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JOGI NYILATKOZAT

A kézikdnyvben megjelent informacidk és tanacsok nem helyettesitik az orvosi ellatast, és nem pétoljak az orvos-
beteg kapcsolatot. Ezek a tandcsok orvosa egészségligyi Utmutatasaival egyltt alkalmazhaték. Orvosat fel kell
keresni minden egészségligyi probléma esetén, elsGsorban olyan tineteknél, melyek diagndzist vagy orvosi
feltlvizsgalatot igényelnek. Minden, a kézikdnyvben olvasottak hatasara tett cselekedet sajat felelGsségre hozott
dontésnek minésil. Noha minden eréfeszitést megtettiink, hogy a kézikdnyvben taldlhatd informacidk pontosak és
teljesek legyenek, a pontossagot és a teljességet nem lehet garantalni, minden egyes gondozasi helyzetet egyénileg

kell kezelni.
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1. BEVEZETES

Ez az érintett csaldadoknak szél6 kézikonyv Osszefoglalja a Duchenne-féle izomdisztrofia (DMD) orvosi kezelését
vizsgald nemzetkozi konszenzus eredményeit. Ezt a munkat betegképviseleti csoportok, a TREAT-NMD haldzat és az
USA Betegség Felligyeleti és Megel6zési Kozpont (CDC) tdmogatta. Az eredeti alapdokumentumot a Lancet
Neurology folyéirat adta ki.

A dokumentum hivatkozdsai:

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 1: diagnosis, and
pharmacological and psychosocial management, Lancet Neurology 2010, 9(1) 77-93.

Bushby K, et al. The Diagnosis and Management of Duchenne Muscular Dystrophy, part 2: implementation of
multidisciplinary care, Lancet Neurology 2010, 9(2) 177-189.

Az alapdokumentum innen télthetd le:

http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-management-of-DMD

84 vilagszerte elismert, DMD diagnosztikat végz6 és betegeket kezel6 szakember részletekre terjedd tanulmanyan
alapulnak a széles szakteriletet fel6lel6 beteggondozasi tanacsok. A szakemberek egymadstél filiggetlendl
,0sztalyoztak” a DMD beteggondozasi gyakorlatot, hogy megallapitsak, melyik volt ,sziikséges”, ,megfelel6” vagy
,nem megfelel6” a DMD lefolyasanak kiildbnb6z6 szakaszaiban. Osszességében 70.000 kiildnbodz8 esetet vizsgaltak
meg. Ez lehet6vé tette szdmukra, hogy olyan Utmutatét hozzanak létre, mely a tobbség megegyezése alapjan a DMD
kezelésének ,legjobb gyakorlatat” képviseli.

A szakért6k hangsulyozzdk, hogy a DMD kezeléséhez multidiszciplinaris megkozelitésre van sziikség — tobb
kilonb6z6 egészségligyi terlilet kozremiikddésével, és szlikség van egy orvosra vagy egészségligyi szakemberre, aki
ezt a munkat koordindlja. Miutan nem vagyunk egyformak, a DMD betegséggel él6 betegnek és csalddjanak aktivan
egyiitt kell miikodnie az egészségligyi szakemberrel, aki koordindlja és személyre szabja a klinikai kezelést.

Ez a kézikényv olyan alapinforméacidkkal szolgal, amely segit Onnek, hogy hatékonyan részt tudjon venni a
beteggondozds folyamatdban. A kezel6orvosnak vagy egészségligyi szakembernek jol kell ismernie a DMD minden
terlletét, el kell érnie a kezeléshez sziikséges minden beavatkozasi lehet&séget, és hozzda kell jutnia a kiilonbozé
szakterileteken végzett vizsgdlatok eredményeihez. A betegség kifejlédése folyaman mindig mas beavatkozds
sziikségessége keriil el6térbe. Ez a kézikdnyv végigvezeti Ont a DMD kezelésének kiildbnb6z6 teriiletein (1. abra).
Nem lesz minden specialistara sziikség a betegség kilonb6z6 szakaszaiban, de fontos, hogy elérhet6ek legyenek,
amennyiben ez sziikséges, és fontos, hogy a kezelést végz6 személy tdmogatast nyljtson mindezeken a terlleteken.
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2. A KEZIKONYV HASZNALATA

Ez a kézikbnyv nagyon sok informaciot tartalmaz. Kétféleképpen lehet
hasznalni. Néhany csalad inkdbb arra koncentral, hogy gyermekik a
DMD mely szakaszdba jutott. Mdasok pedig annyit akarnak tudni a DMD
kialakulasanak kezdete 6ta Iétez6 minden informaciérdl, amennyit csak
lehetséges.

Ebben a bekezdésben és az 1. dbran lathatd, hogyan vélekednek a
szakért6k a DMD egyes szakaszairél és informdciokat kapunk arrdl,
hogyan vdltozik a DMD betegséggel él6k gondozdsi igénye az idd
mulasaval. Egyszerlen eligazodhat akkor is, ha rogton a kézikonyv azon
részéhez szeretne jutni, mely az On szdmara jelenleg érdekes. A
kézikonyv végén van két fejezet, ami fontos lehet, mint
gyorstdjékoztatas: olyan dolgokrdl van itt sz6, amelyekre oda kell figyelni
sebészeti beavatkozas tervezése esetén és megfontolanddak
vészhelyzetben. Az egyszer(ibb tajékozddast el&segitendé kilonbozd
szint kaptak az egyes fejezetek cimsorai, amelyek egyeznek a
bekeretezett szovegek keretének szineivel. A kézikbnyv végén |évé
szészedet segit a bonyolultabb fogalmak megértésében, melyekkel itt

,Ez a kézikbnyv egy ‘orvosi’
szemszégb6l  megalkotott  DMD
kezelési utmutatdé, de soha ne

feledjiik, az orvosi vonatkozds nem
minden. A lényeg az, hogy az orvosi
problémdk minimalizdldsaval a fia
élheti tovdbb az életét, és Ondk
tovabb élhetik az életiiket a beteg
csalddjaként. Emlékezziink, hogy a
Duchenne  beteg fiuk  boldog
gyerekek, és a legtébb csaldd
nagyon jol menedzseli a helyzetet a
diagnozis elsé sokkja utan."

Elizabeth Vroom, Nemzetkozi
Izomdisztrdfids Betegek Sziileinek
Egyesiilete (United Parent Projects
Muscular Dystrophy).

taldlkozik, vagy amelyet a szakemberek hasznalnak.

DMD LEPESROL LEPESRE (1. abra)

A DMD olyan allapot, ami az id6 mulasaval véltozik. Az orvosok és mds szakemberek a betegség kifejlédésével
Osszefliggd kulcsszakaszokat allapitanak meg. A kulcsszakaszok irdnyaddak az dpoldsi tanacsaddsndl — noha a
felosztas mesterséges. Hasznalata mégis hasznos lehet, hogy megtudjuk, az adott id6ben milyen beavatkozasok
tanacsos, és mi varhato a kezelésekt6l a betegség ebben a szakaszaban.

Preszimptomas szakasz

A legtobb DMD beteg fiit nem diagnosztizdljadk a PRESZIMPTOMAS (TUNETMENTES) szakaszban, kivéve, ha
el6fordult a betegség a csalddban, vagy a mas okokbdl végzett vérvizsgalat eredménye erre a betegségre utal. A
lelassult jaras vagy meglassult beszéd tilinetei jelen vannak, de jellemzéen enyhék és gyakran észrevétlenek
maradnak, vagy nem ismerik fel ebben a szakaszban.

Korai jaroképes szakasz

A KORAI JAROKEPES (KORAI AMBULANS) szakasz elején, a fitlk a DMD , klasszikus” jeleit mutatjék — ilyenek a Gower
tlinet (amely soran a beteg csipGre tett kezével segiti a testét megtamasztani a foldrél valo feldllaskor), a kacsazo
jaras és a labujjhegyen jaras. A beteg felmegy a lépcsén, de jellemzd, hogy a masodik labat az els6héz emeli,
ahelyett, hogy egyik labrdl a masikra nehezedve lépne.

Ez a két korai szakasz, amikor nagy valészin(iséggel a diagnosztizalas elkezd6dik (3. fejezet).

DIAGNOZIS: Specialis laboratériumi vizsgalat sziikséges ahhoz, hogy felismerjék azt a DNS-ben taldlhaté elvaltozast
vagy genetikai mutdciét, amely a DMD kialakuldsdhoz vezetett. Szakért6k bevonasara lehet szlikség, akik segitenek
megértetni a tesztek eredményét és elmagyarazzak, mi var az On fidra és a csalddnak mire kell felkésziilnie.

TANULAS ES VISELKEDES: A DMD betegséggel é16 fiuknal nagy eséllyel fordulnak elé problémak ezen a teriileten.
Némelyekért a DMD agyra gyakorolt hatasa a felel6s, mig masokat a fizikai korlatok okozzdk. Néhany gydgyszer,
mint a szteroidok, szintén szerepet jatszanak a tanulasi és viselkedési problémakban. A csaladi tamogatas
elengedhetetlen, és a kezelésben résztvevs szakembereknek esetleg bizonyos tanuldsi és viselkedési problémakkal
is foglalkozniuk kell. (10. fejezet).
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GYOGYTORNA: A gyédgytornasszal (5. fejezet) valé kapcsolatfelvétel mar ebben a korai stadiumban lehetdvé teszi a
rendszeres torna fokozatos bevezetését, hogy az izmok rugalmasak maradjanak, és megel6zziik vagy minimalizaljuk
az iziletek merevségét. A gydgytorndsz tanaccsal lathatja el az iskolat a megfelel6 gyakorlatokkal kapcsolatban,
hogy az iskola is részt vegyen a mozgdsterapiaban.

SZTEROIDOK: A korai jaroképes idGszak a megfelels arra, hogy tobbet tudjunk meg az olyan lehet&ségekrdl, mint a
szteroid kezelés (4. fejezet), amely segitséget nyujt, amikor a fil mozgaskészsége egyenetlenné valik vagy fejlédése
stagndl. A szteroid kezelés betervezésekor fontos, hogy mar el6z6leg minden lehetséges oltast megkapjon a beteg a
védettséget kialakuldsa érdekében, és hogy el6re felderitsiik, hogyan lehetséges barmelyik kockazati tényezé
megel6zése vagy minimalizaldsa. Sulyméréssel kapcsolatos Utmutatdra példaul sziikség lehet.

