od 12 meseci ili stariju decu sa ozbiljnim
zdravstvenim problemima ili pogorsanjem (kao $to su
napadi koji se ne popravljaju nakon primene lekova,
teska hipotonija, problem sa disanjem ili ishranom) treba
kontrolisati najmanje jednom u 3-4 meseca.

Tokom ovih kontrola, preporucuje se da se vasem detetu
provere: krvi pritisak, broj otkucaja srca, broj respiracija,
tezina i BMI (indeks telesne mase), visina i za odoj¢ad i
decu-obim glave. Ako vase dete nije u stanju da stoji ili
ima skoliozu, visina se moZe aproksimirati merenjem
duZine ruku (duzina lakatne kosti). Drugi testovi kao

$to su merenje ugla zglobova (gonometrija), test snage
misica (miometrija), elektrokardiogram (EKG), ispitivanje

pluénih funkcija (na primer forsiranog vitalnog

kapaciteta ili FVC), i merenje kiseonika u krvi (pulsna
oksimetrija) mogu takode biti relevantni za vase dete.

Ostale vaZne stvari koje se mogu proceniti tokom ovih
poseta mogu da ukljuce:

® Razvoj. Deca sa rizikom za kas$njenje u razvoju ili
teskoc¢ama u ucenju treba da dobiju ranu podrsku,

ukljucujudi fizikalnu terapiju, radnu terapiju i govornu
terapiju. Zaostajanje u razvoju moZe da znaci motorno
kasnjenje (fizicki pokreti kao $to su sedenje, hodanje,
drzanje flasice) ili pridruZeno kognitivno kasnjenje
(jezik/ govor ili problem sa ucenjem).

Pluca. Vazno je spre¢avanje teskih respiratornih
infekcija (vakcinacijom ili ranom antibiotskom
terapijom). Slab kasalj, oteZano disanje, poremecaji
spavanja, jutarnje glavobolje, nenapredovanje u teZini
i ponovljenje infekcije su znaci upozorenja da treba
razgovarati sa de¢jim pulmologom (videti odeljak o
lecenju pluca).

Srce. Potreban je najmanje jedan kardioloski pregled
koji ukljucuje EKG i ultrazvuk

srca (ehokardiogram) ukoliko Vase dete ima tip KMD
za koji se zna da zahvata srce (kao §to su LMNA-RD,
aDG-RD, LAMA2-RD) ili nepoznat podtip KMD. Za
LMNA-RD

podtip je potrebno holter pracenje i/ili monitoring.
Takode kardioloski pregled je neophodan i za

bilo koji KMD sa simptomima koji ukazuju na
poremecaj sréanog ritma (aritmija) ili uvecanja srca
(kardiomiopatija). Ceséa evaluacija moZe da se
preporudi u zavisnosti od podtipa KMD (videti odeljak
lecenje srca).

Oci. Ukoliko vase dete ima neodredeni tip KMD

ili podtip koji daje promene na o¢ima (kao $to je
alfaDG) vazno je rano ukljuciti oftamologa koji
moze da pomogne u dijagnozi i pracenju drugih
o¢nih problema, kao §to su katarakta, kratkovidost,
odlubljivanja mreZnjace i glaukom.



e Ishrana i rast. Za decu sa KMD se ne o¢ekuje da
prate tipi¢nu krivu rasta. Ipak, ukoliko vase dete ne
dobija u tezini, ukoliko gubi u tezini ili prekomer-
no dobija u teZini, ili ima teSkoce sa gutanjem,
zeludaéni refluks, usporen rad creva, zatvor ili de-
formitet usta,treba ga uputiti nutricionisti, gastro-
enterologu i stru¢njaku za gutanje (videti odeljak o
leCenju organa za varenje). Pracenje unosa kalcijuma
i vitamin D je vazno radi dobre gustine kostiju.

Skeletni sistem. Ukoliko vase dete razvije kon-
trakture ili skoliozu, potrebno je obratiti se de¢jem

ortopedu ili spinalnom hirurgu (videti odeljak o
ortopedskom lecenju i fizikalnoj rehabilitaciji).

Fizikalna terapija. Program fizikalne terapije vaseg
deteta treba da bude usmeren na odrzZavanje funk-
cije i pokretljivosti. To ukljucuje prevenciju i tretman
kontraktura i deformiteta ki¢me, kao i izvodenje
aktivnosti u cilju poboljsanja respiratorne funk-

cije. Takode je vazno da se vasem detetu obezbedi
pravilno drZanje, invalidska kolica, kao

i odgovarajuca oprema (koja ¢e olaksati sva-

kodnevne aktivnosti).

e Osecanja i ponasanje. Ukoliko ste zabrinuti u vezi
raspoloZenja, ponasanja ili u vezi drugih psihi¢kih
problema vaseg deteta, potrebna je profesionalna
podrska psihologa/ psihijatra (videti odeljak pali-
jativnog le¢enja).

e Psihosocijalna podrska. Clanovi vase porodice i vi
mozZete imati korist u prakti¢nim aspektima Zivota
sa KMD (poput osiguranja, dostupnih servisa ili
pristupa skoli). S obzirom na mnoge emociona-
Ine izazove koje moZete iskusiti, socijalna sluzba
zdravstvene ustanove moZe da pomogne vama i

vasoj porodici.




Bolnicko lecenje

vaznu ulogu u koordinisanju medicinskog lecenja
tokom bilo koje akutne ili kriti¢ne bolesti, mada ovu
ulogu moZe da preuzme i degji pulmolog. gs.

Vasem detu moZe biti potrebno neplanirano
bolnic¢ko lecenje (videti tabelu 1). Specijalista
neuromisi¢nih bolesti ili neurolog mogu igrati

Tabela 1.

Simptomi KMD koji mogu biti razlog bolnickog le¢enja i nihova povezanost sa KMD

podtipovima

Simptomi koji zahtevaju
bolnicko lecenje

Podtipovi sa problemima u
ranom detinjstvu (rano)

Podtipovi sa problemima u
detinjstvu i adolescenciji

Problemi sa disanjem koji zahtevaju
podrsku disanja

* aDG-RD
* LAMA2-RD

* COL6-RM
* SEPN1-RM

* aDG-RD(Fukutin, FKRP,

Srcana slabost ili aritmije koji POMT1)*
zahtevaju lekove * LAMA2-RD
* LMNA-RD
. .. . * LAMA2-KDM**
Prozler? : ls(héir;zn; koji zahtevaju « RYRL-RM « COL6-RM
gastrostomu e « aDC-RD
* aDG-RD(ukljucujuci F

Napadi koji zahtevaju lekove OI/LVI/;;S M}(;;;C)l] ucujuci Fukuyama, * LAMA2-RD
Maliena hipertermiia ¢ SEPN1-RM * SEPN1-RM

Ane e * RYR1-RM * RYR1-RM

Skracenice: aDG-RD, alfa-distroglikanopatija; FKRP, fukutin-povezani protein KMD; LAMA2-RD, merozin-deficijentna KMD; MEB, muscle-
eye-brain (mii¢-oko-mozak sindrom) bolest; POMT1, protein O-manoziltransveraze 1; SEPN1-RM, rigid spine misi¢na distrofija; WWS,

Walker-Warburg sindrom; LMNA-RD, lamin A/C CMD.
*Fukutin, FKRP i POMT1 su geni koji mogu dovesti do aDG-RD. Prva dva su viSe povezana sa sréanom slabo$¢u, mada i tre¢i moZe biti

povezan sa istom. Ukoliko

neko ima oDG-RD uzrokovan jednim od ova tri gena, potreban je pojacan kardioloski nadzor.

*LAMA2-KMD se koristi da ozna¢i tip LAMA2-RD (nedostatak merozina) koji se manifestuje na rodenju i kod koga se ne uspostavlja hod,

dok LAMA2-RD uklju¢uje blazu hodajucu formu i rani pocetak nehodajuce forme.

Uobicajeni razlozi za akutno bolnicko lecenje ukljuc¢uju: ~ Ukoliko je vasem detetu potrebno bolnicko lecenje

e respiratorne infekcije ili respiratornu insuficijenciju zbog operacije ili intervencije u anestezifi, doktor vaseg
deteta prvo treba da razgovara sa vama o potencijalnim

°* napade

* nenapredovanije (slabo dobijanje u teZini ili
prekomerni gubitak teZine)

rizicima, a zatim da uskladi planiranje i nadzor
nad lec¢enjem vaseg deteta tokom procedure i kroz
oporavak.



Neurolosko lecenje:

Briga o napadima i kognitivnim ostec¢enjima

Razliciti neuroloski simptomi su povezani sa nekim od
poznatih podtipova KMD. Najcesce se nalaze poremecaji
u strukturi i funkciji mozga, kao i epilepticni napadi.

Malformacije mozga

Dve grupe KMD su najcesée povezane sa
abnormalnostima mozga: LAMA2-RD i aDG-RD. Da
bi procenili strukturne abnormalnosti mozga radi se
magnetna rezonanca (MR) mozga.

Deca sa aDG-RD koja imaju normalnu strukturu mozga
na MR mogu ili ne moraju imati teSkoce sa ucenjem i
kognitivnim funkcijama. Pored toga, Siroka paleta nalaza
na MR mozga moZe se na¢i kod dece sa «DG-RD; ona
mozZe da bude rangirana od normalnih do teskih (veoma
ozbiljnih) strukturnih promena.

Najces¢a malformacija mozga

u LAMAZ2-RD je abnormalnost
bele mase koja nije povezana sa
kognitivnim ostecenjima. Promena
bele mase je obi¢no stabilna tokom
vremena i ne zahteva ponovljeno
snimanje mozga.

Funkcionalni poremecaji mozga
povezani sa KMD mogu uzrokovati razlicite probleme,
ukljucujudi kognitivna osteéenja; probleme sa ponasanjem,
jezikom i probleme u ucenju; emocionalne probleme;
usporen motorni razvoj; napade; i probleme sa vidom.

Ako Vase dete ima funkcionalni poremecaj mozga kao

$to je kognitivno ostecenje, treba da uradi psiholosko
testiranje i da se podvrgne ranoj intervenciji i posebnoj/
specijalizovanoj skoli ili programu komunikacije.
Strategije za komunikaciju kod dece koja ne govore ili
minimalno govore treba da budu rano implemenirani

ida ukljuce jezik znakova, slika i karte sa simbolima
(PECS, komunikacija putem razmene slika), glasovne
uredaje (DynaVox, TapToTalk) i stalnu terapiju govora radi
vezbanja vokalizacije.

Napadi

Napadi su ¢esto udruzeni sa KMD, posebno kod one
dece sa poznatim osteenjem mozga. Tipovi napada
mogu da budu: apsansi, atipi¢ni apsansi ili konvulzivni
napadi. Napadi mogu da se jave na bilo kom uzrastu
od novorodenackog do adolescentnog; kod osoba koje
su pod rizikom da dobiju napade, napadi mogu biti
provocirani temperaturom ili boles¢u. Napadi mogu da
pocnu i bez nekog poznatog

provokativnog faktora. Ukoliko ste zabrinuti oko bilo
koje aktivnosti ili ponasanja vaseg deteta i sumnjate da je
napad, razgovarajte sa vasim lekarom.

Da bi odredili da li vase dete ima napade, decji neurolog
mozZe da savetuje detaljna ispitivanja. Ova procena

bi trebalo da ukljuci podatke o dogadajima za koje se
sumnja da su napadi ili podatke o poznatim napadima,
kompletan neuroloski pregled i najmanje jedan rutinski
elektroencefalogram (EEG). U zavisnosti od rezultata EEG

pregleda, mozZe biti preporucen dalji ili duzi EEG pregled.
Moze biti savetovana MR mozga ili ponovljena MR mozga.
Definicija epilepsije je dva ili vise neprovociranih napada
(napadi koji nisu provocirani temperaturom ili boleséu).
Ukoliko je vaSem detetu postavljena dijagnoza epilepsije,
neurolog ¢e verovatno preporuciti antiepilepticke lekove u
cilju smanjenja ucestalosti i teZine napada.

Napadi se kod dece sa LAMA2-RD uspesno lece
specificnom antiepilepti¢kom terapijom, valproatima, ali
su i drugi tretmani takode uspesni. Povremeno je tesko
kontrolisati napade. Kod dece sa aDG-RD, na primer,
tretman napada mozZe biti tezZi zbog mogucih strukturnih
promena u mozgu. Postoje mnogi razli¢iti antiepilepticki
lekovi, tako da ukoliko vase dete ne odgovori povoljno na
prvi lek, neurolog moze

preporuciti drugi ili viSe lekova u cilju kontrole napada.



LecCenje pluca:

Briga o disanju

Osnovna uloga pluca i disanja (respiracija) je dopremanje
kiseonika (O?) u krv koja cirkulise telom i oslobadanje
ugljen-dioksida (CO?) iz tela. Ovaj proces izmene O? i CO?
takode se zove i razmena gasova; javlja se kod svih ljudi i
predstavlja kljucni element u zdravlju vaseg deteta.

Potreba za respiratornom podrskom kod deteta sa KMD
mozZe varirati izmedu i

unutar svakog podtipa KMD. Deca sa svim tipovima
KMD imaju povecan rizik od pojave problema sa plu¢ima
zbog slabih disajnih misica. Vreme kada ¢e teskoce sa
disanjem javiti , kao i teZina respiratornih problema,
variraju od osobe do osobe. Tipi¢no se, problemi sa
disanjem primecuju izmedu 8 i 15 godine. Mlada deca

sa KMD i problemima sa disanjem mozda nece imati
tipi¢ne simptome; vazno je da roditelji i negovatelji budu
svesni ranih znakova disajnih problema. Prepruceno je
da jednom kada se kod vaseg deteta postavi dijagnoza
KMD, ono bude pulmoloski pregledano radi osnovne
procene. Pulmolog ¢e vas poduciti o ranim znakovima
disajnih problema male dece. Na efikasnoj nezi pluéa sa
vama Ce raditi koordinator i pulmolog vaseg deteta.

Simptomi i znaci

Dvostepeni proaktivni pristup u le¢enju respiratornih
problema vaseg deteta je

vazan, da bi se njegova ili njena najbolja moguca
funkcija odrzala tokom vremena. Od izuzetnog znacaja
je prepoznavanje ranih simptoma i znakova od strane
roditelja ili negovatelja pored redovne pluéne procene,
pluénog ispitivanja i lecenja.

Pokazatelji ranih simptoma i problema sa disajnim
misSi¢ima mogu biti suptilni i mogu se menjati vremenom
kod vaseg deteta . Ukoliko ste zabrinuti za disajnu
funkciju vaseg deteta obratite se vasem pulmologu.
Ukoliko se dogodi hitna situacija, povedite
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dete u urgentni centar. Obratite paznju na sledece
simptome i znakove:

e Slab pla¢
* Neefikasan kasalj

* Ponovljene respiratorne infekcije, nepravilan
obrazac disanja ili opSta uznemirenost

* Gusenje tokom hranjenja ili sopstvenim sekretom

¢ Gubitak u tezini ili slabo napredovanje u teZini
(Cesto se spominje kao nenapredovanje)

Neki dodatni simptomi mogu da se odnose na problem
sa disanjem tokom no¢i. Problemi sa disanjem mogu
poceti nocu zato Sto tada svi ljudi plice disu. Ovi znaci
mogu da ukljuce:

e Prekid sna ili povecana potreba za okretanjem nocu

* Osecaj umora nakon budenja ujutru ili izmena
raspoloZenja, ¢ak i kada su on

ili ona spavali dovoljno dugo
¢ Ubrzano disanje ili osecaj kratkog daha
¢ Jutarnje glavobolje, mu¢nina
* Losa koncentracija tokom dana

* Strah od odlaska na spavanje i no¢ne more

Zakrivljenost ki¢me (skolioza) i deformiteti
grudnog kosa se takode mogu razviti

zbog slabih grudnih misica i oslabljene
dijafragme Sto dodatno moze ograniciti
kapacitete za disanje vaseg deteta. Videti
odeljak Ortopedsko lecenje i rehabilitacija.



Dijafragma vaseg deteta mozZe biti slaba bez nekih
drugih ociglednih simptoma. Ovo

je jedinstveno za nekoliko podtipova KMD;
problemi sa disanjem mogu poceti jos

dok vase dete hoda (videti tabelu 2) iako u veéini
drugih oblika misi¢nih distrofija,

problem sa disanjem ne pocinje pre gubitka
sposobnosti samostalnog hoda. Ova ¢injenica

ukazuje na jos vecu vaznost pulmoloskog

pregleda vaseg deteta pre pojave simptoma.

Tabela 2.

Pocetak tipi¢nih problema sa disanjem kod poznatih podtipova KMD.

KMD podtipovi need

¢ Rani pocetak problema sa disanjem tokom no¢i sa
COL6-RM slabos¢u dijafragme

e Podrska disanja potrebna u proseku sa 11 godina

¢ Rani pocetak problema sa disanjem; moZe poceti pre
SEPN1-RM gubitka sposobnosti hoda

e Podrska disanja potrebna u proseku sa 11 godina

¢ Povezanost izmedu propadanja motornih i respiratornih
LAMA2-RD funkcija

e Podrska disanja potrebna u proseku sa 11 godina

aDG-RD sa kognitivnim
oste¢enjem (WWS, MEB, Fuku-
yama)

® Ozbiljna progresija slabosti misica i respiratorne
insuficijencija

® Nadzor disanja mora zapoceti na rodenju ili u prvoj
deceniji ukoliko je ozbiljna misi¢na slabost

aDG-RD bez kognitivnog
ostecenja i LGMD

* Postoji poveznaost izmedu gubitka motornih sposobnosti
i respiratorne funkcije

* Tretman disanja zapocinje kada osoba izgubi sposobnost
hoda

Skracenice: KMD, kongenitalna misSiéna distrofija; FKRP, fukutin vezani protein; LAMA2, laminin A2; LGMD,
udno-pojasna misiéna distrofija; MEB, muscle-eye-brain (misi¢-oko-mozak) bolest; SEPN1, selenoprotein;

WWS, Walker-Warburg sindrom.
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Nac¢ini ispitivanja pluénih funkcija * Procena govora i gutanja se moZe razmatrati kada
* Spirometrija se koristi za ispitivanje disajnih funkcija; post?]e 51mptvorr.u kozl u.kazu]lj na rizik O.d aspiiadle,
ovaj test bi trebalo uraditi bar jednom godisnje od kao sto su kasalj, gusenje, oteZano gutanje,

6-te godine. Spirometrija se mozZe uraditi bilo tokom losa ishrana ili nenapredovanie.

redovne posete dec¢jem pulmologu ili tokom posebnog

sastanka. Preventivna zastita disajnih organa

Najcesce se prvo uradi testiranje, a nakon toga dete Deci i odraslima sa KMD se savetuju pneumokokna
pregleda specijalista. (pneumonija) i godi$nja vakcina protiv influence

Ovo neinvazivno testiranje moze da uklju¢i merenje (gripa). Savetuje se i da se Synagis, vakcina koja specava

forsiranog vitalnog respiratorni sincicijalni virus (RSV), da deci mladoj od 2
kapaciteta (FVC) i maksimalnog protoka vazduha u godine.

kaslju; meri se tako §to dete dise u cev ili masku. Ovi Vase dete ¢e imati korist od slede¢ih metoda koje
testovi se nazivaju i testovima za ispitivanje pluénih poboljsavaju pokretljivost

funkcija (PFTs). sekreta, efikasnost kaslja i koje odrzavaju disajne

puteve prohodnim

Noc¢na oksimetrija (pulsni

oksimetar) bezbolno * Za pomo¢ pri kaslju se koristi mehanic¢ki aparat za

meri nivo zasicenja krvi iskasljavanje (preko usnika se koristi prvo pozitivni

kiseonikom, upotrebom pa negativni pritisak) za pomeranje sekreta iz
senzora koji se stavlja na .. L
prt ruke ifi noge. Nekada donjih delova disajnih puteva.

senzor moze izgledati kao * Tehnika dodavanja udaha, naucena od strane vaseg

vedi flaster ili se postavlja na pulmologa, moZe pomodi u smanjivanju rizika od

prst ruke ili noge uz pomo¢ hroni¢nog kolapsa delova pluca (atelektaza).

parceta trake. ¢ Fizikalna terapija koja koristi dnevnu

intrapulmonalnu perkusionu ventilaciju (IVP)

Polisomnografija ili studija

spavanja je noéno snimanje (preko usnika ili traheostome se u disajne puteve
koje se sprovodi u centru za spavanije; radi se po ubacuje pritisak pod visokom frekvencijom) moze da
preporuci pulmologa vaseg deteta, koji moze pomogne pri uklanjanju sekreta.

da preporudi ovaj pregled na godi$njem nivou. Ovaj ¢ DrenaZa bronha uz pomo¢ prsluka (u kom se

test je koristan u pradenju noénog disanja i moZe da pozitivni pritisak vazduha brzo menja i oscilacije
otkrije da li je prisutan zastoj disanja u spavanju i prenosi na grudni kos) obezbeduje

koliko je ozbiljan. Studija spavanja moZe da se koristi brz pritisak na grudni ko$ da bi pokrenuo secret.

za pracenje rezultata upotrebe ventilacije pozitivnim

pritiskom u dva nivoa (BiPAP) i prilagodavanje njegove

upotrebi.

Gasne analize se odreduju iz krvi. Meri se nivo O*i CO?
u krvi ukoliko dete ima nove ili ozbiljne problem sa
disanjem.

e End-Tidal CO* odreduje se pomocu uredaja koji

meri CO? kada osoba izdahne. To moZe da pomogne ) .
VasSe dete moZe da ima problem sa disanjem

pulmolozima u razumevanju koliko dobro osoba koja T oY T e el Eemp——

ima podrsku disanja (BiPAP ili respirator) dise i da li KMD. Iako astma nije simptom KMD, ako

su potrebna podeSavanja. Ovaj uredaj mogu da koriste se dijagnostikuje kod vaseg deteta treba je
pulmolozi radi procene nivoa CO? kod osoba kod kojih leciti ukoliko je potrebno bronhodilatatorima i
tek zapocinju problemi sa disanjem, ali koji nemaju inhalacionim steroidima. Lecenje astme kod dece

podriku disanja. sa KMD se ne razlikuje od lecenja dece bez KMD.
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Intervencije

Teska skolioza moZe da oteZa Sirenje pluca do krajaida
onemoguci osobu da

“duboko udahne”. Vase dete moze zahtevati kicmenu
potporu da bi se usporilo napredovanje skolioze i da bi se
odrzalo bolje drZanje tokom dnevnih aktivnosti.

Kada se upotrebi potpora vazno je da se razmotri uticaj
ne samo na skoliozu ve¢ takode i na disanje deteta.
Svaka potpora treba da se proceni da bi se uverili da
nema potencijalno negativnih uticaja na funkciju disanja.
Ortoped i pulmolog vaseg deteta treba da rade zajedno
kako bi se osigurala dovoljno dobra potpora za ki¢mu,
bez pogorsanja funkcije pluca.

Da bi pomogao u teSkocama sa disanjem lekar vaseg
deteta moZe da preporuci upotrebu suportativne
disajne opreme (neinvazivna oprema ili respirator) koja
dokazano poboljsava razmenu gasova, smanjuje infekcije
i smanjuje ucestalost i trajanje boravka u bolnici.

Neinvazivna ventilacija se najcesce preporucuje kada

postoje dokazi o hipoventilaciji (slaba sposobnost disanja)
ili u slucaju pojave simptoma i znakova respiratornih
problema. Neinvazivna ventilacija se sprovodi preko

maske ili uz pomo¢ lako prenosivog uredaja.

Bi-PAP (ventilacija pozitivnim pritiskom na dva nivoa)

je najcesce koriScen neinvazivni respirator koji se obi¢no
koristi za noénu podrsku. Sastoji se od male masine koja
pumpa vazduh kroz cev koja je povezana sa dodatkom za
lice ili maskom koja ide preko nosa ili usta vaseg deteta.
Vazduh pod pritiskom pomaze disanje vaseg deteta

i pomaze u uklanjanju CO? pri izadhu. Raznovrsnost
dodataka za lice je uslovljena prema uzratu deteta, stanju
koZe, obliku lica i sposobnosti deteta da toleriSe ovu
intervenciju.

Jednom kada vase dete zapocne sa upotrebom neinazivne
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ventilacije, morace da prode bar jednom godisnje noéni
nadzor (studiju spavanja), za podeSavanje respitratora i

za proveru i prilagodavanje maske ili drugih prikljucaka.

Posebna paznja treba da bude usmerena na dete koje

je na dugotrajnoj ventilaciji da bi se resile potencijalne
komplikacije abnormalnog razvoja lica (hipoplazija
srednjeg dela lica). Upotreba maski koje individualno
odgovaraju ili naizmeni¢no nazalnih jastuka, nazalnih
maski i maski za celo lice mozZe biti korisno u sprecavanju
ove komplikacije. Ventilacija “na slamku” preko usnika
moze se takode savetovati kod osoba koje zahtevaju
podrsku disanja tokom dana.

Nekada je potrebno da dugoro¢na mehanicka ventilacija
bude isporucena preko hirurski plasirane cevi u vratu,
koja se naziva traheostoma . Indikacije za to su
hronicna aspiracija sa ponavljanim pneumonijama ili

neefikasno ¢iSéenje sekreta iz disajnih puteva i uprkos
upotrebi pomoc¢nih intervencija. Neki ljudi se takode

odlucuju za treheostomu ako je potrebna neinvazivna
ventilacija za veci deo dana i nodi.

Tretman akutnih respiratornih bolesti

Infekcije respiratornornog trakta (prehlada i pneumonia)
su naj¢es¢i uzroci prijema u bolnicu i Zivotno
ugrozavajucih situacija kod osoba sa KMD. Kada se
sumnja na

akutnu respiratornu infekciju veoma je vazno proceniti
dete, uverivsi se da ste rekli lekaru tip KMD koje ima
vase dete i Sta znate o toku bolesti.

Znaci akutnog respiratornog distresa mogu biti
suptilni ali mogu ukljuciti:

* bledilo

* povecdanu pospanost

* sniZen apetit

* neobi¢ne pokrete grudi i stomaka



e ubrzan rad srca i ubrzano disanje
¢ slab kasalj
* povecan umor

Bilo koji od ovih znakova zasluzuju pazljivu procenu,

pored toga, ukoliko je zasi¢enje kiseonikom manja od
94 % ili je manje od osnovnog nivoa, vase dete treba da
pregleda lekar ili da ga odmah odvedete u hitnu pomo¢.

Da bi procenili teZinu bolesti vaseg deteta, lekar ¢e uraditi
fizikalni pregeld i slusati grudni ko3 vasSeg deteta.
Ostale dijagnosticke metode mogu da obuhvate:

* procena efikasnosti kaslja

* pulsna oksimetrija i moguée merenje CO? za
procenu disajnih problema

* rentgenski snimak pluca radi idnetifikovanja
pneumonije i kolabiranih delova pluca (za
najprecizniju procenu moZe biti potrebno
uporedivanje

sa prethodnim snimcima)

* Kultura sputuma ukoliko je vase dete u stanju da
kasljem izbaci sekret;

ova kultura mozZe da pruzi informacije o vrsti
bakterija koji izazivaju upalu pluca.

Lecenje akutne respiratorne infekcije vaseg deteta ima
za cilj odrzanje stabilne funkcije disanja.

Antibiotici bi trebalo da se koriste u vedini respiratornih
infekcija za leCenje potencijalnih bakteriskih pneumonija
u KMD uz kontinuirano pracenje respitratornog statusa
ako je dijagnostikovana penumonija. Ukoliko je vasem
detetu saturacija kiseonikom niska, trebalo bi omoguciti
dodatni kiseonik (ponekada preko nazalne kanile ili
maske). Medutim vazno je napomenuti da ukoliko
postoje dokazi o zadrzavanju CO? potrebno je da se
obezbedi podrska respiratora pre nego samo O°.

Ako postoje znaci respiratorne insuficijencije i vase dete
jos$ ne upotrebljava neinvazivnu podrsku disanja, to bi
trebalo pokrenuti. Ukoliko vase dete ve¢ koristi podrsku
disanja, da bi stabilizovali funkciju disanja vaseg
deteta mozZe biti potrebna ponovna procena parametara
respiratora ili povecanje broja ¢asova koje dete koristi. U
tezim bolestima, ukoliko neinvazivna ventilacija nije od
koristi, moZe biti potrebna intubacija, vase dete ne moze
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da se oslobodi sekreta ili vase dete gubi sposobnost da
zastiti disajni put, Sto povecava rizik od aspiracije.