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Altaldban a sziv- és légz6izmoknal ebben a stadiumban még nem jelentkezik probléma, de a
feltilvizsgalatot a folyamatos nyomon kovetéses vizsgdlatokba be kell épiteni, annak érdekében, hogy tisztaban
legyliink az alapallapottal (mi a ,normalis” az On fia esetében). Szivmiikddés vizsgalat ajanlott a diagndzis
feladllitdsakor, és onnantdl kezdve minden masodik évben 10 éves korig. 10 éves kor utan gyakrabban kell
szivvizsgalatot végezni. Szintén fontos, hogy a fil megkapja a Pneumococcus és az influenza elleni védéoltast (7.
fejezet).

Késdi jaroképes szakasz

A KESOI JAROKEPES (KESOI AMBULANS) szakaszban egyre nehezebbé valik a jaras, egyre nehezebben megy a
|épcsBzés és a foldrdl vald felkelés.

TANULAS ES VISELKEDES: Folyamatos szakmai tdmogatasra lesz sziikség a tanulds és viselkedés terén, és olyan
konkrét segitségre is szlikség lehet, amely a jaroképesség elvesztésének feldolgozasara irdnyul (10. fejezet).

GYOGYTORNA: A rehabilitacié feladata, hogy tovabbra is a mozgas széles spektrumdra és az 6nalldsagra fokuszaljon
(5. fejezet). Ha az izlleti feszesség tulsagosan problematikus a fizioterapias kezelés soran, ortopédiai szakemberek
felllvizsgalata és segitsége vdlhat szilikségessé. Biztositani kell, hogy megfelels, allitd funkciéval rendelkezé
kerekesszék dlljon rendelkezésre lehetévé téve az 6ndllésag és kényelem tovabbi fenntartasat.

SZTEROIDOK: A szteroid-kezelés folyamatos felligyelete — az adagoldsra, az alkalmazott ddzisra (4. fejezet) és a
mellékhatasokra forditott figyelem - fontos ebben a szakaszban. Evente kétszer sziikségesek az erénlétre és az
izomm{(ikodésre vonatkozé vizsgalatok. A folyamatos sulyfelligyeletnél szamitasba kell venni a fogyasra vagy hizdsra
vonatkozdé barmilyen tendenciat, és biztositani kell a megfelel6 beavatkozas lehetGségét, amennyiben probléma
jelentkezne (9. fejezet).

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Noha légzési és keringési szempontbdl (7. és 8. fejezet vonatkozd részei) a problémak
jelentkezésének kockdzata még alacsony, mégis sziikséges a sziv- és 1égz6 izmok folyamatos fellilvizsgalata. 10 éves
kortdl a szivpumpalds hatékonysdgat vizsgald szivultrahangot (echokardiogram) és masfajta teszteket évente kell
elvégezni. Amennyiben barmilyen valtozast mutat a szivultrahang, az orvos beavatkozast fog javasolni.

Korai nem jaréképes szakasz

A KORAI NEM JAROKEPES (KORAI NEM AMBULANS) szakaszban a gyermeknek kerekesszéket kell hasznalnia.
Eleinte talan képes lesz hajtani a kocsit, és jellemzG, hogy ekkor még a testtartasa is jo (5. rész).

TANULAS ES VISELKEDES: Az allapotromlas elérehaladta ellenére noévekvd hangsulyt kell helyezni az 6nallésagra,
hogy batoritsuk az iskolai és szabadidds tevékenységekben vald normalis részvételt a serdilékorban.

FIZIOTERAPIA: Mind a felsd végtagok (vallak, konyodk, csukld, ujjak) feszességére valé odafigyelés, mind a gyermek
allo helyzetben tartasat biztositd tamogatd eszkozok alkalmazasa nagyon fontossa valik. A gerincferdilés (szkoliozis)
sokkal ritkabban fordul el a szteroidok széleskor(i haszndlata esetén, de ennek figyelése a jardképes szakasz
elmulasa utan még mindig nagyon fontos. Bizonyos esetekben a gerincferdiilés meglehetésen hirtelen fejlédik ki —
sokszor egy hdnap leforgdasa alatt (6. fejezet). Ortopédiai beavatkozas sziikséges akkor is, amikor a labtartas egyre
nehezebbé vialik. Ez fdjdalommal, kellemetlen érzéssel jar, és behatdrolja a labbelik megvalasztasat.
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SZTEROIDOK: Ebben a szakaszban (4. fejezet) a kezelés fontos része a szteroid-kezelés, fliggetlenil attdl, hogy az
mar kordbban megkezd&dott, és ebben a szakaszban folytatddik, vagy ebben a szakaszban kezd&dik.

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Az évenkénti szivm(ikodés ellendrzése még mindig fontos, és minden elvaltozas azonnali
kezelést igényel (8. fejezet). A légzésfunkcidk valdszinlleg romlani fognak az 6nallé jaras készségének elvesztésével,
és tobblépcsés megel6zési folyamatot kell elinditani (7. fejezet), amely segiti a |égzést és a hatékony kbhogést.

Késdi nem jaroképes szakasz

A KESOI NEM JAROKEPES (KESOI NEM AMBULANS) szakaszban, a felsé végtagok mikodése és a megfelels
testhelyzet felvétele egyre nehezebbé valik, és nagyobb a valdszinlisége a szovédmények kialakulasanak.

GYOGYTORNA: Fontos megbeszélniink a gydgytérnasszal, hogy milyen jellegli eszkdzok segitik leginkdbb az
Onallésagot és a mozgast. Mas cselekvéssegité-, ugymint az evés, ivas, WC-hasznadlat és az agybdl vald felkelés és
lefekvés, eszkozdkre is szlikség lehet.

SZTEROIDOK: A kezelést végzé csoport megbeszéli és feliilvizsgdlja a szteroidok szedésének rendjét, valamint a
taplalkozas- és suly kezelésének maddjat.

SZIV- ES LEGZOIZMOK: A sziv és légzésfunkcidk évente kétszeri vizsgalata ajanlott, és olykor alaposabb vizsgélatokra
és beavatkozasra lehet szlikség.

Sok DMD betegséggel él6 fiatalember teljes feln6tt életet él. Fontos, hogy tdmogatott, de 6nallé felnétt életet
tervezziink szamukra, szamitdsba véve, hogy a felnGttek lehetGségei és kihivasai varnak rajuk.

A kovetkezo fejezetek a DMD-vel él6 betegek segitésének tiz kiilonb6z6 teriiletével foglalkoznak, ahogy azt az 1.
abra mutatja.
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1. szakasz:

TUNETEK ELOTTI

Esetleg ebben a szakaszban
felallitjdk a diagnozist, ha
keratin kindz (CK) aktivitas
novekedését véletlendl
észlelik, vagy ha a betegség
jelen van a csaladban

Jelentkezhetnek fejlédési
problémadk, de testtartdsi
problémdk nem

2. szakasz:

KORAI
JAROKEPES

Gower tlinet
Kacsazo jards
Esetleg labujjhegyen
jaras

Tud IépcsSzni

3. szakasz:

KESGI
JAROKEPES

Egyre nehezebb az
egyenes testtartds

A lépcsGzés és a
foldrdl vald felkelés
képességének
elvesztése

4. szakasz:

KORAI NEM-
JAROKEPES

Altalaban képes
o6nalléan hajtani a
kerekesszéket

Képes megtartani
egy-egy poziciot.

Kialakulhat
gerincferdiilés

5. szakasz:

KESGI NEM-
JAROKEPES
A fels6  végtagok
hasznalata és a
testtartds meg6rzése

egyre nehezebbé vilik

Diagnosztikai feldolgozds és
szlikségessége

genetikai tandcsadas

Valdszinl, hogy ekkorra a diagndzist feldllitjdk ebben a szakaszban,
kivéve, ha egyéb okok miatt késik a diagndzis (pl. kisérébetegség)

DIAGNOZIS

Jovébeli fejlédés el6zetes
tervezése

Az oltasok beadasanak

Utemterve

A diagnosztikai

tesztek értelmezéséhez

szakaszainak vart lefolyasa szerint

kapcsolédd folyamatos értékelés a betegség

Legalabb félévente izommiikodés, eré és mozgdskészség felmérés a betegség fazisanak
megallapitasdhoz és a szteroid beavatkozas idejének meghatarozasahoz. A szteroid-adagolas és
a mellékhatasok rendszeres monitorozasa

NEUROMUSZKULARIS
KEZELES

Tanitas és tdmogatds

minimalizalasa céljabol

Osztdnzése

A megfelel6 izomm(ikddés
tdmogatdsa

szerinti biztositdsa

Megel6z6 vizsgdlatok az izomnyujtas képességének
fenntartdsa/ az izuleti kontraktirdk (merevségek)

Megfelel6 gyakorlatok és mozgdsok végzésének

A megfelel§ adaptiv gydgydszati eszkdzok szikség

és a kozrem(ikodés

A korabbi vizsgalatok folytatasa

Megfelel6 kerekesszék,

tlés és

segédeszkdzok beszerzése, a

mindennapokban a lehet§ legnagyobb 06ndllésdg és aktiv életvitel

biztositasahoz

REHABILITACIO

értékelés/beavatkozds a
fejlédés, a tanulds és a
viselkedés megfeleld
alakuldsa érdekében

A tanulds, viselkedés és nehézségkezelés felbecslése, vagy szikség

szerint beavatkozasok

Az 6nallésag és tarsadalomba vald beilleszkedés elSsegitése

figyelembevevs
tervezés a
ellatasig

feln6tt

Bizonyos . - L .

esetekben az Gerincferdulés ellenérzése: Bizonyos esetekben

Achilles nla hatso csigolyarészek fuzidja (rogzitése)
Ortopédiai beavatkozas ritkdn sziikséges 6s.szehl]zéda'sa, | Esetlegesen a labfej tartasdhoz sziikséges ORTOPEDIA

miatt  sebészeti | poayatkozas a kerekesszékben vald elhelyezés

beavatkozals céljabol

megfontoldsa

A légzési nehézségek
Normalis légzésfunkcid ndvekvé kockézata . .
A légzés nehézségek
Az oltasok beadasanak | A légzési nehézségek kockazata csekély Rendszeres novekvé kockazata
. N . légzésvizsgalat e & i
(immunizacio) betervezeie, Rendszeres légzésvizsgéalat legkésébb a | félévente Légzési trigger TUDOGONDOZAS
melyek magukba foglaljak | .7, ", . N i .
a 23-valens Pheumococeus jaréképesség elvesztésétdl o ) vizsgdlatok és
s infl It Legzési trigger | beavatkozas
és influenzaoltast (légzéskivaltas)
értékelése

Ugyanolyan értékelés, mint fiatalabb korban
Echokardiogréf‘ia ’(a sziv Leg.felje’bb 24 h?nﬂap Az életkor el6rehaladasaval a szivm(ikédés kdrosoddsanak noévekvd
ultrahangos  vizsgdlata) a | a vizsgalatok kozott | yekasata; ilyenkor akkor is megeldzs intézkedésekre van sziikség, haa | sziVGONDOZAS
diagndzis feldllitasdhoz 6 | 10 éves korig, utana beteg tiinetmentes
éves kortdl vizsgdlat évente

A m(ikddés rosszabboddsaval a szivelégtelenség kikliszobolésére

altaldnosan alkalmazott beavatkozdsok sziikségesek
A kornak megfelel8 normalis sulygyarapodas figyelése Diszfégi:s’tra ('jye,lésj,i AZ EMESZTGRENDSZER

nehézség) torténd .