Postupci kojima se pokrece sekret vaseg deteta treba da
budu intenzivirani, uklju¢ujuéi aparat za potpomaganje
iskasljavanja, IVE, kompresija vibriraju¢a grudnog
kosa rukama nakon dubokog udaha. Bronhodilatatori

i lupkanje grudnog kosa mogu se koristiti po preporci
vaseg pulmologa. Respirator samo pomaze u procesu
razmene gasova; ove metode ¢iS¢enja disajnih puteva
su od klju¢nog znacaja za oporavak i treba nastaviti sa
njihovom upotrebom ¢ak i ako je pacijent na asistiranoj
ventilaciji.

VAZNE CINJENICE KOJE TREBA
ZAPAMTITI

1. Nosite pisani dokument sa opisom podtipa
KMD koje ima vase dete, ukoliko je poznat,
i kopiju poslednjeg testa disanja (ispitivanje
pluénih funkcija, forsirani vitalni kapacitet)

da bi u slu¢aju urgentnih situacija pokazali
doktoru

2. Pre bilo koje operacije potrebno je proveriti
disajne funkcije vaseg deteta.

3. Infekcije donjih delova disajnih puteva treba
leciti agresivno, sa ciljem da se odrzi stabilan
nivo oksigenacije i nivo CO?. U lecenju infekcije
najcesce su potrebni antibiotici. Ukoliko vase
dete ima slabost disajnih misic¢a, od sustinskog
znacaja je dodatna pomo¢ oko kaslja.

4. Simptomi poremecaja disajne funkcije su
bledilo, pospanost, sniZen apetit ili

gubitak u teZini, izmenjen obrazac disanja,
slab kasalj, ponavljanje infekcije / pneumonije,
povecan umor, snizena sposobnost
koncentracije i jutarnje glavobolje. Simptomi u
pocetku mogu biti suptilni.



Gastroenterolosko lecenje:

ishrana, hranjenje i nega usne duplje

Ishrana i problem sa hranjenjem su ¢esti kod dece
sa KMD. Drugi Cesti problemi su_gastroezofagealni

refluks (GER), aspiracija, zatvor, problem sa govorom,

sniZena gustina kostiju i teSkoce sa higijenom usta i
zuba. Prioritet za optimalnu negu vaseg deteta je lecenje
ovih problema, a najbolje resenje je multidisciplinarni

tim, koji ukljucuje specijalistu ishrane, dijeteticara ili
nutricionistu i gastroenterologa.

Ishrana i nutritivni simptomi

Cest problem kod osoba sa KMD je tesko napredovanje u
tezini ili nenapredovanie.

Za druge osobe sa KMD, problem mozZe postati povecanje
telesne teZine koje je ¢esto povezano sa pretankom hoda.

Drugi simptomi vezani za ishranu mogu da budu:
* Ceste infekcije pluca
* bol u grudima/gornjem delu trbuha, povracanje
¢ teSkoce sa Zvakanjem, guSenjem i kasljem
¢ losa koordinacija u ustima i curenje pljuvacke
* zatvor ili diareja
¢ teSkoce sa ishranom nezavisno od uzrasta

* duzina obroka; ukoliko obroci traju duze od 30
minuta smatraju se produZenim; Sto mozZe biti znak
teskoca u hranjenju

* povecan stres porodice i smanjeno uZivanje dece i
negovatelja tokom obroka.
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Procena

Ocena rasta vaseg deteta mora biti procenjena pri svakoj
poseti merenjem teZine i visine. DuZina ulnarne kosti
moZe se koristiti kao mera rasta ukoliko je vase dete
starije od 5 godina i nije u moguénosti da stoji.

Deca sa KMD c¢esto imaju krivu rasta ispod ocekivane
za uzrast. Ovo je prihvatljivo ukoliko je vase dete dobrog
zdravlja bez znakova zamora, ponovljene infekcije,
sréanih ili pluénih tegoba. VaZno je ta¢no meriti teZinu
deteta tokom pracenja, kao i voditi ¢estu evidenciju krive
teZine vaseg deteta kako bi se obezbedio neprekidni
prirast teZine po sopstvenom tempu.

Ukoliko rast ili
zdravlje vaseg
deteta nije
adekvatno, moze
se predloziti
asistirano
hranjenje. Ovo
ukljucuje pregled

lica i usne duplje,
posmatranje i
procenu hranjenja i akta gutanja, kao i procenu njihove
mogucnosti sedenja i pozicioniranja.

Video fluoroskopija ili fiber-endoskopska procena mogu

biti korisne u dijagnostici teskoca koje vase dete moze
imati sa gutanjem, koje mogu povecati rizik od

aspiracije.

Drugi faktori koji moraju biti uzeti u obzir pri proceni
hranjenja i gutanja su slabosti vrata, kontrakture vilice i
vrata, slabosti nepca, losa lateralizacija jezika,

zbijenost zuba, skolioza, slab ili neefikasan kasalj, disajni
zamor, slaba funkcija disanja tokom nodi, los apetit,
gastroezofagealni refluks (GER) i poremecen rad creva.




Tretman

Siguran i ispravan unos hrane je veoma vaZan u
tretmanu i pradenju problema vaseg deteta vezanih za
ishranu. Dobijanje uputstava i informacija o zdravim
navikama u ishrani od strane nutricioniste, zasnovanih
na dijagnozi je proaktivan nacin pomodi u sprecavanju
problema pothranjenosti i gojaznosti, kao i odrzavanja
optimalnog zdravlja kostiju.

Ukoliko vase dete ima tegobe pri hranjenju strategije
pomocdi mogu ukljuciti:
* promene u nacinu pozicioniranja ili sedenja deteta
tokom obroka

¢ prilagodavanje pribora i druge pomo¢i tokom
samostalnog hranjenja

* ucenje i upotreba bezbednih tehnika gutanja

* promena strukture hrane (na primer, primena
guscih te¢nosti, usitnjavanje hrane, priprema malih
zalogaja)

e ¢e$ci obroci i visokokalorijska hrana kod
podhranjenih (vi$e manjih obroka uz redovne
uZzine na svaka dva sata tokom dana)

* upotreba senzornih intevencija ili oralnih terapija u
cilju poboljSanja pokretljivosti vilice, jezika, glave i
vrata.

* preporuke dijeteti¢ara za ocenu hrane i kalorijskog
unosa uz savet za upotrebu viskokalorijskih
napitaka kod podhranjenih ili smanjenje
kalorijskog unosa kod gojaznih

Ukoliko se problemi sa dobijanjem u teZini nastave

i ukolko ste zabrinuti da stanje uhranjenosti vaseg
deteta utice na moguénost odbrane od ponavljanja
infekcija disajnih puteva, neophodno je dete uputiti
gastroenterologu i razmotriti moguénost ishrane putem
sonde.
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e za kratkotrajnu upotrebu, kao $to je pre i posle
opracije ili tokom akutne bolesti,mozZe se upotrebiti
nazogastri¢na (NG) sonda (cev za ishranu kroz
nos)

¢ za dugotrajnu primenu moZe biti potrebna
hirurska gastrostoma (G-sonda) ili jejunostomu

(J-sonda). Ukoliko postoji izraZen refluks
prporucuje se Nissen-ova fundaplikacija, koja moze

biti nacinjena u isto vereme kada i pozicioniranje
sonde.

¢ Tim gastroenterologa ¢e utvrditi koliko cesto i u
kom obimu vase dete treba da dobija hranu preko
sonde kako bi bile zadovoljene potrebe u ishrani.

Dok god je sigiurno za vase dete da guta,
posedovanje sonde ne znaci da vase dete
nece nikad viSe uzimati hranu na usta.
Zapravo, hranjenje sondom moze postati
opcija neophodne podrske ishrani, koja tada
moZe postati prijatna za svakog, redukujuci
raniji stres oko ishrane.

Motilitet creva
Deca sa KMD ¢esto imaju refluks ili opstipaciju /zatvor.

Simptomi gastroezofagealnog refluksa (GER) mogu

biti: bol u grudima/ gornjem delu stomaka, povracanje,
aspiracija i ponovljene infekcije disajnih puteva.
Medicnsko zbrinjavanje GER podrazumeva upotrebu
lekova i tretman protiv kisline kao i dijetu i promene
poloZaja.

Opstipacija /zatvor moZe imati viSe uzroka i moze

se prevazi¢i promenom strukture hrane uz uzimanje
vlakana, povedanjem unosa te¢nosti, promenama
poloZaja, kretanjem i upotrebom laksativa propisanih od
strane vaSeg lekara. Deca sa KMD

mogu imati poremecaj crevne pokretljivosti i mogu duze
vreme provoditi na toaletnoj solji uz podrsku.



Govor

Deca sa KMD mogi imati teSkoce u govoru zbog slabosti
misSica lica, kontrakture vilice, slabog disanja, slabog ili
visoko postavljenog nepca, problema sa zatvaranjem usta
i zbog mogucde zahvadenosti mozga.

Oralna motorna terapija i veZbe mogu pomo¢i da se kod
vasSeg deteta odrzi raspon pokreta vilice i usta. Logopedi
mogu pomodi u vestinama i moguénostima komunikaci-
je. Nekoj deci pomazu uredaji za komunikaciju ukoliko
imaju teskoce u izgovoru ili tiho govore ili su gluva ili
nagluva.

Nega i zdravlje usta i zuba

Zdravlje zuba vaSeg deteta ce uticti na ukupno
zdravlje, ishranu i govor. Neki od ¢estih problema
dece sa KMD navedeni su na tabeli 3.

TABELA 3.

Oralne komplikacije povezane sa ¢estim simptomima KMD

Problem

Zdravstveni problem

Gastroezofagelani refluks

NarusSenje zubne gledi i bol

Bakterije usne duplje

Razvoj pneumonije

Disanje na usta

Suva usta i povecan rizik za razvoj infekcija usta

LoSe zatvaranje vilice uz zbijen poloZaj zuba

Teskode pri pranju zuba, Ceste Supljine, oteZano Zvakanje

Ne uzimanje hrane na usta

Uvecanje desni

Procena i tretman

Dete treba da pregleda dedji stomatolog pre druge
godine ili u vreme postavljanja dijagnoze. Na ovim viz-
itama potrebno je obezbediti pravilno sedenje ukoliko
vasSe

dete otezano guta i kaslje. Ukoliko je dete u kolicima
potrebno je da ordinacija ima dovoljno prostora kako bi
se omogucio transfer kolica - stomatoloska stolica, uz
mogucnost leCenja deteta i u svojim kolicima.

Ceste kontrole uz pranje zuba se preporucuju (najmanje
na 6 meseci) iz sledecih razloga:

* Roditelje i staratelje treba savetovati o ku¢noj
nezi, koja ukljucuje pravilno pranje zuba, upotre-
bu fluoridnih i antibiotskih te¢nosti za ispiranje
usta kao i potrebne promene pozicije ili posebnu
opremu koja pomaze u samostalnosti.

* Kutnjaci sa dubokim pukotinama moraju biti
zatvoreni

¢ Oko 6. godine vase dete treba da poseti ortodonta,
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sa iskustvom u lecenju pacijenata sa slabostima
misica usta, koji ée u planiranju tretmana uzeti u
obzir postojanje slabosti.

* Odrasle osobe sa KMD trebaju da nastave
stomatoloske kontrole i redovnu higijenu zuba,

v 2

kao i profesionalno ¢isc¢enje zuba.

* Ukoliko vase dete zahteva stomatolosku pro-
ceduru u anesteziji ili sedaciji, uverite se da je
stomatolog upoznat sa dijagnozom KMD i da
je u moguénosti da obezbedi pravilno disanje.
Takode je potrebno da bude upoznat sa malignom
hipertermijom, merama opreza i tretmanom ovog
Zivotno ugroZavajuceg stanja.
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Tretman srca:

briga o sré¢anom zdravlju

Cilj pracenja sréanih funkcija je postavljanje rane dijag-
noze i terapije sréanih poremedaja koji se mogu javiti
kod pacijenata sa KMD u bilo kom Zivotnom dobu.
Kod pojedinih oblika KMD sréane tegobe su ¢esce tako
da je neophodno redovno praéenje, dok druge forme-
KMD nece razviti sréane tegobe i ne zahtevaju redovno
pracenje sréanih funkcija.

Ponekad se sr¢ani poremecaji mogu javiti zbog slabosti
sréanog misica koja se javlja u sklopu KMD. Mogu biti
uzrokovani i disajnim poremedajima koji nisu prepoznati
i pravilno tretirani, dovodeéi do opterecenja srca (pogle-
dati deo o pluénim funkcijama). U ovim slucajevima i

kada se sumnja da postojeci simptomi mogu biti ve-
zani za sréanu aritmiju ili sréano uvecanje, potrebno je
napraviti preglede srca i posetu kardiologu. Ukoliko
podtip KMD nije poznat, pracenje sréane funkcije je
neophodno

Dva najcesce dijagnostikovana sréana problema su arit-
mija (nepravilan sréani ritam) i kardiomiopatija (ne-
pravilno funkcionisanje sréanog misica i uvecanje srca).
Oba stanja se mogu javiti kao vode¢i sr¢ani problem kod
nekih podtipova KMD, ali sve osobe sa tim tipom KMD
ne moraju imati sréane poremecaje (videti tabelu 4).

TABELA 4

Srcani poremecaji kod razlic¢itih KMD podtipova

KMD podtipovi

Poremecaji

aDG-RD

Povecéan rizik od razvoja kardiomiopatije

LAMA2-RD

Opisano je blago sréano uvecéanje koje ne utice na rad srca i aritmije koje
zahtevaju terapiju.

LMNA-RD

Povecan i ozbiljan rizik za razvoj aritmija i kardiomipatije. Rana
kardioloska procena i redovno pracenje su veoma vazni.

COL6-RM

Kardiomiopatija moZe biti uzrokovana nele¢enim pluénim poremecajima
iako sréani misi¢ nije primarno oste¢en. Kada se zapo¢ne podrska disanja

preporucuje se ehokardiogram.

SEPN1-RM

Srcani misic deluje da nije primarno zahvacen, veé je zahvacden kao
posledica neleéenih pluénih poremecaja. Neophodno je uraditi ehokar-
diogram kada se pocinje sa podrskom disanja.

RYR1-RM

Srcani misic deluje da nije primarno zahvacen, veé je zahvacden kao
posledica neleéenih pluénih poremecaja. Neophodno je uraditi ehokar-
diogram kada se pocinje sa podrskom disanja.

Skracenice: aDG-RD, alpha-dystroglycanopatija; KMD, kongenitalna misi¢na distrofija; COL6-RM, kolagen VI vezana miopatija; LAMA2-
RD, laminin a2 vezana distrofija, uklju¢uju¢i MDC1A; RYR1-RM, ryanodine receptor 1 vezana miopatija; SEPN1-RM, selenoprotein N1

vezana miopatija; LMNA-RD, lamin A/C CMD.




Srcane tegobe

Ovde su navedene tipi¢ne tegobe vezane za sréane
poremecaje. Medutim, vazno je imati na umu da mala
deca nisu u stanju da opisu svoje tegobe.

e Zamor

e Kratak dah

¢ Bledilo koZe i sluzokoze

e Periodi ubrzanog rada srca (tahikardija)
e Palpitacije

* Gubitak svesti

* Blaga glavobolja

* Vrtoglavica

Procena

Prvu kardiolosku procenu treba obaviti u vreme
postavljanja dijagnoze KMD. Ova procena podrazumeva
elektrokardiogram (EKG) i ehokardiogram (ultrazvuk
srca). Vas dedji kardiolog moze traziti i 72-¢asovni

EKG (Holter EKG) ili monitor dogadaja (2-nedeljni
monitoring) da bi proverio postojanje nepravilnog

sré¢anog ritma. Ucestalost poseta ¢e odrediti vas kardiolog
u zavisnosti od podtipa bolesti deteta, ukoliko je poznat, i
kardioloskih simptoma ili sumnji

Kao sto je navedeno u Tabeli 4, deca sa L-KMD imaju
najvedi rizik za razvoj sr¢anih tegoba i zahtevaju esce
pracenje, na svakih 6 meseci od postavljanja dijagnoze.
Deca sa aDG-RD (vezana za Fukutin i FKRP) zahtevaju
redovno godisnje pracenje. Deca sa aDG-RD (vezana za
druge gene ili nepoznate gene) i sa LAMA2 podtipom
imaju povecan rizik za razvoj sréanih tegoba i zahtevaju
pregled u vreme postavljanja dijagnoze, na uzrastu 5, 10
godina i nakon toga jedan put godisnje. Ukoliko je sra¢ni
poremecaj otkriven EKG-om, elektrokardiogramom ili

holter/ dogadaj monitoringom, esée pracenje moze biti

potrebno
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Tretman

Ukoliko vase dete ima bilo koji znak kardiomiopatije
treba zapoceti terapiju lekovima, kao sto su ACE
inhibitori ili beta-blokatori. Tretman teske kardiomiopatije
ili sréane slabosti kod dece sa KMD ne razlikuje se u
odnosu na opstu deciju populaciju.

Srce ima Cetiri Supljine: dve gornje i dve donje. Srce
“kuca” (kontrahuje se, pumpa krv iz srca u telesnu
cirkulaciju) kada desna gornja supljina posalje signal
ostatku srca. Problemi u slanju i provodenju ovog signala
kroz srce zovu se aritmije. Osobe koje imaju aritmije kazu
da imaju osecaj da im srce kuca nepravilno.

Postoje dva tipa aritmija:
* Supraventrikularne aritmije uzrokovane su iz
gornjih sréanih Supljina i iz provodnog sistema i
najcesce se lece beta-blokatorima

Ventrikularne aritmije javljaju se u donjim sréanim
Supljinama i Zivotno su ugrozavajuce. Kada se

ovaj tip aritmije pojavi srce ne kuca dobro i krv ne
cirkuliSe telom. Ovaj tip aritmije moZe se videti kod
osoba sa LMNA-RD i mozZe zahtevati ugradnju
implantacionog defibrilatora (poznat kao AICD,
automatic implantable cardioverter defibrillator)
jer se ventrikularna aritmija ne moze poboljsati
spontano. Defibrilator le¢i aritmiju obezbedujuci
pravilan rad srca, te time sprecava iznenadnu
sréanu smrt. Ugradnju AICD treba razmotriti
ukoliko vase dete ima progresivno i ozbiljno sréano
uvecanje i u riziku je za pojavu ventrikularnih
aritmija, ima gubitke svesti ili nakon reanimacije
zbog sréanog zastoja.



VAZNO ZAPAMTITI
Budite svesni sledeéih tegoba kao mogucih sréanih poremecaja:
® zamor
e kratak dah
* bledilo
* periodi nepravilnog ili ubrzanog sréanog rada (palpitacije ili tahikardija)
* gubitak svesti
¢ glavobolja
* vrtoglavice

Redovno kardiolosko pracenje pomaze u ranom prepoznavanju i terapiji srcanih
poremecaja kod podtipova KMD koji mogu imati srcane tegobe.
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Ortopedski i rehabilitacioni tretman:

Briga o kontrakturama i skoliozi

Osobe sa svim tipovima KMD su ¢esto suocene sa
ortopedskim problemima udova, zglobova i ki¢me.
Dostupnost ortopedske brige i razli¢itih tipova reha-
bilitacije vazno je tokom Zivota vaseg deteta da sacuva
funkciju, udobnost i samostalno kretanje, smanji bol i
poboljsa kvalitet Zivota.

Ortopedski problemi mogu biti zglobne i vratne kon-
trakture, hipotonija, skolioza, deformitet stopala i
iS¢aSenje kuka ili subluksacija.

* Na rodenju mogu biti prisutni: artrogripoza, hipo-
tonija, tortikolis, iS¢asenje kuka, skolioza i defor-
mitet stopala tipa Stapova za golf

o Cesti kasniji ortopedski problemi: razvoj kontrak-
tura i skolioze koje mogu uticati na funkciju pluca
(videti deo o pluénim funkcijama).

Ortopedski tretman i rehabilitacija moraju biti i
dugoroéni i kratkorocni; trebalo bi ih prepoznati kao ulog
za buduénost.

Procena

Multidisciplinarni tim mora ukljuciti ortopeda, fizijatra
i rehabilitacioni tim. Rehabilitacioni tim ukljucuje fizio
i radnog terapeuta, specijaliste u poznavanju ortotisanja,
kolica i druge opreme.

Najmanje jednom godisnje vasem detu treba pregledati
krivinu ki¢me, pokretljivost zglobova, udobnost sedenja
i dnevnih aktivnosti. Upotrebljavaju se slededi prgledi:
fizikalni, rendgenski, goniometriski i miometriski.

Za manju decu sa ozbiljnom hipotonijom, pluénom sla-
bosti ili nestabilnom, brzo progresivnom krivinom ki¢me
ili losim odgovorom na terapijske mere, nepohodna su
ceSca timska pracenja.
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Roditelji i staratelji imaju vaznu ulogu u pracenju i pro-
ceni potrebe za ortopedskim intervencijama. Vazno je
da zatraZzite konsultaciju stru¢njaka po pitanju bilo kojeg
ortopedskog problema.

Ortopedske komplikacije

Iako ortopedske komplikacije mogu nastati kod svih pod-
tipova KMD, njihova teZina, tip i lokalizacija se razlikuju
medu razli¢itim podtipovima KMD (videti tabelu 5).
Kontrakture su detaljno opisane u polju 3.

Polje 3.

Kontrakture kod KMD
* Kontraktura podrazumeva zglob koji viSe nema
pun obim pokreta. Ve¢ina zglobova (kao sto su
lakat ili koleno) su kao vrata sa Sarkama koja se
u potpunosti otvaraju i zatvaraju. kada nastane
kontraktura Sarke ne rade

dobro i vrata ostaju zaglavljena na-pola otvore-
na, na-pola zatvorena.

 Kontrakture mogu da oteZaju Zivot jer osoba
gubi sposobnost da pokrece ruke ili noge, koje
ostaju “zaglavljene” u jednoj poziciji.

* Vedina kontraktura nastaje postepeno i
pogorsava se tokom vremena. Jedina do
sada dostupna intervencija za kontrakture,
sa ograni¢enim uspehom, je istezanje kao i
vezbe pod smanjenim opterecenjem (na primer
plivanje) koje podstice pun obim podrzanog
pokreta.

* Kontrakture vrata i vilice mogu znacajno uticati
na funkcionalnost (pokreti, ishrana) i zahtevaju
posbeno razmatranje u vezi primene preopera-
tivne anestezije.




TABELA 5.
Godine pocetka ortopedkih komplikacija u odnosu na specificnu KMD

Tipicne ortopedske komplikacije KMD podtip Kada?

Labavost zglobova (ru¢ni zglob,

‘ . COL6-RM, aDG-RD, SEPN1-RM Na rodenju; mogu preéi u kontrakture
¢lanak, prsti na rukama i nogama)

Mogu biti prisutne na rodenju; kontrak-

Kontrakture zglobova Ulriha IMD*, complete LAMA2-RD ture nastale pre gubitka samostalnog
hoda
oDG-RD, , partial LAMA2-RD Razvoj kontraktura nakon gubitka samo-
LMNA-RD, COL6-RM stalnog hoda
Iscasenje kuka COL6-RM Na rodenju
Kontrakture vrata UCMD, LAMA2-RD, LMNA-RD Razvijaju se od 0-10 godine Zivota

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

Krutost ki¢me 2-RD

Progresivna krutost donjeg dela ki¢me

Skoliza UcMbD Na rodenju (kifoskolioza)

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

RYRI-RM Rani pocetak: rano detinjstvo

Kasni pocetak (lumbalna lordoza):

oaDG-RD tinejdZerske godine uz gubitak kretanja

*Napomena u ovoj tabeli; Ullrich KMD (UCMD) je izdvojena iz COL6 i pokazuje da UCMD ili rano progresivna
forma COL6, moze biti pogodena ranije. COL6 u tabeli podrazumeva intermedijarnu i Bathlem - ovu formu kolagen
6 miopatije. Sli¢no, kompletna i parcijalna LAMA2-RD su izdvojene, da oznade kompletnu (rani poéetak, MDCIA) i
parcijalnu (kasni po¢etak MDC1A).

Skracenice: aDG-RD, alpha-dystroglycanopathy; CMD, congenital muscular dystrophy; COL6-RM, collagen VI
vezana miopatija; LAMA2-RD, laminin a2 vezana distrofija, including MDC1A; RYR1-RM, ryanodine receptor 1
vezana miopatija; SEPN1-RM, selenoprotein N1 vezana miopatija; LMNA-RD, lamin A /C CMD.

Tretman

Proaktivni preventivni pristup je osnovi postupak u Vase dete treba uputiti ka fizikalnoj i radnoj terapiji
pracenju ortopedskih komplikacija KMD. pre razvoja kontraktura,

Komunikacija izmadu ortopeda, rehabilitacionog tima i gubitka motornih vestina, izmenjenog hoda,

vase porodice je vazna kako bi se intervenisalo za vase nepravilnog drzanja, bola, skolioze, problema u
dete na pravi nacin. transferu, deformiteta zglobova ili gubitka dnevnih

zivotnih aktivnosti.
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Terapija: Ukljucuje svakodnevno istezanje zglobova
ruku i nogu, kukova, vrata, ki¢me i vilice, koje moZe biti
korisno u tretmanu kontraktura. Upotreba ortoza i nekih

tehnika pozicioniranja preporucuje se za dnevnu i noénu
upotrebu. Primeri ukljucuju

ortozu gleZanj-stopalp (AFO), dinamicku AFO (DAFO),
oblkovanu AFO (MAFO) i

ortozu koleno-gleZanj-stopalo (KAFO), kao i dinamicke i
pasivne rucne, kolene i lakatne udlage.

Ucvrséivanje ki¢me se preporucuje u cilju prevencije
progresije skolioze. Uticaj na pluéne funkcije mora biti

sagledan pre ucvrséivanja ili ortopedske intervencije
(videti poglavlje pluéne funkcije)

Pomoc¢na oprema moZe olaksati dnevne aktivnosti
vaseg deteta. Pomo¢ pri stajanju, kretanju i drugim
aktivnostima ukljucuje Stapove, okvire za hod, pokretne
hodalice, ortoze, okvire za stajanje, skutere i kolica.
Drugi tipovi opreme mogu biti od pomoci

u transferu, hranjenju i pijenju, komunikaciji, okretanju
u krevetu, upotrebi toaleta, kupanju. Vazno je saradivati
sa rehabilitacionim timom u tretmanu osoba sa
neuromisiénim oboljenjima.

Ukoliko vase dete ima bol, specijalisti rehabilitacije
mogu pomodi u prevazilaZenju bola. Pozicioniranje
tokom sedenja, stajanja i spavanja, kao i pronalaZenje
odgovarajuceg poloZaja, upotreba ortoza i podupiraca
mogu pomodi u otklanjanju bola. Plivanje ili fizikalna
terapija u vodi takode mogu biti od pomodi.

Hirurski tretman

Hirursko lecenje moze biti savetovano vasem detetu
kako bi se poboljsala, odrzala funkcija, smanjio bol,

poboljsalo sedenje ili uklopile ortoze i omogucile stajanje.

Hirurgija kod osoba sa KMD nije bez rizika; dobro
preoperativno savetovanje je obavezno, a dobrobit i
rizik svake operacije mora biti razmotren sa lekarom.
Krajnji cilj ortopedske hirurgije je funkcionalna
dobrobit (korist).
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Nestabilnost kuka

* Ukoliko vase dete hoda, treba razmotriti hirurgiju
kuka, u ranim fazama bolesti kako bi se poboljsalo
stajanje i hod. Medutim, nekretanje nakon
operacije moZe dovesti do daljih kontraktura
zglobova i otezati hod.

¢ Ukoliko je vase dete nepokretno, tada se
operativno lecenje savetuje samo ukoliko iS¢asenje
kuka uzrokuje hroni¢ni bol, sto nije uobicajeno.

Kontrakture u kolenima

* Operativna korekcija ovog stanja se retko izvodi,
ali se moze savetovati ako teske kontrakture (>90
stepeni) sperecavaju vase dete da udobno sedi.

Kontrakture gleZnjeva

e Operativno produZenje Ahilovih tetiva se esto
koristi i moZe poboljsati hod ili odrzati dobru
poziciju ili omoguciti noSenje obuce ili ortoza.
medutim, ponovo, postoperativni rizik moze
prevazici dobrobit.