Taplalkozas értékelés tulsuly vagy sovanysag esetén odafigyelés KEZELESE
Csaladi ta tas, korai
saladi tdmogatds, korai A valtozasokat

PSZICHOSZOCIOLOGIAI
KEZELES

1. dbra Kiildnb6z6 gondozasi szakellatds a DMD egyes szakaszaiban.
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3. DIAGNOZIS

GONDOS DIAGNOZISALLITAS 1. A diagndzisdllitds fontos lépés ahhoz,

Egy betegség pontos megdllapitasat diagndzisnak nevezziik.
Nagyon fontos a megfelel6 diagndzis felallitasa, amennyiben az
orvos DMD betegségre gyanakszik. A beteggondozas célja ebben a
szakaszban az, hogy felallitsdk a pontos diagndzist, amilyen hamar
csak
tanacsadassal egybekotott tajékoztatdst lehet adni a csalad

minden tagjanak a DMD dltalanos lefolyasarol és a kezelés | 3. GN NINCS EGYEDUL. Minden felmeriil6

lehet&ségeir6l. Megkezd6dhet a megfelel§ kezelés, a csaldd kérdéssel  forduljon orvoséhoz,  és
tdmogatasa és informdldsa. Idedlis esetben a diagndzist egy konzultdljon genetikai tandcsaddval.

neuromuszkuldris betegségre szakosodott neurolégus allitja fel,
aki a gyermeket klinikailag kezelni tudja, és aki helyesen értelmezi
és kezdeményezi a vizsgalatokat. A diagndzis feldllitdsa utdni
csaladkovetés és csaldadtamogatds gyakran kiegészil genetikai
tandcsadassal is.

MIKOR MERUL FEL A DMD GYANOJA"’ http://www.treat-nmd.hu/beteggondozas/magyar-

Az els6 betegségre utald gyanu az alabbi tlinetek jelentkezésekor

Jegyezziik meg:

hogy orvossal egyiitt kidolgozzdk az On
fidnak betegelldtdsi tervét.

2. Az orvosok nem tudjdk a magas CK érték
alapjdn diagnosztizalni  a DMD
betegséget, ezt genetikai vizsgdlatnak
kell megerdsitenie.

lehet. A diagndzisdllitdssal egyidejlileg  genetikai

4. Szintén iddszerl, hogy felvegye a
kapcsolatot  egy  betegszervezettel,
amely konkrét esetekben is segitséget
tud nyudjtani. Itt  taldlhatja  az
elérhetéségek listajat:

betegszervezetek

merul fel (még ha nincs is DMD a csaladtorténetben):

Izomm(ikodési problémak. Altaldban valamelyik csalddtag veszi észre, hogy valami nem stimmel. A DMD beteg
fidk késébb kezdenek jarni, mint a vellik egykoru fidk. Vadlijuk izma megvastagodott és nehézséget jelent nekik
a futas, az ugras vagy a lépcs6zés. Konnyen elesnek, és hajlamosak lehetnek a ldbujjhegyen jarasra. Esetleg
beszéd problémajuk is van. A DMD egyik klasszikus jele az, amit Gower tlinetként ismeriink, amikor a fiinak
hasznalnia kell a kezét és a karjat, hogy ,beinditsa” a testét, hogy felemelje magat a foldrél allé helyzetbe.
Mindez a csipG- és combizmok gyengeségének tulajdonithato (lasd 2. dbra).

A vérben magas az izomsejtekben felszabaduld kreatin kindz (CK) enzim aktivitasa. A magas CK érték esetén
neuromuszkularis betegségekre specializalédott neuroldogussal torténé sirgds konzultacidra van sziikség, a
diagndzis pontos megallapitasa érdekében. Mivel magas CK érték észlelhet6 egyéb izombetegségek esetében is,
a magas CK érték 6nmagdban nem elég a diagndzis feldllitasahoz.

A vérben magas az aszpartdt-aminotranszferaz (AST) és az alanin-aminotranszferdz (ALT) majenzimek
aktivitasa. Ezen enzimek magas értéke a vérben gyakran majbetegségre utal, de az izomsorvadasos betegségek
(izomdisztrofidk) is okozhatnak magas értéket. Ezeknek az enzimeknek kiemelkedéen magas aktivitdsa egyéb
okok hianyaban valészin(siti, hogy a CK szint is magas, mindez megerdsiti a DMD gyanujat. Majbiopszia
(majszovet mintavétel) nem javasolt.

A DMD beteg gyerekeknek gyakran beszédfejlédési problémajuk van (10. fejezet).

A DMD DIAGNOZIS MEGEROSITESE

A DMD genetikai betegség — a DMD gén, vagy mas néven disztrofin gén mutdcidja vagy elvdltozasa okozza. A
diagndzist - altaldban a vérmintabdl végzett — génvizsgalatnak kell megerdsitenie, de olykor egyéb vizsgalatokat is
elvégeznek. Az 1. szévegbox némi hattér informdaciét nydjt a genetikai vizsgalatokrél.
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Figure 2. Gowers’ Manoeuvre.
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VIZSGALATOK

1) GENETIKAI VIZSGALAT

Genetikai vizsgdlatra mindenképp szlikség van, még akkor is, ha az izombiopszia
aldtdmasztja a DMD diagndzist. Kilonb6z6 genetikai vizsgalatok konkrét és
részletesebb informaciét nydjtanak a DNS elvaltozasrdl vagy mutaciordl. Tobb
ok miatt is fontos a megerGsit6 genetikai vizsgalat. Segit megallapitani, hogy a
fiu a genetikai elvaltozas alapjan alkalmas-e egy adott mutdcidéspecifikus klinikai
kiprobalasban vald részvételre, és segiti a csalddot az olyan dontések
meghozataldban, amelyek a magzati diagndzissal vagy a jov6beni
terhességvallalassal kapcsolatosak.

Amikor kideriil, hogy a beteg DNS disztrofin génjében mutacié vagy valtozas
van jelen, az anyaknak fel kell ajanlani a genetikai vizsgalat lehet6ségét, hogy
ellendrizziik, hordozok-e vagy sem. A genetikai vizsgalat fontos lehet mas
nénemii csaladtagok szamara is az anyai agon (lany testvér, leany, nagynéni,
unokatestvérek), mert igy megtudhatjak, hogy 6k is hordozdk-e.

3. abra Izombiopszia; Fent:
normalis izom, jol latszik az
izomrostok korudl a disztrofin;
a csaladot abban, hogy megértsék a vizsgalatok eredményeit és annak | |ent: disztréfias izom, hignyzik

lehetséges hatdsat mas csaladtagokra (lasd 1. szovegbox). a disztrofin fehérje.

A genetikai vizsgdlat és a genetikai tandcsadd ehhez fiz6d6 magyardzata segiti

2) IZOMBIOPSZIA

Az orvos izombiopsziat javasolhat (ennek soran kevés mintat vesznek az izomszévetbdl a vizsgalathoz). A DMD
esetén fenndllé genetikai mutacié azt eredményezi, hogy a szervezet nem képes a disztrofin fehérje termelésére,
vagy nem termel belSle eleget. Az izombiopszia vizsgalat kimutatja az izomsejtekben jelenlévd disztrofin
mennyiségét (lasd 3. abra).

Ha a genetikai teszt mar alatdmasztotta a diagndzist, nincs sziikség izombiopszia vizsgalatra, noha néhany helyen a
diagnézist izombiopszia vizsgalattal allitjak fol. Ennek ellenére pozitivizombiopszia eredmény esetén is szlikség van
DNS vizsgdlatra ahhoz, hogy megallapitsuk a DNS konkrét elvdltozdsat, vagyis a genetikai mutdciét, amely a DMD-t
okozza.

Kétféle, gyakran végzett, izombiopszian alapuld vizsgdlat l1étezik. Ez az immuncitokémia és az immunoblot analizis.
Ezek a tesztek jésoljak meg a disztrofin jelenlétét vagy hidnyat, és segitenek abban, hogy elkiilonitsik a DMD-t az
egyéb, enyhébb betegségtdl.

3) EGYEB VIZSGALATOK

A multban az elektromiografiaként (az izomrostok elektromos tevékenységének vizsgalata és rogzitése grafikus
madszerrel) ismert vizsgalat és az ingeriiletvezetési sebesség vizsgalat (NCV) hagyomanyos vizsgalati mddjait
végezték el neuromuszkuldris betegség gyanuja esetén. A szakért6k egyetértenek abban, hogy ezek a vizsgalatok
NEM megfelelSek és nem sziikségesek a DMD megdllapitasahoz.
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1. szovegbox Miért fontos a genetikai megerGsités?

GENETIKAI TANACSADAS ES HORDOZOSAG TESZT:

Bizonyos esetekben a DMD-t okozd genetikai mutacié véletlenszerlen torténik a fiugyerekben. Ezt spontan
mutacionak tekintjliik. Mdas esetekben azonban a mutdciét az édesanya orokiti at.