Skolioza

e Cilj spinalne fuzije (ukocenja ki¢me) je da odrzi
najbolji mogudi poloZaj za o¢uvanje udobnosti
i funkcije. Tip i obim izvedene fuzije zavisi od
pokretnosti deteta i stepena krivine ki¢me. Hirursko
leCenje treba da obavlja spinalni hirurg sa iskustvom
u oblsti neuromisi¢nih bolesti.

Hirursko lecenje ki¢me kod veoma male dece

treba izvesti jedino ukoliko konzervativni pristup
ucvrséivanjem nije mogude sprovesti ili nije uspesno
sproveden.

Nefuzione tehnike, kao Sto su “Sipke rasta”, mogu
se upotrebiti kako bi se omoguéio kontinuiran rast
ki¢me dece, medutim ove procedure zahtevaju
viSestruke operacije radi produZavanja Sipki rasta.

Pokazano je da operacije deformiteta ki¢me kod
starije dece poboljsavaju kvalitet Zivota. Medutim,
ovo je velika hirurgija i nosi znacajan rizik, te je
neophodno obaviti detaljan razgovor sa degjim
lekarom i medicinskim timom.



Polje 4.

Razmatranja o hirurgiji kicme kod osoba sa KMD
* Procena pluéne i sréane funkcije neophodna je pre operacije

* Ukoliko pacijent ima nepravilnosti pluénih funkcija (pokazane na testovima pluénih funkcija) intenzivan

prluéni tretman moze biti zapodet, uklju¢ujuci metode insuflacije, pomo¢i pri kaslju i mehanic¢ke ventilacije.

* Neophodno je obaviti anesteziolosku konsultaciju i utvrditi izazove u ostvarenju prohodnosti disajnih puteva i

podrZavanja disanja tokom operacije, kao i izazove u upotrebi preporucenih sedativa.
e Potrebno je razmotriti uticaj postoperativne hospitalizacije na misiénu snagu i razvoj kontraktura,
* Svi oblici postoperativnih dnevnih aktivnosti moraju se unapred razmotriti sa radnim terapeutom, fizikalnim
terapeutom ili fizijatrom i ukljucujuci:
— Ishranu: samostalna ishrana mozZe biti teska i moze zahtevati upotrebu pomagala

— Pokretljivost: transferi, bolnicki krevet, pomo¢na oprema, modifikovana kolica, pomo¢ i podrska u kudi

(socijalna sluzba)

— Glavai vrat: u¢vrséivanje i podrska drzanja glave mogu biti potrebne i nakon operacije; povecanje

hiperekstenzije (unazad polozaj) vrata tokom vremena je esto i neophodno ga je pratiti
* Mora se obratiti paZnja na postojanje bola ( u bolnici i kod kuce).

* Neophodno je dugotrajno pracenje od strane spinalnog hirurga.
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Palijativna nega:

Pojedinacno i porodi¢no emotivno uravnotezenje

Cilj palijativne nege je da obezbedi udobnost
integrisanjem emotivne, duhovne, razvojne i fizicke
dimenzije Zivota tokom nege osoba sa Zivotno
ugroZzavajuéim oboljenjima. Ukljuenje palijativne nege
od trenutka postavljanja dijagnoze moze doneti dobro
vama, vasem detetu i medicinskom timu.

Iako izgleda da palijativna nega mozZe ponuditi Sirok
opseg mogucnosti, ciljevi palijativnog tretmana su
konkretni: olaksanje patnje, terapija bola i drugih
uznemirujucih tegoba, psiholoska i duhovna nega,
sistem podrske koji ¢e omoguditi vasem detetu da
Zivi Sto aktivnije mogucde i sistem podrske u o¢uvanju
celokupne porodice. Vedina ljudi palijativnu negu
povezuje sa “odustajanjem” ili sa bliskim

krajem Zivota. Medutim, palijativna nega je mnogo vise
od toga: ona ima sveobuhvatan pristup u tretmanu
tegoba uzrokovnih ozbiljnim oboljenjima.

Bol/Zamor

Bol moze biti znacajan i neprepoznat problem koji
moZe biti povezan sa razli¢itim stanjima u razli¢itim
delovima tela. Na primer, bol zbog progresivne
misiéne slabosti, skolioze i kontraktura moze zahtevati

prilagodavanje sedenja i pozicioniranja. Emotivni i
psiholoski aspekti, uklju¢ujuéi uznemirenost, depresi-
ju i strah, mogu doprineti bolu i zamoru. Veza izmedu
ovih polja mora biti razmatrana i zahteva ispitivanje.

Efikasno pracenje bola vaseg deteta zapocinje sveo-
buhvatnom procenom akutnih i hroni¢nih tegoba.
Utvrdivanje prisustva, ucestalosti i trajanja epizoda
bola ¢e pomodi u uocavanju doprinosecih faktora i
onih koji ¢e pomodi u prevazilaZenju bola.

Zamor je Cesto prisutan u dece sa KMD. Nivo ak-
tivnosti, plu¢ni status, navike u spavanju i razliciti
lekovi mogu uzrokovati ili pogorsati zamor.

DusSevno zdravlje

Obzirom na oteZano postavljanje dijagnoze KMD, uz
mnogo neizvesnosti u vezi toka bolesti, vi, vase dete
i drugi ¢lanovi porodice ste u poveéanom riziku za
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razvoj emotivnih neprijatnosti, medu kojima su: oseéaj
depresivnosti, uznemiranosti, straha i tuge.

Vazno je pratiti emotivno stanje vaSeg deteta.
Zabrinjavajudi znaci mogu biti direktni, kao sto je tuga
ili indirektni kao $to je bes ili uznemirenost. Ukoliko
imate bilo kakvih zabrinutosti u vezi dusevnog stanja
vaseg deteta, razgovarajte sa medicinskim timom
vaSeg deteta o dobijanju psiholoske podrske i pomodi
u nacinima suocavanja. Takode ja vazno da pratite vase
emotivno stanje kao jednog od roditelja ili neovatelja.
Svi imaju razli¢it na¢in suocavanja sa stresom i
emocijama, veoma cesto roditelji imaju poteskoce

u suocavanju sa sopstvenim osec¢anjima po pitanju
horni¢ne degje bolesti kao §to je KMD. Kada su roditelji
i clanovi porodice pod stresom, deca ¢e takode biti u
stresu. Porodi¢no savetovanje ¢sto moZe pomodi.

Takve konsultacije mogu pomo¢i u otvorenoj raspravi,
izgradnji odnosa i suo¢avanju sa strahovima,
napetoséu i tugom.

Drugi izvori pomo¢i mogu ukljuciti:

e Grupe i liste na Internetu (na primer, Facebook
grupa kao sto je Merosin Positive Mums for
Merosin Negative Kids i Yahoo grupa podrske za
LMNA-RD, SEPN1-RM, Ullrich CMD, Bethlem
miopatija, Walker-Warburg sindrom, lisencefalija
i oDG-RD)

* Cure CMD website (curecmd.org), informacije i
forumi

¢ in-person grupa podrske u bolnicama ili druge
agencije

® Podrska verske tradicije, ukoliko je bitna

Ovakva podrska moZe pomodi vama i vasoj porodici u
planiranju smislenog i efikasnog predvidanja i uceséa u
odlucivanju o brizi u buduénosti kada bi stvari mogle
izgledati zbunjujuce i nejasne.



Briga pri kraju Zivota

Clanovi porodice i pruzaoci zdravstvene nege Cesto
tesko razmaraju mogucénost smrtnog ishoda, ali KMD
moze potencijalno biti Zivotno ogaricavajuce oboljenje
tako da je razgovor o zavrSetku Zivota primeren.

Vazno je da pruzaoci zdravstvenih usluga pronadu
nacin da vas upoznaju sa potencijalnim izazovima
ove teme. Ovo bi idealno trebalo da se dogodi pre
pojave Zivotno ugroZavajuceg dogadaja, i omogucdi
vama i va$oj porodici vreme za razmatranje nekih
odluka.

Vreme i potreba za ovom diskusijom zavisi od
dijagnoze i toka bolesti i ¢esto je hitnija kada

je dijagnoza ozbiljnija ili nepoznata. Vas i cilj
zdravstvenog tima vaseg deteta i porodice je uvek
zajednicki rad na ovim bolnim problemima.

U poslednjoj dekadi omogucen je ogroman napre-
dak osoba obolelih od KMD. Izrada vodica, razvoj
internacionalnog registra i ubrzan istrazivacki

rad u pronalaZenju tretmana, pruzaju nadu u
buduénost. Ova izgradnja baze i podizanje svesti o

podrsci razvoju zdravstvene nege i nauke ¢e voditi
ka novim otkri¢ima koja ¢e produziti i poboljsati
kvalitet Zivota vase dece.

Zivotno putovanje osoba sa KMD nije ravan put, veé spirala od pitanja do

pitanja i od kraja ka pocetku, nanovo.

Tokom puta, paznja, briga i strpljenje u oblasti medicinskih, emotivnih,

prakti¢nih i duhovnih potreba su veoma vazne u podrsci i obogacenju Zivota

obolele osobe i onih najbliZze ukljucenih u negu iste.

Dostizuéi snagu, budite sigurni da istrajete.

Pored KMD medicinskih zajednica, takode postoji sve veéi broj porodi¢nih

zajednica koje bi mogle podeliti informacije i uvid dok nastavljate Zivotno

putovanje sa KMD , u svim svojim sloZenostima.
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DODATAK A

Definicija podtipova

Alpha-dystroglycan vezane distrofije (¢DG-RD,
distroglikanopatije):

Distroglikanopatije su grupa bolesti koje predstavljaju
spektar neuroloskih i fizickih ostecenja. One koje

se javljaju u ranom detinjstvu i klasifikuju se kao

KMD ¢esto imaju mozdanu zahvadenost, ukljucujuci
napade, kasnjenje u razvoju, iako ova deca mogu biti
kognitivno normalna. One koje se javljaju u detinjstvu i
odraslom dobu, oznacene su kao udno pojasne misi¢ne
distrofije sa predominantno misiénom zahvacenoséu
iako mogu imati i blage kognitivne ispade. Govor moze
biti pogoden.

Deca/odoj¢ad koja imaju ozbiljniju sliku su oznacena
kao oboleli od Walker-Warburg sindroma (WWS),
muscle-eye-brain bolesti (MEB), ili Fukuyama misiéne
distrofije, ve¢inom sa abnormalnostima na MR
pregledu glave, uklju¢ujudi strukturne nepravilnosti i
lisencefaliju (nepravilnu neuronsku migarciju tokom
intrauterinog razvoja mozga). Napadi, teSkoce u
hranjenju i o¢ni problemi (izraZena kratkovidost,
retinalni problemi, katarekta) su Cesti kod ove tri forme
aDG-RD.

Bethlem miopatija:

Ova forma kolagen 6 miopatije se nadovazuje na
Ullrich KMD.To znac¢i da one nisu razli¢ite bolesti ve¢
oznacavaju spektar jedne bolesti. Kolagen 6 miopatijije
(Ullrich KMD i Bethlem) karakteri$u progresivan
razvoj kontraktura, koZnih poremecaja i mutacija u
jednom od tri Gena za kolagen 6. Odrasli sa Bethlem
miopatijom mogu imati skracene tetive zadnje strane
gleZnjeva, kao i izmenjenu rastegljivost razli¢itih
zglobova (lakat, koleno, zglobovi leda) i posebno
pojedinih misic¢a ruku. Drugi simptomi, kao $to je

losa izdrZljivost/ slaba podnosljiovost vezbi i oteZano
penjanje uz stepenice ili oteZano obavljanje zadataka
koji zahtevaju podizanje ruku iznad glave, su povezani
za podtipom misi¢nih slabosti koji se srece kod Bethlem
miopatije. Kao i sve KMD, obzirom da su to retka
oboljenja, osobe sa Bethlem miopatijom ¢esto mogu biti
pogresno dijagnostikovane u proslosti.

LMNA vezana distrofija:
Ovaj nedavno prepoznat KMD podtip (L-KMD)
uzrokovan je mutacijom u laminu A /C genu (LMNA),
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razli¢itom do laminin A2 gena (LAMA2), koji je
zahvaden u merozin negativnoj ili LAMA2 vezanoj
KMD. Neka deca sa LMNA-RS imaju izraZzenu

slabost vrata, koja moze dovesti do otezanog drzanja
glave u uspravnom poloZaju. Ovo se naziva sindrom
padajuce glave. Deca sa LMNA-RD mogu imati pad
stopala, u smislu da nije moguce podici stopalo uprkos
ocuvanoj snazi u nogama. U LMNA-RD gubitak snage
i funkcije moze biti viden u prve 2 godine Zivota, sto
ovu miopatiju razulikuje od ostalih KMD, kod kojih
pacijenti postepeno ovladavaju pojedinim funkcijama
tokom ovog perioda. Gubitak funkcije moze biti “
vracanje na puzanje”. Deca sa LMNA-RD zahtevaju
rano i ¢esto pracenje disajnih i sréanih funkcija.

Udno posjasne miSi¢ne distrofije (LGMD):

Udno pojasne misi¢ne distrofije predstavljaju grupu
misi¢nih distrofija koje pocinju u kasnom detinjstvu,
adolescenciji i odraslom dobu. Postoji vise razli¢itih
genetski uzrokovanih formi LGMD. The CMDs su deo
spektra koga ¢ine i LGMD. Pojedina deca sa mutacijom
u LAMA?, kolagen6, LMNA ili jednom od aDG gena
mogu imati blazu formu, sa pocetkom kasnije u Zivotu
uz dostizanje i odrZavanje pokretljivosti. Drugim
rec¢ima, KMD i LGMD su knjige sa iste police i nisu
dijagnoze odvojene jedna od druge. Dobijanje genetske
potvrde je klju¢no za dijagnozu KMD i LGMD.

Laminin o2 vezana distrofija (MDC1A, Merosin
negativna CMD):

Takode poznata kao LAMA?2 vezana KMD. Deca sa
LAMA2-RD radaju se sa miSi¢nim slabostima, mlitava
su i mogu imati ranih poteskoca u disanju i hranjenju,
i razviti progresivne kontrakture u zglobovima. Manji
broj dostize moguénost samostalnog hoda, iako deca
sa delimi¢nim nedostatkom laminina o2 (merosin)

na misi¢noj biopsiji mogu imati samostalni hod i
tokom ranog odraslog doba. Pojedine mutacije koje
vode do potpunog gubitka (na bojenju biopsijskog
uzorka) mogu razviti i odrzati hod tokom ranog
odraslog doba, dok druge sa delimi¢nim nedostatkom
mogu ispoljiti nesposobnost samostalnog hoda.
Dijagnoza se postavlja biopsijom miSica ili koZe, koja



pokazuje potpuni ili delimic¢ni nedostatak laminina
a2 (merosin), otkrivanjem 2 mutacije u LAMA2 genu
(jedne nasledene od majke i druge od oca) i nalazom
nepravilnosti bele mase na MR pregledu glave.

RYR1 vezane miopatije:

Mutacije u rijanodin receptor genu (RYR1) su do
nedavno bile povezivane sa dve vrste urodenih
miopatija: central core bolest i multi mini core bolest.
Sada je jasno da mutacije u ovom genu takode mogu
biti prisutne u osnovi KMD. Pogodniji opis ovih
oboljenja bi mogao biti kongenitalna misi¢na bolest
koja obuhvata kongenitalnu miopatiju i kongenitalnu
misiénu distrofiju. Ovi termini originalno su izvedeni
iz opisa misi¢nih biopsija, putem bojenja i elektronske
mikroskopije, pokazujuci karakteristicne promene
misicne strukture kod miopatijai pojavu degeneracije,
regeneracije misi¢nih vlakana i fibroze kod distrofije.
Medutim izgleda da razlikovanje ova dva oboljenja
moze biti nestalno. Preklapanje izmedu kongenitalne
miopatije i miSi¢ne distrofije se moZe naci kod SEPNI1-
vezane miopatije, te je moguce da postoje dodatni geni
koji ih objedinjuju.

Osobe sa KMD sa RYR1 mutacijom nasledile su

bolest autozomno recesivnim putem, sto znaci da

su jednu kopiju dobili od majke, a drugu od oca.
Klini¢ka slika je raznolika kao i kod svih KMD. Nalaz
na rodenju uklju¢uje hipotoniju ili mlitavost, slabosti
misica lica, kao I moguce slabosti o¢nih misi¢a. Neka
deca usvoje moguénost hoda, a druga ne. Teskoce u
hranjenju, disanju i gutanju mogu voditi ka poterbi
primene G-sonde i zahtevaju potporu disanja Bi-PAP
ili ventilacijom, ponekad i u ranijem dobu. Obolela
deca cesto imaju nazalan prizvuk u glasu. Kod nekih,
deste plucne infekcije se mogu javiti rano ili zajedno sa
pojavom progresivne skolioze, ukoliko je bolest teska.

Mentalno deca su grani¢nog nivoa ili iznad ovog nivoa.

SEPN1 vezana miopatija (selenoprotein-deficitarna
CMD, rigid spine muscular dystrophy, or RSMD):
SEPNI1- vezana miopatija manifestuje se slabostima
osovinske musculature (zaostajanje glave, “slabost
vrata”), razvojem sapete ki¢me (skolioza) I disajnim
tegobama (dok su pokretni), ¢esto u ranom detinjstvu.
Veliki broj dece gube unutrasnji butni misi¢ uz tanan
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stas sa tipi¢nom krivinom ki¢me. Biopsija miSica moZe
biti veom varijabilna uklju¢ujudéi misi¢nu distrofiju,
multi-minicor kongenitalnu miopatiju, kongenitalnu
disproporciju tipova vlakana. Vazno je dijagnozu
SEPNI1 genetski potvrditi, jer pacijenti sa L-KMD
mogu imati veoma sli¢nu klini¢ku sliku. Kod SEPN-1
vezanih miopatija nema primarnog zahvatanja srca
(iako neko mozZe imati sekundarno srcano oboljenje
zbog neuocenog pluénog problema), dok je pacijnte sa
L-KMD potrebno paZljivo jednom godisnje pratiti radi
pojave aritmija I uvecanja srca. .

Ullrich CMD (UCMD):

Ullrich KMD se odlikuje misi¢nim slabostima,
proksimalnim zglobnim kontrakturama i distalnom
zglobnom hiperfleksibilno§¢u. Drugi znaci mogu

biti ukocenost donjeg dela ki¢me, kifoza (krivina
gornjeg dela ki¢me), kozne promene (hyperkeratosis
pilaris, keloid formation,meka/somotna koza),
pluéne komplikacije, visoko zasvodeno nepce, zadnja
protruzija kalkaneusa I spora progresija bolesti.
Dijagnoza se mozZe postaviti biopsijom misica ili koZe,
koja pokazuje nedostatak kolagena, zaostatak kolagena
u fibroblastima ili mutacijom u jednom od tri kolagen
6 gena. Ullrich KMD I Bethlem miopatija nalaze se u
jednom spektru.



Nedijagnostikovana KMD:

U protekle dve decenije, inedntifikovano je 18 novih
gena koji dovode do klinicke slike KMD, otkri¢em
novih tehnologija, kao sto je sekvenciranje ide

se I dalje. Ova tehnologija nam omogucava bolje
razumevanje kompleksnosti genetske osnove KMD.
Kao rezultat, moZemo bolje razumeti podtipove, kod
pacijenata sa Walker-Warburg sindromom (WWS),
na primer, genetska mutacija ¢e biti pronadena u

okviru Sest poznatih gena samo u 40%. (Ovo zna¢i
da 60% osoba sa WWS imaju neprepoznate gene).
Veoma vazno je da i osobe sa KMD bez genetski

potvrdene bolesti takode mogu koristiti ovaj priruc¢nik
u planiranju medicinskog tretmana sa medicinskim
timom i registrovati se u KMD registar (cmdir.org).
Registrovanje omogucéava vama i vaSem detetu ucesce
u saznanju o novootkrivenim genima, pruZanjem
informacija o navedenim studijama. Iako poznavanje
genetske osnove omogucava timu da sagledaju klju¢na
pitanja, veliki broj KMD imaju sli¢nu prezentaciju i ovi
terapijiski vodi¢i mogu omoguditi pomo¢ i onima bez
genetske potvrde oboljenja.

DODATAK B

Definicija eksperta koji pruzaju specijalisticku pomo¢

Sestra sa iskustvom:

Koja ima jednu od cetiri uloge: edukovana sa
sertifikatom za ovu specijalizovanu oblast, za oblast
anesteticara, za oblast babice ili za sestru prakticara.
Napredna edukacija sestre bi znacilo i da ima
sertifiukat za odredenu populaciju (na primer, deca).
Ovako edukovana sestra bi mogla da radi samostalno
ili u timu i mogla bi usko da pokriva probleme poput
neuromisi¢nih bolesti ili kardiomiopatija.

Kardiolog;:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti sréanih
poremecaja. Kardiolog leci razlicita stanja, kao Sto su
aritmije (nepravilan rad srca), visok krvni pritisak

i sr¢ana oboljenja. Neki kardiolozi imaju dodatna
znanja i iskustvo u oblasti poremecaja sréanog misica
(specijalisti za kardiomiopatiju).

Porodicni lekar:

pregleda, dijagnostikuje, predlaze terapije, prepisuje
lekove i usmerava dalje pracenje i negu pacijenta u
okviru svoje nadleznosti. Porodi¢ni lekar savetuje i
poducava pacijenta i porodicu o pacijentovom stanju.

Endokrinolog:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti obljenja
organa koji stvaraju i oslobadaju hormone (supstance
koje proizvodi organizam, koji imaju razlicite
funkcije). Endokrinolog le¢i razli¢ita oboljenja, kao §to
je Secerna bolest, nizak rast i zakasneli pubertet.

Gastroenterolog:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti oboljenja
crevnog trakta i problema razgradnje (varenja)
hrane. Gastroenterolog leci razli¢ita oboljenja,
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kao Sto je ozbiljan zatvor, zastoj u napredovanju i
gastroezofagealni refluks.

Genetski savetnik:

Osoba iz sistema zdravstvene nege koja ima
odgovarajucu diplomu, sa obrazovanjem i
iskustvom u oblasti medicinske genetike i
savetovanja. Genetski savetnik moZe pomoci

u otkrivanju mutacije koja je odgovorna za
simptome vaseg deteta i moZe pomoc¢i u proceni
da li vi moZete imati jos jedno dete sa istim
oboljenjem.

Neurolog:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti
oboljenja nervnog sistema. Nervni sistem se sastoji
iz centralnog nervnog sistema (mozak i ki¢mena
mozdina) i perifernog nervnog sistema (nervi koji
poticu iz kimene mozdine, veze izmedu nerava

i misica i misici). Neurolog leci razli¢ita oboljenja,
kao sto je epilepsija, migrena, razvojno kasnjenje.
neki neurolozi imaju dodatna znanja i iskustvo u
problemima perifernog nervnog sistema (specijalista
u oblasti neuromisiénih bolesti).



Neuropsiholog;:

Psiholog koji je prosao specijalnu edukaciju u
poznavanju nacina funkcionisanja i strukture mazga,
koje uti¢u na ucenje i ponasanje.

Okupacioni terapeut (OT):

Osoba koja pruza zdravstvenu negu i ima Bachelor-
ovu diplomu (ili visu §kolu) sa iskustvom u pomoci
ljudima u prilagodavanju spoljnom okruZenju a sa
ciliem da se olaksa izvodenje dnevnih aktivnosti (kao
Sto su ishrana, kupanje, obla¢enje, izrada domacih
zadataka) i da se dostigne veca nezavisnost.

Oftalmolog;:

Lekar koji je proSao specijalizaciju u oblasti
dijagnostike i terapije oboljenja oka. Neurooftalmolog
je specijalista u oblasti nervnih poremecaja oka.

Ortoped:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti tretmana
povreda, oboljenja i deformiteta operativnim putem.
Upotrebom razli¢itih instrumenata, u toku anestezije,
ortoped ispravlja fizicke deformitete, tretira kosti i
tkiva nakon povrede i izvodi preventivne hirurske
procedure kod pacijenata sa deformisuéim
poremecajima i oboljenjima. Ortopedska hirurgija,
terapija misi¢noskeletnog sistema, predstavlja jednu
od najprevalentnijih hiruskih specijalnosti.

Ortotist:

Clan tima koji konstruige, uzima mere, ukraja i
adaptira drzace, pomagala ili proteze. Ukoliko se
pojave problemi sa uklopivo$éu pomagala, ortotista je
osoba koja moZe resiti taj problem.

Fizijatar:

Lekar koji je prosao specijalizaciju u oblasti fizikalne
medicine i rehabilitacije, ¢iji je cilj da poboljsa i povrati
funkcionalnost i kvalitet Zivota onih sa fizickim
nedostatcima ili invaliditetom.

Fizioterapeut:

Osoba koja pruza zdravstvenu negu i ima Master
diplomu (ili vi$u skolu) sa iskustvom u pomaganju
osobama da ucine fizi¢ke izmene u cilju poboljSanja
pokreta tela, pogotovo ruku i nogu. Ovo ukljucuje
proaktivne mere pomodi - istezanja i u¢vrséivanja, u
prevenciji gubitka pokreta..
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Lekar:

Osoba koja pruza zdravstvenu negu, postavlja
dijagnozu bolesti i propisuje i daje tretman obolelim
ili povredenim osobama. Lekar pregleda pacijenta,
uzima istoriju bolesti i propisuje, izvodi i tumaci
dijagnosticke testove. Savetuje pacijenta po pitanju
dijete, higijene i preventivne zdravstvene nege.
Postoje dva tipa doktora: MDs (doktor medicine) i
DOs (doktor osteopatske medicine). MDs je takode
poznat kao alopatski lekar. Iako oba MDs i DOs
mogu koristiti sve prihvacene metode lecenja, poput
lekova i hirurgije, DOs stavljaju poseban akcenat

na neuromis$iéni sistem, preventivhu medicinu i
sveobuhvatnu negu pacijenata.

Lekarov asistent (PA):

Osoba koja pruza zdravstvenu negu, ima Master
diplomu i obavlja medicinske poslove kao ¢lan

tima zajdno sa nadleZnim lekarom. Kao deo timske
odgovornosti i u zavisnosti od specijalizovane oblasti,
PAs moze obavljati fizikalni pregled, postavljati
dijagnozu i leciti oboljenje, savetovani i tumaciti
tesove, savetovati o preventivnim zdravstvenim
merama, pomagati tokom opearcija i propisivati
lekove.

Psihijatar:

Lekar koji le¢i dusevno oboljenje primenjujucu
kombinaciju psihoterapije, psihoanalize,
hospitalizacije i primene lekova. Psihoterapija
ukljuc¢uje razgovor sa pacijentom o problemima,
psihijatar im pomaze da pronadu resenja

kroz promene obrazaca ponasanja, analizu
njihovih ranijih iskustava i grupnu i porodi¢nu
terapiju. Psihoanaliza podrazumeva dugotrajnu
psihoterapiju i savetovanje pacijenata. U
mnogim slucajevima, primenjuju se lekovi radi
korigovanja hemijske neravnoteze koja uzrokuje
emocionalne probleme.

Psiholog:

Osoba koja pruza zdravstvenu negu i ima Master

ili doktorsku diplomu i radi sa pacijentima kojim je
potrebno terapijsko savetovanje. Psiholozi se razlikuju
od psihijatara po tome $to oni oni ne propisuju
terapiju lekovima.



Pulmolog:

lekar diji cilj je pomo¢ pacijentima sa pluénim
tegobama, kao Sto su disajni problemi ili infekcija.
Pulmolog radi proaktivno sa pacijentima i njihovim
porodicama na prevenciji komplikacija neuromisiénim
oboljenja, kao $to je prekid disanja u spavanju.

Registrovani dijeteticar (RD):

Osoba koja pruza zdravstvenu negu i koja je
stru¢njak u oblasti ishrane. RDs ima ili Bachelor

-ovu ili Master diplomu, poloZen drzavni ispit i
registrovan je od strane odgovarajuce asocijacije.
Dijeteticar se moZe nazvati i nutricionista, ali svi
nutricionisti nisu i dijeteticari.