Ha az anydban jelen van a mutdciét, akkor 6 “hordozd”, és ezt a genetikai mutdciét mas gyermeke is
orokolheti. Az a fidgyermeke, aki a mutdaciét hordozé X kromoszéomat o6rokli, DMD érintett lesz, mig
ugyanebben az estben lanyai hordozék lesznek. Ha az anya hordozdsag tesztje azt mutatja, hogy 6 maga
mutaciot hordoz, ezt figyelembe kell vennie a tovabbi gyermekvallalas tervezésekor, és ugyanez vonatkozik
a csaldad néi rokonsagara (lanytestvérek, nagynénik, ledanygyermekek), akiknél szintén hordozdsag
vizsgalatot kell végezni, hogy kideriljon, fennall-e a DMD filgyermek sziiletésének kockazata.

Ha az anya nem bizonyul hordozénak, akkor is fennall az elkovetkezendd terhességek folyamdn a betegség
kialakuldsanak némi kockazata, mert el6fordulhat, hogy petesejtjei egy részében fellépett a mutacid. Ezt a
jelenséget csiravonal mozaikossagnak nevezziik.

A hordozo esetében ritkan, késéi életkorban felléphet sziv- vagy labgyengeség. A hordozdsag
ismerete segit a tlinetek azonositasaban, igy a hordozé megfelel6 tandcsot kaphat.

Onnek genetikai tanacsadéhoz kell fordulnia, hogy minderrél részletes magyarazatot kapjon.

KLINIKAI KIPROBASARA VALO ALKALMASSAG:

Szamos DMD Kklinikai kiprébalas van folyamatban, amelyek bizonyos mutdcié tipust céloznak meg. A
genetikai vizsgalat eredménye doénti el, hogy az On fia részt vehet-e a klinikai kiprobaldsokban. Az orvosok
csak akkor taldljdk meg a megfelels filbetegeket, ha 6k betegadatbazisban regisztralva vannak.

A legfontosabb kérdés, amelyre valaszt kell adni az alkalmassagi szlirés sordn, hogy a genetikai teszt,
amellyel a mutaciét pontositottak, megfelelt-e az elfogadott elGirdasoknak. Ha nem igy tortént, tovabbi
vizsgalatokra lehet szlikség. Ezt az orvossal kell megbeszélni. A pontos mutdcidnak szintén szerepelnie kell a
betegadatbazisban. Az alapdokumentumban (tudomanyos cikk) részletesen olvashatd, hogy mely genetikai
teszteket kell elvégezni, és ezek mennyire megbizhatdak a mutacié pontos megallapitasa szempontjabdl.

A DMD nemzeti adatbazisba itt regisztralhat:

http://www.treat-nmd.hu/betegnyilvantartas/dmd-nemzeti-adatbazis

Részletesebb informacidk itt olvashatok:

http://www.treat-nmd.hu/betegnyilvantartas/dmd-nemzeti-adatbazis/kerdesek-es-valaszok

A Duchenne féle izomdisztréfia diagndzisa és kezelése: Csaladi Kézikonyv - 2010 marcius 10




4. NEUROMUSZKULARIS GONDOZAS - az izomer6 és az
izommiikodés megtartasa érdekében

Jegyezziik meg:

1. Miutdn fignak nincs disztrofin

MILYEN VIZSGALATOKAT KELL ELVEGEZNI ES MIERT? fehérjéje,  izmai  fokozatosan
Az On fidnak rendszeresen fel kell keresni a szakorvost, akinek gyengiilnek.
megvan a szaktudasa ahhoz, hogy figyelemmel kisérje a gyermek | 2 Bizonyos gyakorlatok, az izmok
dllapotat, észrevegyen mindent, ami szokatlan, és tovabbi kiférasztdsa az  izomsorvaddst
vizsgalatokat ir el6. A beteg-orvos taldlkozé fontos ahhoz, hogy az fokozhatjdk.

orvos a megfelel8 id6ben Uj kezelések mellett dontsén, elSre lassa és ] , ] )

a lehet6 leghatékonyabban megel6zze a problémdkat. A fid 3. Az orvos ismeri az izomsorvadds

félévenként jelentkezzen orvosi vizsgalatra, a gyégytornaszt és/vagy kifejlédésének  folyamatat, és

a foglalkozas terapeutat pedig, amennyiben lehetséges, 4 havonta felkesziti a figt az izomsorvadds

ajanlott felkeresni. egymadst kévetkezé fokozataira.

4. Az orvosnak tudnia kell, hogy fiadnak
izmai hogyan mikdédnek, hogy a
megfelel6  terdpiat a leheté
leghamarabb el lehessen kezdeni.

A DMD betegek utankdvetése soran a kilénb6z6 intézmények eltéré
vizsgalatokat végeznek. A lényeg a rendszeres vizsgalat, hogy a
sziikséges beavatkozdsokat el lehessen végezni. A rendszeres
vizsgalatok segitenek feltarni azt, hogy mennyire elGrehaladott a
beteg allapota.

Amiket vizsgdlni kell:

ERONLET: Az erénlétet tobbféleképpen lehet mérni annak megallapitdsara, hogyan valtozik az egyes iziiletek
terhelhetésége.

AZ 1ZULETI MOZGASOK KORE: Ennek soran figyelik az iziiletek merevedésének vagy feszessé valasanak kialakuldsat,
ami segitséget nyujt abban, hogy megtudjuk, milyen nyUjté vagy egyéb beavatkozasok lehetnek a leghatékonyabbak.

IDOMERO TESZTEK: Sok intézményben rendszeresen végeznek id6méré teszteket, melyek azt mérik példaul, hogy
mennyi id6t vesz igénybe a foldrdl vald felkelés, egy bizonyos tav megtétele és néhany lépcs6fok megmaszasa. Ez
fontos informaciot nyujt az allapot valtozasardl és arrél, hogyan reagdl a beteg a kezelésre.

MOZGASFUNKCIO SKALAK: Sok killonboz6 skala létezik, de a vizsgélatot végzé intézményben mindig ugyanazt kell
hasznalni az dllapot rendszeresen torténé felméréséhez. Id6vel esetleg mas skaldkra lesz szlikség.

AKTIVITAS A MINDENNAPOKBAN: Ez valaszt ad a szakembereknek arra, hogy milyen egyéb segitségre van sziikség az
0nadllésag tamogatasahoz.

GYOGYSZERES KEZELES IZOMTUNETEKRE

Napjainkban széles kor( kutatds folyik a DMD kezeléséhez szilkséges Uj gyogyszerek terliletén. Ebben a
kézikonyvben a szakért6k csupan tandcsokat adnak ott, ahol elegendd tény tdmasztja ald a gyodgyszeres kezelés
szlikségességét. A tanacsok mddosulhatnak a jov6ben, ahogy Uj eredmények (pl. klinikai tesztek eredményei) valnak
elérhet6vé. A tanacsokat felllvizsgdljak, amint Uj eredmények sziiletnek.

Noha azt vérjuk, hogy a jovGben a gydgyszeres kezelési lehetGségek nagyobb skaldja fog rendelkezésiinkre allni,
pillanatnyilag a szteroid-kezelés az egyetlen olyan gyogyszeres kezelés, amelynek hatékonysagaban egyetértenek a
szakért6k. A szteroidok alkalmazasat részletesen ez a fejezet fogja targyalni. A betegség egyéb tiineteire, mint pl. a
szivproblémak, kés6bb térink ki.
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haszndlataval kapcsolatosan kell6 tapasztalat &ll rendelkezésre
vildgszerte. A gyogyszeres kezelés kétségtelenil sok DMD
betegséggel él6 fiunak segitség lehet, de a gydgyszerek hatasat ki kell
egyensulyozni olyan el6reldatd kezeléssel, amely a mellékhatasokra
iranyul. A szteroidok haszndlata nagyon fontos a DMD betegség
esetén, amit minden csaldddal meg kell beszélni.

Jegyezziik meg:

szteroidokat sok mas betegség esetében hasznaljak, és . o
1. A szteroidok az eddig ismert egyetlen

gyogyszercsoport, amely lassitia az
izmok gyengiilését.

2. Mindig emlitse meg az orvosoknak,
beteggondozdknak, hogy fia
szteroidot szed. Kiilénésen fontos ez,
ha miitétre keriil sor, sériiléskor vagy
fert6z6 betegségek esetén, mert a
szteroidok legyengitik az
immunrendszert.

Egyedil a szteroidok (melyeket gliikokortikoidoknak vagy

kortikoszteroidoknak is hivnak) azok a szerek, amelyek

kodztudottan lassitjdk a DMD betegséggel él6k izomerdsségének
és izommozgasuk funkcidinak romlasat. A szteroid hasznalat | 4. Fia rendszeresen keressen fel szteroid
célja, hogy segitse a gyermeket hosszabb ideig 6ndlléan jarni, kezellefsben jértas orvost. Az orvos
lehet6vé téve a fokozott aktivitast, kés6bb pedig minimalizalja a fe/hn{ja a’ flgyelme’t a Iehetseqes
. . s .y N . mellékhatdsokra, és megmondja,
légzés-, a sziv-, és az ortopédiai problémakat. Csokkentheti a

. L L, hogy a fia esetében melyik
szkolidzis (gerincferdiilés) kockazatat is. melléktiinet  jelentkezésével lehet

szdamolni, mint kockdzati tényezével.

3. Sosem szabad hirtelen abbahagyni a
szteroidok szedését.

A szteroidok mellékhatasainak megel6zése és kezelése
elbrelatast és kiszamithatosagot igényel. A problémdk

kialakulasanak megakadalyozasara és a tiinetek sulyosboddasanak elkeriilésére KORAI beavatkozas sziikséges.
A szteroidok alkalmazdsdnak mellékhatdsait az 1. tablazat sorolja fel.

Akkor a legoptimalisabb a szteroid-kezelés megkezdése, amikor a mozgasos funkcidk ,stagnalé allapotban”
vannak, amikor a fiu motoros funkcidinak fejlédése megall, de még nem kezd el romlani. Ez nagyjabdl 4-6 éves
kor kozott kovetkezik be. Nem tanacsos a szteroid-kezelés elkezdése olyan gyerekek esetében, akiknek még
fejl6édésben van a mozgdaskészsége, f6leg ha még nincsenek 2 évesek.

A kotelezd oltasokat még a szteroid kezelés megkezdése el6tt be kell adni, és a varicella (baranyhimlg) elleni
védettségnek mar ki kell alakulnia.

A szteroid-kezelés megkezdése a mar jaroképtelen fiuk/fiatalemberek esetében 6nallé déntésiik kérdése,
amit meg kell beszélni az orvossal, figyelembe véve a mar fenndllé rizik6faktorokat is. Olyan filk esetében,
akik mar akkor szteroid-kezelésben részesiiltek, amikor még tudtak jarni, sok szakért6 a szteroidok folyamatos
szedését a jaroképesség elvesztése utan is tandcsolja. A jaroképtelen betegek esetében a szteroid-kezelés célja
a fels6 végtagok erejének fenntartdsa, a gerincferdilés kialakuldsanak lassitasa és a 1égz6- és keringési funkcidk
hanyatldsdnak késleltetése.

A DMD-kezelés sordn a lehetséges zavard tényez6k egyike, hogy kilonb6z6 orvosok és kilonbozé

gyogyintézmények gyakran kiilonb6z6 szteroid-kezelést irnak elé, ami azt jelenti, hogy sokféle gydgyszerrel és
gyogyszeres kezeléssel talalkozhatunk. Az aldbbi irdanyelvek megprdbalnak vildgos Utmutatdst adni a szteroidok
rendszeres funkcié- és mellékhatas ellenGrzés melletti hatékony és biztonsagos haszndlatat illetéen (= 2.

szovegbox).

e A DMD-kezeléskor leggyakrabban hasznalt szteroid a Prednizolon és a Magyarorszagon nem engedélyeztetett

Deflazacort. Hatasuk hasonld. Tervezett klinikai kiprobalasuk fontos, és segitséget nyujt abban, hogy a jév6ben
jobban megértsik miikddési mechanizmusukat.

A Duchenne féle izomdisztrofia diagndzisa és kezelése: Csaladi Kézikonyv - 2010 marcius 12



Annak a megvalasztdsa, hogy milyen szteroidot hasznaljunk a kezeléskor, attél fligg, hogy az adott orszagban
milyen szteroidok hozzaférhet6ek, hogy milyen a csalad anyagi helyzete, hogy mi a gydgyszer bevételének
maddja, és milyen mellékhatasok jelentkeznek. A Prednizolonnak az elénye az, hogy nem draga, és hogy mind
tabletta, mind folyadék formajaban kaphatd. Vannak, akiknél inkabb a Deflazacortot részesitik elényben a
Prednizolonnal szemben, mivel ennél a gydgyszernél némileg alacsonyabb az esély a sulygyarapodasra.

2. szovegbox A szteroid szedés megkezdésének és ledllitasanak ddzisa

A Prednizolon javasolt kezdé dézisa 0.75 mg/kg/nap, mig a Deflazacorté 0.9 mg/kg/nap, reggeli
bevitellel. Néhany gyermek esetében mulé mellékhatasok jelentkezhetnek (hiperaktivitas,
kedélyhulldamzas) a gyogyszer bevételét kovet6 néhany odra elteltével. Az 6 esetiikben a délutani
gyogyszerbevitel enyhitheti a tiineteket.

e Jardképes betegek gyogyszerdozisat kb. 40 kg testsuly eléréséig novelik. A maximalis bevett dézis
altalaban nem haladja meg a 30 mg/nap mennyiséget Prednisolon esetében és a 36 mg/nap
mennyiséget Deflazacort esetében.

e Nem jaroképes tinédzserek hosszantartd szteroid terdpidja 40 kg testsuly elérése utan is tart, és a
testsuly kilogrammonkénti adagolast 0.3-0.6 mg/kg/nap tartomanyba csdkkentik. Habar ez a 30 mg-
ban maximalt mennyiségnél kevesebb, alkalmazasa Iényegesen hatékonyabbnak bizonyult.

e A naponta térténé gydgyszerbevételt el6nyben részesitik a szakemberek mas adagoldsi modoknal. A
folyamatban Iévé és jovébeli tanulmanyok mddosithatjak ezt az ajanlast.

e A szteroidok fenntartd doézisdnak meghatarozasa a novekedés, a szteroid kezelésre vald reagdlas és
mellékhatasok fellépése kozotti egyensuly fliggvénye. Az adagoldst minden beteglatogatas alkalmaval
fellilvizsgaljak, az elvégzett vizsgalati eredmények és mellékhatasok kezelésének kimenetele alapjan.

e Ha a viszonylag kis (a kezdeti doézis/testsuly kg-nal alacsonyabb) dézist szedd fiuk izommiikédése
romlik, megfontolandé egy “miikédésmentési” atallitas. A doézist az elSirdnyzott szintre novelik, és a
beteg allapotanak javuldsat két-haromhavonta ellenérzik.

e A nem jaroképes allapotban kezdett szteroid kezelés optimalis dézisat illetéen nincs k6zos
megegyezés. Sem a szteroid kezelés gerincferdiilés kialakulasat gatld, sem szivmikddést vagy
légzésfunkciot stabilizdld hatdsmechanizmusa és pontos hatékonysaga nem ismert. Ennek megallapitasa
tovabbi vizsgalatokat igényel.

A Duchenne féle izomdisztrofia diagndzisa és kezelése: Csaladi Kézikonyv - 2010 marcius 13




SZTEROID GYOGYSZERES KEZELES ES MELLEKHATASOK (3. és 4. szovegbox, 1. tablazat)

Amint a fidbetegnél elkezdik a tartds szteroid-terapiat, kulcsfontossagu a szteroidok okozta mellékhatdsok
felligyelete. Bar jelenleg a DMD gydgyszeres kezelésének egyetlen mddja a szteroid-kezelés, annak adagoldsat nem
kezdheti meg Otletszerlien az orvos vagy a csaldd, és az csak megfelel§ tapasztalattal rendelkezé orvos elGirasa
alapjan szedhetd.

3. sz6vegbox Szteroid gyogyszerezés

e Telefonos vagy a havi mellékhatas felmérésére iranyulé felllvizsgalat soran 1/4-1/3-ara térténd
doziscsokkentés javasolt, ha nem elviselhet6 vagy nem kezelheté mellékhatasok lépnek fel.

e Ha a gyogyszerddzis csOkkentése ellenére sem valtoznak a nem elviselheté vagy nem kezelheté
mellékhatasok tiinetei, mas alternativ terdpids gyogyszeradagolasra kell attérni.

e A szteroid terdpiat nem kezelhet6 vagy nem tolerdlhaté mellékhatasok esetén sem szabad addig
abbahagyni, amig legalabb egy doéziscsokkentéssel és/vagy alternativ adagolasi terapiaval nem
prébalkoztak. Ez az ajanlds mind a jaroképes, mind pedig a nem jardképes betegre vonatkozik.

e Ha a dozis bedllitasa és/vagy az adagolasi terdpia megvaltoztatdasa nem hatdsos a nem kezelhet§ és nem
tolerdlhaté mellékhatasok enyhitésében, a szteroid terapiat meg kell szakitani. Ezt személyre szabottan, a
gyermekkel és a csaldddal egytttm(ikédve kell megtenni. A szteroid terdpiat sosem szabad hirtelen
ledllitani.
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4. szovegbox Mas gyogyszerek és taplalék kiegésziték

Bizonyos esetekben a szakemberek egy sor gydgyszert és taplalék kiegészitét szamitasba vesznek a DMD
kezelése soran. Az ajanlas elkészitése el6tt a szakemberek felllvizsgaltak minden, ide vonatkozé publikalt
adatot, hogy vajon elég bizonyiték all-e rendelkezésre a biztonsagos alkalmazasukat és hatékonysagukat
illetéen.

A szakemberek az aldbbi kovetkeztetéseket vontak le:

Az Oxandrolon, anabolikus szteroid, alkalmazdsa nem javasolt.

e A botox DMD-betegek iziileti kontrakturdja elleni alkalmazasat nem tanulmanyoztak és szedését nem
javasoljak.

e Nem tamogatjdk a kreatin rendszeres haszndlatat. A kreatin (randomizalt kontrollalt) klinikai
kiprobalasa DMD betegeken nem mutatott egyértelm(i jotékony hatast. A veseproblémas betegek
kreatinkezelését meg kell szakitani.

¢ Nem ajanlott mas gydgyszerek és taplalék kiegésziték hasznalata sem, amelyeket néha a DMD betegek
kezelése folyaman hasznalnak, ide értve a koenzim Q10-t, karnitint, aminosavakat (glutamine, arginin),
gyulladascsokkentbket/antioxidansokat (halolaj, E-vitamin, zoldtea extraktum, pentoxifillin/Trental) és
mas szerek, igy a névényi kivonatoké sem. Ezekre vonatkozéan nincs elég irdsos bizonyiték.

e A szakemberek egyetértenek abban, hogy tovabbi kutatdsok szikségesek ezen a terlleten. A
szakemberek a csalad aktiv részvételére 6sztondznek minden tovabbi tudds megszerzésére irdanyuld
tevékenységhez, ugymint betegregisztracio, klinikai kiprobalasok.

A szteroid-kezelés az egyetlen olyan gydgyszeres kezelés, amelynek ajanlasaban egyetértenek a szakérték. Noha
néhany, a 4. szovegboxban emlitett gydgyszert elég széles korben hasznalndk, egyszer(ien nincs elég bizonyiték a
hatékonysagukra. Nagyon fontos, hogy minden gydgyszer szedésének megkezdését vagy abbahagyasat meg kell
beszélni az orvossal.