Registrovana medicinska sestra (RN):

Osoba koja pruza zdravstvenu negu , savetuje
pacijente i javnost o zdravstvenim stanjima i pruza
savete i emocionalnu podrsku ¢lanovima pacijentove
porodice. RNs beleZi pacijentovu medicinsku istoriju
i tegobe, pomaZe u obaljanju pregleda i analizi
rezultata, rukuje medicinskom opremom, daje terapiju
i lekove po nalogu MD/NP i pomaze u pacenju i
rehabilitaciji pacijenata.

Plu¢éni terapeut (takode poznat kao praktikant
plucne nege):

Osoba koja pruza zdravstvenu negu, sagledava,

le¢i i brine o disajnim i drugim pluénim tegobama
pacijenta. Plu¢ni terapeut radi pod nadzorom lekara

i snosi glavnu odgovornost za sve plu¢ne tretmane.
moze pomodi pacijntima ukoliko postoji problem u
radu njihovih disajnih pomagala (na primer, maski na
aparatima sa pozitivnim vazdu$nim pritiskom).

Stru¢njak za patologiju govora i jezika (nekada se
naziva i logoped):

zdravstveni radnik koji procenjuje dijagnoze,
tretira i pomaze da se sprece poremecaji vezani
za govor, jezik, komunikaciju, glas, gutanje i
tecnost.

Dodatak C

Indeks pojmova
(termini podvuceni u tekstu)

ACE inhibitori:

grupa lekova koju propisuju kardilozi sa ciljem da se
krvni sudovi relaksiraju i da olaksaju cirkulaciju krvi
u telu. Jedan od osnovnih neZeljenih efekata ACE
inhibitora je moguénost sniZenja krvnog pritiska. Neki
od ACE inhibitora koji se koriste kod nas su enalapril,
lisinopril, ali postoje i mnoge druge mogucénosti koje
kardilog vaseg deteta moze da odabere. ACE inhibi-
tori se takode koriste za le¢enje drugih stanja koje nisu
povezana sa srcem.
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Zastitnik:

radi sa zdravstvenim radnicima kao ¢lan tima da
cine $to je najbolje za vase dete . To ponekada moze
da znaci da pric¢a kada je vama neprijatno o situaciji
ili planu le¢enja, traga za drugim misljenjem ili
identifikuje zastitnika zdravstvenog tima deteta.



Antikoagulansi:

grupa lekova koja smanjuje gustinu krvi da bi sprecili
nastanak ugruska (koji moze uzrokovati blokadu
krvnih sudova). Srce ne mora da radi jace da bi
pumpalo redu krv, ali osobe na ovoj terapiji mogu
lako da krvare. Neki od uobicajenih antikoagulanasa
koji se koriste u nasoj zemlji su: varfarin, heparin i
apirin, ali postoje i druge mogucnosti koje kardiolog
vaseg deteta moZe da izabere.

Antiepilepticka terapija:

lekovi koji smanjuju ucestalost i teZinu napada.
Nekada napadi mogu prestati u potpunosti kada je
osoba na ovoj terapiji. Neki od antikonvulziva koji
se koriste u nasoj zemlji su: valproati, levetiracetam,
zonisamid i topiramat, ali postoje i mnoge druge
opcije koje neurolog moZe izabrati. Antiepilepticki
lekovi se ¢esto koriste i za druga stanja koja nisu
napadi ili epilepsija.

Aritmija:

poremecaj sréanog ritma

Artrogripoza:

stanje brojnih kontraktura sa kojima se dete rada. Ovo
moZe biti rani simptom KMD, koji se mozZe pomesati

sa drugim uzrocima kontraktura prisutnih na rodenju.

Aspiracija:

kada se te¢nost, hrana, sekret itd. nadu u plué¢ima
umesto u stomaku . Kada se sadrZaj nade u plué¢ima
moZe dovesti do infekcije. (kao pneumonija)

Atelektaza:

Kolabiranje dela (ili celih) pluca. To moze biti
uzrokovano blokiranjem disajnih puteva ili pritiskom
na disajne puteve van pluca.

Beta-blokatori:
grupa lekova koji propisuju kardiolozi da bi smanyjili
puls

usporavanjem brzine kojim srce kuca. Ovi lekovi
pomazu u otvaranju krvnih sudova i sniZavanju
krvnog pritiska. Neki od beta-blokatora koji se
upotrebljavaju u nasoj

zemlji su atenolol, nadolol, propranolol, ali postoje i
mnoge druge opcije za koje se dedji kardiolog moze
odluciti. Beta-blokatori se takode koriste i za druga
stanja
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koja se ne odnose na srce.

Bi-PAP:

skracenica za ventilaciju pozitivnim pritiskom u dva
nivoa, jednog od najcescée upotrebljivanih oblika
neinvanzivne ventilacije. Bi-PAP ima dva nivoa
pritiska: visok pritisak kada osoba udahne i nizak
pritisak kada osoba izdahne. Bi-PAP masina mozZe
biti programirana prema ciklusu osobe koja dise ili se
mozZe podesiti u vremenskim ciklusima.

Gasne analize:
test kojim se meri koncentracija kiseonika (O?) i ugljen
dioksida (CO?) u krvi, uz pH krvi i nivo bikarbonata.

Breath stacking techniques (tehnika dodavanja
udaha):

vrsta respiratorne terapije. Pacijent koristi specijalnu
torbu opremljenu sa ventilom na jednoj strani i
nastavkom za usta da bi preduzeo niz udisaja bez
izdisaja, Sire¢i pluca vise od onoga $to on ili ona mogu
da postignu jednim dahom. Ovo $iri pluca i otvara
zatvorene disajne puteve.

Kardiomiopatija:

bolest sr¢anog misic¢a koja dovodi do povecanja srca
i smanjena pokretljivosti njegovih zidova. MoZe biti
manifestacija drugih sréanih bolesti.

SloZzene motorne vestine:

nadin merenja nekoliko razli¢itih motornih vestina,
kao §to su pisanje i ishrana i njihovo uporedivanje
da bi se videli razliciti aspekti motornih vestina neke
osobe.

Kontinuirani pozitivni pritisak (CPAP):

jedan od najcesce koriscenih oblika neinvazivne
ventilacije, CPAP povecava pritisak vazduha u
plu¢ima citavo vreme dok osoba upotrebljava masinu.
Ovo je korisno za osobe koje imaju slabe disajne
puteve koji povremeno postaju veoma uski (kao kod
zastoja disanja u spavanju).

Kontrakture:

skradenje misica ili tetive oko zgloba, koja sprec¢ava
pokretljivost zgloba u punom obimu. Na primer,



kontraktura u zglobu kolena moze da spreci potpuno
ispravljanje i savijanje.

Dijagnoza: specifi¢ni naziv medicinskog poremecaja

Poremecdaj motiliteta creva.

Kada se hrana koja se vari ne pomera pravom
brzinom iz Zeluca ili creva. Hrana koja se vari se
krece kroz naSe telo kada se misi¢i u nasim crevima
pomeraju kao talas, gurajuci hranu. Ponekada se talas
krece previSe sporo i moZe izazvati zatvor. Nekada se
krecde suvise brzo uzrukujuéi dijareju.

Ehokardiogram (eho):

ultrazvuk srca. Ovim testom se posmatra struktura
srca, i moze da pomogne u proceni kakva je funkcija
srca.

Elektrokardiogram (EKG):

Uredaj koji beleZi obrazac i brzinu otkucaja srca.
Izvodi se postavljanjem elektroda na grudi, ruke i
noge. Rutinski EKG obi¢no traje manje od 1 sata.

Elektroencefalogram (EEG):

test mozdane aktivnosti koji traga za uzrokom napada

postavljanjem elektroda po glavi. Mozak komunicira
sa nasim telom slanjem poruke (signala) od jenog

do drugog neurona, obrazujuci normalan obrazac
koji o¢ekujemo da vidimo kada mozak funkcionise
normalno. Kada se na EEG vidi nepravilan obrazac,
osoba moZe biti u riziku da dobije napad, ali nam
EEG ne govori zasto osoba moze biti u riziku. Radi
poredenja, neuroni su kao telefonske Zice koje

povezuju kuce. EEG belezi aktivnost koja se deSava na

telefonskim Zicama, ali ne slusa sta ljudi pricaju jedni
sa drugima.

Nenapredovanje:

termin koi se koristi za opis odojceta ili male dece koji
ne napreduju u teZini kao Sto bi se ocekivalo. Obicno
se odnosi na ne uzimanje dovoljne koli¢ine hrane
potrebne da se zadovolje kalorijske potrebe deteta ili
nemogucnost da se apsorbuju hranljive materije iz
hrane.

Fiber endoskopska evaluacija (ili endoskopija):
procedura koja koristi tanku, dugacku cev i svetslost
da bi se pogledalo u unutrasnjost osobe. Na primer,
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endoskop se moZe koristiti da se pregledaju creva
(kolonoskopija) ili pluca (bronhoskopija).

Forsirani vitalni kapacitet (FVC):

maksimalna koli¢ina vazduha koji osoba mozZe da
izdahne nakon najveéeg moguceg udaha. FVC moze
da ukaze ukoliko postoji problem sa funkcijom pluca,
kao sto je slabost misica ili trenutna infekcija.

Razmena gasova:

proces u kome se kiseonik (O2) preuzima iz vazduha
u tkiva gde ga ¢elije koriste i ugljen dioksid (CO2) se
iz tkiva prenosi u vazduh. To se deSava u plu¢imaiu
krvotoku.

Gastrointestinalni refluks (GER):
kada se Zeludacna kiselina vraca iz Zeluca navise u
jednjak (cev koja spaja usta I Zeludac).

Gastrostoma:

tip cevi za ishranu koja se hirurski stavlja preko koze
direktno u stomak. Neki od specifi¢nih G-cevi su PEG,
Mic-Key i Bard buttons.

Genetska mutacija:

promene u genima koje dovode do promena u telu
ili njegovoj funkciji. Geni su plan ili pravac kako je
sve u telu napravljeno. Gene nasledujemo od nasih
bioloskih roditelja. Za nase gene se moZe re¢i da su
oni slova koja se povezuju u recenicu prema uputsvu
za upotrebu. Koristedi istu analogiju, mutacija, kada
postoji losa promena u genima, je kao pravopisna
greska ili kao deo uputstva koji nedostaje. Svako ima
promene u svojim genima, kao i §to svaka knjiga ima
pravopisne greske. Veéina ovih mutacija ne izaziva
velike probleme, ali neke genetske mutacije mogu da
uzrokuju probleme ili bolest. Na primer, pretvarajte se
da ste kupili komodu i da je potrebno da je sastavite
kod kuée. U uputstvu za upotrebu mogu da postoje
neke pravopisne greske, ali vi ¢ete ih zanemariti jer ste
shvatili $ta da radite. Medutim ako nedostaju redi iz
recenice ili nedostaje deo uputstva vi ne mozZete da
znate koje zavrtnje treba da koristite da bi pri¢vrstili
sve delove zajednonesaprasanas de] atstat atvilktnes
kasté un parveidot skapi plauktos.



Hiperplazija gingiva:

prekomerni rast desni oko zuba u ustima. Ovo je
¢esto nezeljeni efekat kod pacijenata koji ne mogu
da zatvore usta (zbog hipotonije ili slabosti misi¢) ili
kod pacijenata koji su leceni fenitoinom, lekom koji s
ekoristi za kontrolu napada.

Goniometrija:

merenje ugla zglobova, ili koliko se zglob moZe saviti
1ispruZiti.

Holter monitoring;:

uredaj koji se nalazi na pacijentu i koji omogucava
snimanje elektrokardiograma duZe od predvidenog
perioda, obi¢no 2 ili 3 dana. Ovaj uredaj belezi
elektri¢nu aktivnost srca i koristi se zajedno sa
pacijentovim dnevnikom da idenetifikuje doba
dana ili simptome koji se mogu odraziti zabeleZenim
promenama elektri¢ne aktivnosti. Kada se holter
postavi na pacijenta, pacijent moze da ide ku¢i, ne
mora da ostane u ordinaciji ili bolnici.

Hipoplazija:

nerazvijenost dela tela. Na primer, hipoplazija
srednjeg dela lica je izravnjanost predela oko nosa sto
moZe biti povezano sa upotrebom maske za lice.

Hipotonija:

tonus je termin koji opisuje koli¢inu otpora
relaksiranog misica prilikom pasivnog pokreta.
Hipotonija se odnosi na sniZen tonus (nekada se
naziva i mlitavost) i pracenu vecom pokretljivoscu
delova tela nego sto bi trebalo. Povisen tonus se zove
hipertonija i tada je zglob krut. Tonus nije isto to i
snaga (hipotoni¢no dete moZe da ima o¢uvanu snagu
u misi¢ima), ali Cesto je tesko nadi razliku izmedu
tonusa i snage kod dece.

Aparati za potpomaganje iskasljavanja:
iskasljavanja: Masina koja se koristi da podstakne
dobru
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funkciju pluéa simulirajudi kasalj; pluca su ispunjena
vazduhom (kao sto je

dubok udah), a zatim se vazduh kratko isisava iz
pluca (kao silovit kasalj). Obi¢no se

ovi uredaji postavljaju na odreden broj iskasljavanja
svaki put kada se koriste. Ove masine se nazivaju

i Pomagaci kaslja. Neka deca kazu da je potrebno
vreme da se naviknete na koriscenje, ali kada se to
desi osecaju se mnogo bolje posle upotrebe.

Intrapulmonarna perkutorna ventilacija (IPV):

tip fizikalne terapije u kojoj uredaj (masina) proizvodi
veoma brzo vibracije na grudni kos, pomazucdi
mobilizaciju

sekreta (sluz van pluca). Postoje razliditi tipovi
uredaja za IPV; neki su rucni, a drugi pacijenti nose
kao prsluk.

Jejunostoma:

tip cevi za ishranu koji se hirurski plasira preko kozZe
direktno u donje delove stomaka, region koji se zove
jejunum.

Magnetna rezonanca (MR):

detaljna slika strukture dela tela. MR pruza mnogo
vise detalja od KT skenera ili X-zraka; MR ne koristi
nijedan tip zracenja. MR je korisna

kada se prati meko tkivo kao sto su mozak ili misi¢,
ali nije idealna pri pregledu kosti. Upotreba MR
mozga je kao da gledamo “satelit” na Google. Maps.
MozZe nam reci

gde su kuce, ulice i parkovi i kako oni izgledaju ili
kako bi izgledala ostecenja posle jednog tornada. Ali
sa MR (slika grada) ne moZemo videti pojedina¢ne
nervne Celije ili nerve (ljudi u kuéama) niti funkciju
mozga (dali osoba ide na posao na vreme ili da li
su guzve tokom dana). MR mozZe jedino da prikaze
strukturu.