Az 1. tdblazat a szteroidok 6, kdvetést igénylé mellékhatasait és a hatékony beavatkozast foglalja 6ssze. A kezelés
sulyra, novekedésre gyakorolt hatasat, a mellékhatasok fellépését és kezelhetGségét mind figyelembe kell venni a
dézis fenntartdsakor vagy emelésekor.

me, néhany novésben 1évS gyermeken végzett magas dézisu szteroid-kezelés leggyakoribb mellékhatasainak listaja.
Fontos tudnunk, hogy az egyes emberek nagyon kiilonb6z6képpen reagalhatnak a szteroidokra. A sikeres szteroid-
kezelés kulcsa, hogy tisztaban legyilink a lehetséges mellékhatasokkal, és arra torekedjink, hogy ezek kialakuldsat
megakadalyozzuk, vagy csokkentsiik, ahol csak lehetséges. Amint a mellékhatasok kezelhetetlenné vagy
elviselhetetlenné valnak, a szteroid ddzisdnak csokkentésére van szikség. Amennyiben ez sem segit - mielG6tt
teljesen abbahagynank a kezelést -, tovabbi csokkentés vagy Uj szedési-rendre valtas sziikséges.
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Szteroid mellékhatas

Megjegyzés és  ellendrzésre

ajanlott tiinetek

Otletek, amelyeken  érdemes
gondolkodni és megbeszélni az
orvossal

Altaldnos tiinetek és kiillem

Hizas

Kovérség

Dietetikai tandcsadasra van
sziiksége minden csalddnak a
szteroid-kezelés megkezdése
el6tt. Figyelmeztetni kell &ket,
hogy a szteroidok novelik az
étvagyat.

Annak érdekében, hogy kivédjik a
sulygyarapodast, fontos, hogy az
egész csalad odafigyeljen a sajat
taplalkozdsdra. Keressen, kérjen az
egész  csalad étrendjére  és
taplalkozasara vonatkozé
tanacsokat!

Cushing-szerii vonasok ("hold
arc"

Id6vel egyre feltlin6bbé valik az
arc és az orcak kikerekedése.

A folyamatos étrend-felligyelet, a
cukor és a sO Dbevitelének
korlatozasa segithet
sulygyarapodasnal, és
minimalizdlhatja a Cushing-szerd
vonasokat.

Tulzott sz6rzetnovekedés

(hirzutizmus)

Orvosi vizsgalat szlikséges.

Ez altaldban nem olyan sulyos, hogy
szlikségessé tegye a gyodgyszerelés
megvaltoztatdsat.

Akné (mitesszer), tinea
(gombasodas), szemolcsok

Feltlin6bb tinédzserek esetében.

Alkalmazzunk helyi kezelést (recept
helyi kezelésre), és ne slrgessiik a
szteroid-kezelés rendjének
megvaltoztatasat, kivéve, ha az a
lelki teher miatt sziikségessé valik.

Novekedéslassulas

A legalabb féléves
magassagmeérések részét képzik az
altalanos kezelésnek (a DMD
betegek altaldban alacsonyabbak
szteroid-kezelés nélkiil is).

Kérdezze meg gyermekét, hogy
zavarja-e az alacsony alkata. Ha
igen, meg kellene beszélni az
orvossal, nincs-e szlikség
hormonvizsgalatra.

Késdi pubertas

Fejlédéskovetést igényel.

Tarjunk fel minden késéi szexualis
érést a csaladtorténetben.

A pubertdssal kapcsolatos
beszélgetések batoritasa. Kérdezze
meg a fiat, hogy aggddik-e emiatt.

Beszélje meg az orvossal, hogy
készitsenek hormonvizsgalatot, ha
On vagy a fia aggddik.

A Duchenne féle izomdisztrofia diagnodzisa és kezelése: Csaladi Kézikényv - 2010 marcius

16




Magatartaszavarok

(A 10. fejezetben sokkal tébb
viselkedéssel kapcsolatos
informacio olvashatd)

Allapitsuk  meg a  jellemzd
hangulatot, temperamentumot és
az ADHD (hiperaktivitas)
problémakat. Ne feledjiik, hogy
ezek gyakran id6legesen
rosszabbodnak a szteroid-kezelés
elsé 6 hetében.

Fontoljuk meg, hogy az
alapproblémadval foglalkozzunk-e a
szteroid terdpia megkezdése el6tt,
mint pl. ADHD tandacsadas vagy
gyogyszer felirdsa.

Segithet, ha a szteroid szedését
attessziik a nap kés6bbi szakaszara
— beszélje meg ezt az orvosaval, aki
esetleg  fontoldora vehet egy
magatartds vizsgalatot.

Immun/mellékvesekéreg
szuppresszio

Ne feledjik, a sulyos fert6zések
kockazatat és azt, hogy a kisebb
fert6zéseket is azonnal kezeljiik.

T4jékoztassunk minden
egészségligyi szakembert, hogy a
gyermek szteroid-kezelésben
részesuil.

Ne fejezziik be hirtelen a szteroid-
kezelést.

Fontos, hogy aki folyamatosan
szteroid-kezelés alatt all, ne hagyja
ki a gyogyszerét 24 O6ranal
hosszabb ideig, f6leg ha nem érzi
jol magat.

A szteroid-kezelés megkezdése
el6tt adassuk be a baranyhimlé
elleni véddoltast; amennyiben ez
nem tortént meg, kérjink orvosi
tanacsot, ha a gyermek
bardnyhimlés beteggel érintkezett.

Amennyiben TBC all fenn, specialis
feligyeletre lehet sziikség.

Beszélje meg az orvossal, hogyan
kezelje azt a helyzetet, ha hirtelen
szlinetelt a szteroid szedés — pl. ha
id6leges Deflazacort hidany miatt
Prednizolon gyogyszerre kell
attérni - vagy ha betegség ill.
koplalds esetén sziikséges lehet
intravénads szteroid adasa.

Nagyddzisu, (Un. stressz-ddzisu)
intravénas metilprednizolon adasra
lehet sziikség mi(itét vagy sulyos
betegség esetén.

Koplalas esetén intravénas
gyogyszerelés valhat sziikségessé.

Magas vérnyomas Vérnyomas ellen6rzés minden | Ha emelkedik a vérnyomas, eleinte
(hipertenzio, hipertonia) fellilvizsgalat alkalmaval. hatékony lehet a sdé bevitel
csokkentése és a sulycsokkentés.
Ha ez hatdstalan az orvos esetleg
ACE —gatlé (angiotenzin konvertald
enzim) vagy béta-blokkold
gyogyszert ajanlhat.
Glukéz-intolerancia Vizelet gyorsteszt  tesztcsikkal | Amennyiben a  vizeletvizsgalat
feltlvizsgalat alkalmaval. eredménye pozitiv, vérvizsgalatra
) van szikség.
Erdeklédjon  a megndvekedett

vizeletiritéssel vagy a fokozott
szomjusagérzettel kapcsolatban.
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Gyomornyadlkahartya
gyulladas (gasztritisz) /
gyomor-nyel6csd reflux

Reflux tlinetek figyelése (ég6-
mard érzés a mellkasban).

Kertljuk a nem-szteroid
gyulladascsokkentd szereket
(NSIAD) - mint az aszpirin,

ibuprofén, naproxén.

A tinetek jelentkezésekor, lehet
egyéb gydgyszereket és savlekotd
szereket alkalmazni.

Gyomorfekély Jelezzlik a gyomorfajdalmat, mert | Keriljiuk a NSAID
az a gyomornydlkahartya | gyulladdscsokkentd szereket
karosodasara utalhat. (aszpirin, ibuprofen, naproxen).
Vérszegénység esetén vagy a | A tlinetek jelentkezésekor, lehet
kortorténet alapjan | egyéb gyodgyszereket és savlekotd
székletvizsgdlat végezhet6. szereket alkalmazni.

Konzultaljunk
gasztroenteroldgussal.

Sziirkehalyog Eves szemvizsgalat. Amennyiben a latas romldsat okozd

szlirkehalyog (katarakta) alakul ki,
fontoljuk meg a  Deflazacort
Prednizolonra véltdsat.

Konzultaljon szemésszel.

A sziirkehdlyogot csak akkor kell
kezelni, ha zavarja a latast.

Csontritkulas és Gondosan felallitott, torésekre | A vérben taldlhaté D-vitamin

megnovekedett torésveszély vonatkozo kértorténetet. szintjétdl fuggben D-vitamin

Eves DEXA csonts(ir(iség vizsgalat.

Eves D-vitamin szint ellenérzés a

vérben (lehetleg a késGtéli
id&szakban). Amennyiben

alacsony a szint, D3 vitamin szedés
javasolt.

Dietetikus altal ellen6rzott kalcium
és a D-vitamin bevitel.

kiegészitésre lehet szlikség. Harom
honap mulva ismét ellendrizni kell a
D-vitamin szintet.

A sulyzdzas segithet.

Gy6zédjunk meg réla, hogy
elegendé az étrendben a
kalciumbevitel, és ha nem, akkor
kiegészit6kre lehet szlikség.

Myoglobinuria (izomfehérje-

vizelés)

(A vizeletnek barnas szine lesz,
mert izomfehérje
bomlastermékeket tartalmaz.
Ezt a vizsgalatot korhazban kell
elvégezni.)

Fizikai terhelés utani vizelet
elszinez6dés - vizeletvizsgalat.

Kertljuk a megeréltetd
gyakorlatokat és a tulzasba vitt
tornazast, mint a lefelé futas vagy a
gumiasztalon ugralas.

Fontos a megfelel folyadék bevitel.
Amennyiben a tlinet tovdbbra is
fennall, vesevizsgalatokat kell
végezni.
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5. REHABILITACIO - gyégytorna és foglalkozasterapia

A DMD betegséggel él6 embereknek életiik folyaman kilénb6z6 tipusd rehabilitacids kezelésre van sziikséguk.
Ezeknek nagy részét a gyogytorndsz vagy a foglalkozasterapeuta fogja végezni, de olyan mas
szakemberek segitségére is szikség lehet, mint rehabilitdciés szakért6k, protézis szakért6k, a kerekesszék és
Ulésfelszerelés (gydgyaszati segédeszkoz) ellatdk. Ortopédsebészekre is szlikség lehet.

Az izomnyujtas és az iziileti kontrakciok kezelése a rehabilitacios ellatas kulcseleme.

A nyujtas célja a miikod6képesség és a kényelem fenntartasa. A nyujtas edzéstervét a gyogytornasz feliigyeli, de a
csaladi napi rutin részévé kell valnia.

A DMD betegség tobb tényezdje is szerepet jatszik az izliletek merevvé valasaban vagy kontrakcidjaban (zsugorodas,
deformacid). Ezek kozé tartozik a korldtozott haszndlattdl vagy helyzett6l rugalmatlanabba valé izilet kornyéki
izmok kiegyensulyozatlansaga (az egyik erésebb, mint a masik). Nagyon fontos a sokfajta mozgas rendszeres végzése
és a kiilonbo6z6 iziletek terhelési szimmetridjanak fenntartdsa. Ez segit abban, hogy az iziiletek m(ikodését a leheté
legjobb allapotban tartsuk, hogy megakadalyozzuk az allanddsult deformacidk kialakulasat és a bérfelfekvési
problémak kialakulasat.

5. sz6vegbox Az izommegnyulas és az iziileti kontrakcio kezelése

e Az izlleti kontrakcid kezelésében kulcsszerepet jatszik a gydgytorndsz. ldealis esetben a helyi
gyégytorndsz munkajat a szak-fizioterapeuta tamogatja négyhavonta torténé ellendrzéssel. Heti 4-6
alkalommal izomnyujté gyakorlatok végzése sziikséges, amelynek a napi rutin részévé kell vdlnia.

e A hajlitdizmok ellenoldali nyudjtdsa akkor hatékony, ha a gydgytornasz megmutatja a kilonbozé
technikdkat, nydjto, hajlitéd és megtartd eszk6zok alkalmazasaval.

e  Fontos a térd, a boka és a csip6 nyujtasa. Kés6bb sziikségessé valik a karok nyujtdsa, kilonos tekintettel
az ujjakra, csukléra, a konyokre és a vallra. Az egyéni vizsgalati eredmények alapjan mas—mas
nyujtégyakorlatokra is szlikség lehet.

e Ejszaka iziileti tdmaszok (boka-lab ortézisek vagy AFO-k) hasznalhatok a korlatozott bokaiziileti m(ikodés
megtartasara. Ezeket személyre szabottan kell csindltatni, nem szabad késztermékként megvasarolni
Gket. A jaroképesség elvesztése utdn nappal torténd alkalmazasuk elénydsebb, mig a jardképes betegek
esetében erre nincs szlikség.

e A hosszu labiziileti tdmasz (térd-boka-lab ortézisek vagy KAFO-k) a jards nehézkessé valasa idején vagy a
jaroképesség elvesztésekor lehet hasznos. A KAFO-k alkalmazasa az izliletek merevségét is csokkentik,
segitenek a jaroképesség megtartasdban, és késleltetik a gerincferdilés kialakulasat.

e All6 pozicid gyakorldsa (all6 funkciéval is rendelkezé elektromos kerekesszékben) a jaroképesség
elvesztése utan ajanlott.

e Az ujjakat mozgatd hosszu hajlitdizmok merevsége esetén kéztdmaszok hasznalata javasolt.

e Bizonyos esetekben mitéti beavatkozas sziikséges a jaréképes id6szak meghosszabbitasdra. Ez azonban
szigoruan egyedi megoldasként vehetd szamitdsba. A kiilonboz6 lehetbségekrél még tdbb informacid
olvashaté az alapdokumentumban (tudomanyos cikk).
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KEREKESSZEKEK, ULESEK ES EGYEB ESZKOZOK

A korai jaroképes szakaszban, az erénlét fenntartdsa érdekében a megtett hosszi tavokhoz gurulé jarokeret
vagy kerekesszék haszndlhatd. Amikor fia mar hosszabb id6szakokra hasznalja a kerekesszéket, fontosabba
valik, hogy odafigyeljiink a helyes testtartasra, gyakran a kerekesszék személyre szabott atalakitasara is sziikség
van.

Ahogy nehezebbé valik a jaras, tandacsos minél el6bb elektromos kerekesszéket beszerezni. A legjobb, ha a
beteg allapotvaltozasat kovetve az eredeti elektromos kerekesszék személyre szabottan kertl atalakitasra, hogy
megfelel6en biztositsa a kényelmet, a tartdst és a szimmetriat. Vannak szakemberek, akik elektromos
allészéket javasolnak, amennyiben az beszerezhet6.

Id6vel a karok ereje csokken. Egy gydgytornasz vagy foglalkozasterapeuta segithet abban, hogy milyen
segédeszkozokre lehet sziikség az onallésdg fenntartasahoz. A legjobb, ha el6re végiggondoljuk, milyen fajta
eszkozok tudjak a legjobban tamogatni az 6nalldsagot és a részvételt, és tervezziink el6re, hogy a lehetd
legmegfelel6bb id6ben rendelkezésre alljon az adott eszkoz.

A |épcsGzéshez, a beszallashoz, az evéshez és ivashoz, a lefekvéshez és a flirdéshez tovabbi valtoztatasokra
lehet sziikség a késGi jaroképes és a jardképtelen szakaszokban.

6. szévegbox Fajdalomkezelés

A megfelel6 szakember segitségével torténd helyes kezelés érdekében meg kell kérdezni a DMD
betegséggel éI6 fiatalembert, hogy vannak-e fajdalmai. A DMD soran fellép6 fajdalomrdl sajnos keveset
tudunk. Tovabbi kutatdmunkara van szikség. Fdjdalom esetén orvoshoz kell fordulni, és el kell
magyarazni, hogy ez milyen problémakat okoz.

A hatékony fajdalomkezelés alapfeltétele a fajdalmat kivalté okok feltarasa, mert az orvos csak igy tud
segiteni.

A fajdalom oka sokszor a helytelen testtartds és a kényelmetlen testhelyzet, ezért a beavatkozds részét
képezik a megfelels, személyre szabott merevit6k (tdmaszok), Gil6hely, derékalj, mozgatdas alkalmazasa
ugyanugy, mint a gydgyszeres kezelés (pl. izomlazitdk, gyulladascsokkent6k alkalmazdsa). llyenkor
figyelembe kell venni a t6bbi gydgykezelésben alkalmazott gydgyszert (szteroidok és nem-szteroid alapu
gyulladascsokkent6 terdpidk [NSAID]) valamint a tarsulé melléhatasokat, kiilonds tekintettel azok
keringésre és légzésre gyakorolt hatdsara).

Ritkan ortopédiai beavatkozas sziikségek, ha mas fajdalomcsillapitdas eredménytelen, miitétre lehet
szlikség. Hatfajas esetén kilondsen szteroiddal kezelt betegek esetében az orvosnak gondosan
ellenédriznie kell, hogy nem koévetkezett-e be csigolyatorés, amely jol reagdl bifoszfonat kezelésre.
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6. ORTOPEDIA - csont és iziileti problémak kezelése

A kortikoszteroidokkal nem kezelt DMD betegek 90%-anal erGteljes | 1.
oldaliranyu gerincferdiilés (szkolidzis) alakul ki. A napi szteroid-kezelés
mellett kimutattdk a szkolidzis kockazatanak csokkenését, vagy
legaldbbis a szkolidzis kialakuldsanak késleltetését. A szkolidzis

megel6z6 kezelésére vonatkozo kdvetelmények: 2
Feliilvizsgalat
3.

e A szkoliozis vizsgalat a gerinc vizsgalat része kell hogy legyen. Ezt
a jaroképes szakaszban végzik, a koérhazi vizsgdlat soran, és
gerincrontgen vizsgdlattal tortének, amennyiben szkolidzist
észlelnek. A jardképtelen szakaszban lényeges, hogy minden vizit

Jegyezziik meg:

A DMD-vel él6 fiuk, fiatalemberek
csontjai gyengék, kiilénésen, ha
szteroidokat szednek.

Fontos, hogy a fia megfelel6
dozisban szedjen kalciumot és D-
vitamint csonterdsités céljabdl.

Fignak  gerincvizsgdlatra  van
sziiksége a jaroképessége
elvesztéséhez kézeli idépontban.
Kilénésen, ha névésben van a
gyermek, a gerincferdiilés gyorsan

. s i . romlik.
alkalmaval szkolidzis ellenérzést végezzenek.
4. A sikeres gerincmiitéthez meg kell

o A kerekesszékhez kotottség kezdetekor alapvizsgalat a taldini a legtapasztaltabb

gerincrontgen. Olyan rontgen vizsgélatra van sziikség, amely soran szakembert, és megfelelé
két felvétel késziil az egész gerincoszloprél. Gerincprobléma esetén figyelmet kell  forditani a
évente egy utankovetéses rontgenvizsgalatot kell végezni. A légzbizmok és a sziv miikédésére.

szkolidzis rosszabbodasara kell szamitani, ha egy évnél hosszabb

id6 telik el egy-egy rontgen vizsgalat kozott. A novekedés 5. Ha fia hdtfdjasrél  panaszkodik,

befejez6désével mar csak akkor van sziikség réntgen vizsgalatra, fordulianak orvoshoz.
ha valamilyen elvdltozds mutatkozik.
Profilaxis (megel6zés)
e A testtartdst allandé figyelése - jaroképes filkndl az aszimmetrikus kontrakturdk kialakulasanak

megakadalyozasara a kerekesszék megfelel6 Ulés atalakitasara van sziikség, amely tdmogatja a gerinc és a
medence szimmetridjat és a gerinc nyudjtasat. Nem tanacsos gerincmerevitét hasznalni mdtét helyett vagy annak
halogatasara. Akkor viszont haszndlhatd, ha nem lehet m(itétet végezni, vagy egyéb okok miatt nem ez a
valasztott megoldas.

Kezelés

e Az olyan fiuk esetében, akik még névésben vannak, és akik nem szednek szteroidot, ha gerinciik gorbiilési foka
(az ugynevezett Cobb-sz6g) nagyobb, mint 202, Poszterior (hatsd) gerincfuziés miitétre van sziikség. A m(tét
célja, hogy segitse megérizni a kényelemhez és a miikddéshez szilkséges legjobb testtartast. Ha a fiu szteroidot
szed, kisebb a kockdzata a rosszabboddsnak, és nincs szlikség mUtétre mindaddig, amig a Cobb-sz6g nem haladja
meg a 402-ot.

o Beszéljik meg a sebésszel, hogy milyen operacidra van sziikség, és mondjuk el minden kétségiinket,

aggodalmunkat.