Maligna hipertermija:
alergijska reakcija na neke vrste anestezije (lekovi
kojima se osobe uspavljuju tokom procedura). Ovo



moZe da bude po Zivot opasna reakcija koja dovodi
do pregrevanja tela. Kao sve alergije, samo neke osobe
imaju ovaj problem,

ali odredene genetske mutacije mogu da povecaju
rizik od maligne hipertermije.

Multidisciplinarni tretman:

kada osobe razli¢itih specijalnosti rade zajedno kao
tim-na primer, kada neurolog, pulmolog, fizikalni
terapeut i nutricionista svi rade zajedno u cilju
podoljsanja zdravlja pacijenta.

Multisistemski:
viSe razli¢itih organskih sistema je zahvaceno boles¢u
ili stanjem ili kada se prate i pregledaju zajedno.

Miometrija:

formalan naziv za merenje snage misi¢a posebnim
uredajem koji meri kolic¢inu sile misica ili misi¢ne
grupe.

Nazogastri¢na cev (NG cev):

tip privremene cevi za ishranu koji je plasiran kroz
nos

do Zeluca.

Fundoplikacija po Nissen-u:

¢vor” koji se hiruski pravi u gornjem delu Zeluca da
bi se sprecio gastroezofagealni refluks (GER).

Neinvazivna ventilacija:

nacin da se osobi koja ne moze samostalno da dise
ili koja ne diSe dobro pomogne. Ovaj tip podrske
disanju se ostvaruje neinvazivnom metodom, preko
maske, §to je bolje od invazivne metode kao sto je
traheostomna cev i mozZe se koristiti u odredeno
vreme, kao $to je jedino nocu ili samo tokom bolesti.
Neinvazivna ventilacija je uvek bolja od invazivne
ventilacije. Positivan pritisak (PAP) je primer
neinvazivne ventilacije.

Ortoze:

vestacko ili mehanicko pomagalo, koje pomaze ili
podrzava pokrete dela tela. Primeri ortoze ukljucuju
AFO, koji je ortoza za glezanj-stopalo. AFO je jedan
komad tvrde plastike koja se oblikuje prema zadnjem
delu potkolenice i ispod stopala,

37

i moZe se nositi preko c¢arape i u cipeli. AFO pruza
podrsku deci sa sniZenim tonusom i moze im pomocdi
u ostvarivanju i odrzavanju

hoda

Oksimetrija:
Merenje sadrZaja kiseonika u krvi.

Palijativna nega:

tip multidisciplinarne nege za osobe sa ozbiljnim
medicinskim bolestima. Palijativno zdrinjavanje je
drugacije od lecenja umiruci bolesnika i bolnicke
nege. Cilj palijativnog zbrinjavanja je da poboljsa
kvalitet Zivota pacijenta i porodice smanjenjem
simptoma bolesti.

Maksimalni protok vazduha u kaslju:

meri koliko jako neko moZe da kaslje; to pomaze pri
proceni funkcije pluca i sposobnosti osobe da iskaslje
sekret (izbaciti sluz iz pluca).

Polisomnografija (studija spavanja):

beleZi mnoge promene kod osobe, koje se
desavaju tokom spavanja. Tokom studije se prate
pacijentova plucda, srce i mozdana aktivnost

uz pokrete o¢iju i pokrete miSic¢a u spavanju.
Korisno je za razumevanje dnevnog umora.



Pozitivan pritisak vazduha (PAP):

tip neinvazivne ventilacije koji je prvobitno razvijen
za ljude sa zastojem disanja tokom spavanja, ali se
koristi i za osobe sa neuromisiénim bolestima. Postoje
dva tipa PAP: Kontinuirani pozitivni pritisak (CPAP) i
pozitivan pritisak na dva nivoa Bi-PAP. Jednom kada
je disajni put povezan sa ovim tipom masine, osoba
moze da diSe normalno.

Proaktivno (preventivno):

da se nesto uradi pre nego Sto postoji problem ili pre
nego $to se problem pogorsa. Na primer, pojas za
vezivanje je preventivno delovanje da bi se sprecile
povrede glave u saobradajnim nesrecama.

Prognoza:
ocekivanje kako ée se bolest menjati tokom vremena i
Sta te promene znace za zdravlje i Zivot vaseg deteta.

Progresija:
proces napredovanja bolesti tokom vremena.

Psiholosko testiranje:

naziv za grupu testova kojima se procenjuje ucenje,
pamdenje, ponasanje, raspoloZenje i osobine li¢nosti.
Specifi¢ni testovi nisu isti kod svakog deteta. Oni se
mogu menjati prema godinama deteta ili specifiénim
potrebama

koje je potrebno proceniti.

Ispitivanje respiratorne funkcije:

grupa testova koji mere koliko dobro rade pluca u
preuzimanju i izbacivanju vazduha i koliko dobro se
prenosi kiseonik u krvi.

Skolioza:
nenormalna krivina ki¢me koja joj daje izgled slova C
ili 5. Ona se razlikuje

od krivine u donjem delu leda (lumbalna regija) koja
¢ini da stomak $tréi (lumbalna lordoza) ili krivine u
gornjem delu leda (torakalni deo) koju neki ljudi zovu
grba (torakalna kifoza). Ukoliko su prisutne i kifoza i
skolioza, to se zove kifoskolioza.

Napad:

prekomerni talas elektri¢ne aktivnosti u mozgu. Ovaj
talas mozZe da ostane u jednom delu mozga (parcijal-
ni/fokalni napad) ili se prenosi na ceo mozak odjed-
nom (generalizovani napad). Posto mozak kontrolise
sve Sto radimo, napadi mogu da izgledaju razlicito
kod razli¢itih ljudi, $to zavisi od toga iz kog dela
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mozga napad pocinje. Neke osobe mogu imati napade
gde se celo telo trese ili samo ruke ili noge. Druge
osobe imaju napad koji izgleda kao zagledavanje ili se
to moZe kombinovati sa nenormalnim pokretima usta,
ociju i ruku. Definicija epilepsije je dva ili viSe nepro-
vocirana napada. Ukoliko ste zabrinuti oko potencijal-
nih napada kod vaseg deteta razgovarajte sa lekarom.
Za vise informacija o napaima i epilepsiji, pogledajte
efa.org ili epilepsy.com.

Zastoj disanja u spavanju:

nenormalne pauze u disanju tokom sna. Normalno
je da se frekvencija disanja uspori tokom spavanja;
medutim nekada se uspori previSe. Ukoliko neko ima
dugu pauzu izmedu udisaja, ugljen dioksid se moze
nagomilati u krvotoku. Kada se to desi, moguce je da
do mozga ne stigne dovoljno kiseonika (hipoventi-
lacija). Zastoj disanja u spavanju je stres za telo. Kada
neko ima nele¢enu hroni¢nu (dugotrajnu) hipoven-
tilaciju, to moZe dovesti do popustanja srca i drugih
multisistemskih problema.

Spirometrija:
najéesdi test pluéne funkcije, spirometrija meri
koli¢inu vazduha koja ulazi i izlazi iz pluca.

Subluksacija:
kada se kost nade delimic¢no van zgloba, bez iS¢asenja.
U KMD su ceste subluksacije kukova.

Tortikolis:

kontraktura vrata u kojoj je vrat uvijen, glava je nag-
nuta na jednu stranu i uvo je pribliZzeno ramenu. Kada
dete ima tortikolis, ne moZe da okrene glavu skroz sa
jedne prema drugoj strani.



Duzina lakatne kosti:

duzina donjeg dela ruke, od Sake do lakta, koja se
moZe upotrebiti za racunanje visine kada neko ne
moZe da soji uspravno.

Valproati (VPA):

Jedan od specifi¢nih tipova antiepilepticke terapije.
Ovaj lek je

poznat pod zasti¢enim imenom Depakot (pilule, kap-
sule) i Depakin (u te¢nom stanju).

Videofluoroskopija:

testitanje aspiracije tako Sto se naprave snimci
kori§¢enjem X-zraka tokom gutanja hrane ili te¢nosti.
Ovaj test se takode zove i modifikovana barijumska
studija.

Bela masa:

kada direktno pogledamo mozak, moZemo videti
da ima dve razlic¢ite boje: belu i crnu. Bela masa
se nalazi u unutradnjosti mozga, dok se siva
masa nalazi na povrsini mozga. Siva materija se
sastoji od tela nervnih celija (gde signal pocinje),
a bela masa od nervnih vlakana (akson, deo

koji povezuje nerv i nesto drugo). Aksoni imaju
omotac koji se zove mijelin koji omogucava da
signal brze putuje. Mijelin daje mozgu belu boju.

Dodatak D

Dijagnosticki testovi

Dijagnoza KMD pocinje sa klinickom dijagnozom.

To znadi da lekar, zdravstvrni saradnik ili fizijatar
prepoznaju da osoba (odojce, dete, adolescent, odrasla
osoba)

ima simptome i znakove KMD: rani pocetak slabosti
sa ili bez kontraktura, teSkoce sa disanjem ili skolioza.
Iako nivo CK (keratin kinase) u krvi moze biti visok,
on moZe biti i normalan.

Ukoliko lekar smatra da osoba ima klinicku dijag-
nozu i da simptomi odgovaraju poznatom podtipu
KMD, on moZe direktno poceti sa genetskim testiran-
jem (uzorak krvi) ukoliko je gen za taj podtip KMD
poznat. Na primer, ukoliko lekar pregleda dete sa
ukocenim donjim delom ki¢me, savitljivim prstima,
crvenim obrazima, keloidnim oZiljkom, neravnom
koZom (hiperkeratoza) i kontrakturama u laktu, moze
prepoznati obrazac kolagen 6 miopatije i i¢i direktno
na genetsko testiranje za COL6A, COL6A2 i COL6A3
mutacije.

Ako lekar smatra da osoba ima KMD, ali ne pre-
poznaje podtip, slededi korak koji je najbolji je biopsija
misica ili koZe. Biopsija koZe pomaze u dijagnozi
LAMA?2 i COL6. (aDG testiranje je dostupno jedino

u okviru studije Iowa Univerziteta. Drugi vrste KMD
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zahtevaju biopsiju misi¢a za dijagnozu. Misi¢ se
posmatra kroz mikroskop zbog strukturnih problema
(histopatologija) i specijalnim bojenjem koji se koriste
za

proteine koji nedostaju (imunohistohemija) koji mogu
uzrokovati KMD. Trenutno vedina laboratorija ima
pristup za bojenje distrofina (Duchenne), merozin i
sarkoglikani. Bojenja na COL6 i distroglikan se izvode
jedino u nekoliko laboratorija u SAD-u i ne rade se
rutinski kao deo testiranja tokom biopsije misica.
Ukoliko biopsija miSi¢a pokaZe potpuni nedostatak ili
smanjenje vaznog proteina i poklapa se sa simptomi-
ma, genetsko testiranje se vrsi da bi se identifikovala
mutacija, ukoliko je moguce.

Dodatne metode koje mogu pomodi u postavljanju
dijagnoze su ultrazvucni i MR pregled zahvacenih
miSica. Pojedini podtipovi KMD kao $to je SEPN1
miopatija, zahvataju unutrasnje misice bedara sto

se ne vida kod drugih tipova misi¢ne distrofije.

MR mozga mozZe pomoéi u postavljanju dijagnoze
kod distroglikanopatijama i LAMA2 KMD prema
karakteristicnim promenama u strukturi i beloj masi.



Genetsko testiranje je konac¢na potvrda KMD. Vazno nisu svi geni koji uzrokuju KMD otkriveni; madutim
je da osobe sa KMD dobiju genetsku potvrdu, na taj istraZzivanja napreduju mnogo brze nego ranije. Nada
nacin formiramo znanja o mutacijama koje uzrokuju je da se u buduénosti svi KMD geni identifikuju .

bolest, odnosu izmedu bilo koje mutacije i teZine

bolesti i novo otkrivenih gena. U ovom trenutku,

Koraci u dijagnozi podtipa KMD

Klinicka dijagnoza KMD?

/ T~

ne da
Biopsija misi¢a Dijagnoza KMD: Biposija koZe Dijagnoza KMD:
bojenje miiénih proteina i traaZenje samo ako klinicka dijagnoza uka-
znakova misi¢ne distrofije zuje na LAMA? ili
COLS, vodedi test za dijagnozu je
biopsija koZe (aDG biopsija koze
testirana naIowa U u okviru
istrazivanja.).
Indentifikovan proteinski deficit
biopsijom misica ili kozZe: uraditi v
genetsko testiranje
Genetska dijagnoza KMD:

ovo je mesto na kome bi Zeleli
da vidimo sve pacijente sa
KMD, potvrda ukljucenog
gena genetskim testiranjem
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Potvrde:

Ovaj vodi¢ je napravljen zahvaljujudi viziji Anne Rutkowski, lekara, predsednika Cure CMD, a
adaptirale su ga, prevele i izdale Susan Sklaroff-Van Hook i Diane Smith-Hoban.

Dodatne stru¢ne doprinose dali su Meganne Leach, MSN, APRN, PNP-BC, Katy Meilleur, PhD,
CRNP National Institutes of Health; Thomas Sejersen, MD Karolinska Institutet,; Kate Bushby, MD
Newcastle University; Ching H. Wang Stanford University; i Carsten Bonnemann, MD, Neuromus-
cular and Neurogenetic Disorders of Childhood Section, National Institutes of Health. Uredenje i
podrsku za publikovanje velikodusno su poklonili Mary T. Durkin, Diane True i Erin McGurk.

Fotografije kori§éene u ovom vodi¢u obezbedile su porodice obolelih od KMD. Zelimo da se zah-
valimo svoj deci i porodicama koje su dozvolile da se njihove fotografije koriste.

Ukoliko imate bilo kakve komentare, pitanja ili dodatne povretne informacije za budude verzije
ovog vodica, kontaktirajte. Ukoliko imate bilo kakve komentare, pitanja ili dodatne povratne in-
formacije za budude verzije ovog uputstva , kontaktirajte Cure CMD (info@curecmd.org) ili e-mail
Diane.Smith-Hoban@curecmd.org.
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