A csontok egészségének megdrzése

e A csontok egészsége fontos mind a DMD jaréképes, mind a jaroképtelen szakaszdaban. A DMD-vel él6 fidknak
minden életkorban gyenge a csontozata, kivaltképp, ha szteroidokat szednek. Alacsonyabb a csonts(rlségik, és
nagyobb szdmukra a csonttorés kockdzata, mint az atlagember szamara.
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Végtagtorések kezelése

A |labtorés jelent6s veszélyt jelent a jaréképesség megbrzésére nézve. Ezért fontoldra kell venni a mtéti
beavatkozast, hiszen az lehetévé teszi a DMD beteg szdmara, hogy amilyen hamar csak lehet, Gjra labra alljon.
Csonttorés estén fontos, hogy értesitsiik a fizioterapeutat.

Ha egy még jardképes fiu eltori a 1abat, belsé csontrogzitésre (olyan m(itét, amely a lehet6 leggyorsabban
stabilizalja a csontokat) van szilikség, hogy Ujra jarni tudjon, és hogy a lehetd legnagyobb eséllyel 6rizze meg a
jaréképességét.

A mar jaroképtelen filk esetében a labtorés biztonsaggal kezelhets sinbe tétellel vagy gipszeléssel, ha kdzben
figyelembe veszik a 1dab megfelel§ tartasat és az esetleges iziileti kontrakturak kialakulasat.

7 7

A csontok egészségérd altalanossagban

s s

K6ztudott, hogy a szteroid kezelés noveli a csonts(irliség csokkenésének kockazatat, és dsszefliggésbe hozhaté
a csigolydk torésének megnovekedett kockazataval is. A csigolydk torése nem jellemz6 a szteroid kezelésben
nem részesilé fidkra. A csonts(rliség becsléséhez vérvizsgalat, csont szkennelés (izotépos csont ,letapogatas”
kameraval) és egyéb rontgen vizsgalatok végezhet6k (7. szévegbox). Ez olyan terilet, ahol tovabbi kutatasok
szlikségesek a ,legjobb gondozasi gyakorlat” paramétereinek meghatarozasahoz.

7. szé6vegbox A csontok egészségének megdrzése

A csontok megbetegedését elGidézs tényezbk:
e Mozgasképesség csokkenése
* lzomgyengeség

e Szteroid terapia

Lehetséges beavatkozasok:
e D Vitamin — adagolasa vitaminhidny esetén javasolt, vitaminpdtlas gyerekkorban sziikséges.

e  Kalcium — bevitele a leghatékonyabb taplalkozassal, de dietetikus javaslatara szedése is
megfontolandé, ha a taplalkozassal ez nem oldhaté meg.

e  Bifoszfonatok — csigolyatorések esetén bifoszfonatok intravénds adagolasa javasolt.
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7. TUDOGONDOZAS - a légz6izmok karbantartasa

Amig jaroképesek a filk, addig altaldaban nincs légzéssel vagy
kohogéssel kapcsolatos problémajuk. Azonban a betegségben a
légzbizmok is érintettek, ezért a DMD betegséggel éI6 fiuknal, ahogy
id6sodnek, gyakran a nem hatékony kohogés miatt, n6 a mellkasi

fert6zések kockazata. Kés6bb alvas kozben jelentkezik légzési
nehézség. Még kés6bb nap kozben is szikségik lehet

légzéstamogatasra. Mivel a problémak jelentkezése a betegség
kifejlédésének stadiumaihoz kotott, elére tervezett megkozelitéssel
fel lehet készilni a rendszeres felllvizsgalatokon alapuld
megelGzésre és beavatkozasra. A beteggondozé csapatban kell, hogy
legyen olyan szakorvos és kezelGorvos, aki jartas a nem-invaziv
lélegeztetés (NIV) fellgyeletében és egyéb hasonld, a belégzési
levegémennyiségét novelS technikdkban (tidétérfogat novelés),
valamint a kézi és gépi kohogéstamogatdsban.

Betegfeliigyelet

e Amikor még jaréképes a DMD betegséggel él6 fiu, az alap
légzésfunkcid vizsgdlat (minimum évente légzéskapacitas [FVC,
erltetett  vitdlkapacitdas] vizsgalat) sordn a gyermek
megismerkedik a maximalis Iégzésfunkcid eléréséhez sziikséges
eszkozokkel és a gondozdkkal.

e A légzésvizsgalat az onalléd jaroképesség elvesztésével valik
fontossd, ennek sordan mérik a maximalis belégzést6l a teljes
kilégzésig terjedd kifujt leveg6 mennyiségét (Forced Vital
Capacity — FVC: erdltetett vitalkapacitas) és a kohogés alatt
kiaramlod levegd sebességét (peak cough flow - PCF). Egyéb olyan
mérések - mint az alvads kdzbeni oxigénszint valtozasa - szintén

hasznosak lehetnek, és a betegség elGrehaladtaval a vizsgalatok sordba be kell illeszteni 6ket. A vizsgalatok

Jegyezziik meg:
1. Tartsa meg fia  legutolsé
légzéstesztjének eredményét,

hogy megmutathassa annak az
orvosnak, aki éppen kezeli a fidt.

Fia soha altathatd
belélegezheté altatészerek
addsdval vagy szukcinil-kolinnal
(izomlazito).

nem

Miitét elétt a fia tidéfunkcioit
ellenérizni kell. J6, ha a tiinetet
nem okozé problémdkra fény
dertil, hogy azonnal
megkezdddhessen a kezeléslik.

Fidnak kbéhdgéstamogatdsra és
hérghurut esetén antibiotikumra
lesz sziiksége.

A nem megfelelé légzést, erétlen
kéhégést azonnal jelezni kell az
orvosnak, hogy a sziikséges
terdpia megkezdédhessen.

Betegség, sériilés esetén fellépé
oxigénhidnyt dvatosan szabad
oxigénaddssal ellensulyozni, mert
ez a nem akaratlagos
légzéskivaltds megsziinéséhez
vezethet.

gyakorisagat a betegség stddiuma hatdrozza meg, de az FVC értéket legalabb félévente meg kell hatarozni.

Minél idésebb a fia, annal fontosabb odafigyelni az olyan jellegili tiinetekre, amelyek esetleg légzési

nehézségekre utalnak. Amennyiben ugy gondolja, hogy ilyen tiineteket észlel, azonnal jelezze az orvosnak.

Forduljon orvoshoz, ha a fia:

e hosszan betegeskedik latszélag kisebb felsé léguti fert6zéssel. Példaul nehezen gydgyul ki egy latszolag

egyszer( nathdbdl, amely sokszor hérghurutot okoz, gyakran szorul antibiotikumos kezelésre;

e aszokottnal faradtabb;

e |égszomja van, ugy latszik, mintha nem kapna levegét, vagy nehezére esik egy szuszra befejezni a mondatot;

o allanddsult a fejfajasa vagy reggelente fejfajastél szenved;

e gyakran ok nélkil almos;

e alvasi nehézségei vannak, gyakran felébred, nehezen kel fel vagy rémalmok gyotrik;

o folébred, hogy levegbt kapjon, vagy arrél szamol be, hogy zakatol a szive;

¢ nehezére esik figyelni.
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A problémdk megel6zése

A két éves vagy anndl idGsebb betegeket tiidégyulladas elleni oltasban kell részesiteni, és a helyi el6irdsokat
figyelembe véve az oltast esetleg ismételni kell. Evenkénti influenza elleni védéoltas is ajanlott az immunizécié
érdekében. Mindkét védboltas adhatd a szteroid kezelés alatt allé betegeknek is, de naluk alacsony lehet az
immunvalasz. Immunizaciéval kapcsolatos tennivaldkkal, ellenjavaslatokkal és adagoldssal kapcsolatos friss és
részletes informaciokat kaphatunk kiilonb6z6 orszagos szervezetektdl. Fontos, hogy kovessiik az oltasi
rendet, mert az rendszeresen valtozik uj betegségek megjelenésekor — mint pl. a HIN1 esetén 2009-ben.

Ha mellkasi fert6zés lép fel, akkor megfontolandd a kézi vagy gépi kohogéstamogatas, és az antibiotikum
kezelés.

8. sz6vegbox FONTOS FIGYELMEZTETES

A DMD el6rehaladott stadiumaban elévigyazatosan végzett oxigén terapia javasolt.

Mivel az oxigénterdpia szamottevGen noveli az oxigénellatast, alkalmazasa elfedheti a kivaltd okot, mint a
tlidG6 Osszeesése vagy a gyenge légzés.

Az oxigénterdpia csokkentheti a |égzéskivaltast és széndioxid visszatartashoz vezethet.

A kézi és mechanikai kohogéstdamogatas, a nem-invaziv (sebészeti beavatkozassal nem jard)
lélegeztetés elGszeretettel alkalmazhatd. Az oxigénterdpia nem helyettesitheti ezeket, és veszélyes is
lehet.

Bizonyos esetekben azonban elkerillhetetlen az oxigénadds, ekkor gondosan ellenérizni kell a
vérgazokat, és/vagy egyidejl légzéstamogatast kell alkalmazni.

(Specialistat igényld) beavatkozasok

A beavatkozdsok a betegség stadiumatdl figgnek. ElGszor is, segitséget jelenthet azoknak a mddszereknek az
technikak). Ahogy elGrehaladotta valik a DMD, egyre kevésbé lesz hatékony a kohogés, igy az ezt javitd
maddszerek — mint pl. a kézi vagy gépi kohogéstamogatdsi technikak - nagyon hasznosak lehetnek. Id6vel, ahogy
egyre tobb tlinet jelentkezik - amelyek a ,Betegfelligyelet” részben keriiltek felsorolasra — eleinte éjszaka,
kés6bb napkozben is nem-invaziv légzéstdmogatast kell alkalmazni. A nem-invaziv lélegeztetéssel térténd
légzés fontos része az egészség megtartasanak. A helyi gyakorlatnak megfelel6en a légzést segitheti a miitéti
uton, nyakon at a légcsGbe helyezett tubus (tracheosztomias cs6) — ezt invaziv (kis sebészi beavatkozassal jard)
lélegzéstdmogatasnak hivjdk. Mindezek a beavatkozasok segithetik az egészségmegdrzést és a heveny (akut)
megbetegedések elkeriilését.

Tervezett m(itét idején a légzés kiilonleges odafigyelést igényel (Iasd 11. Fejezet — Lélegeztetési megfontolasok
sebészeti beavatkozaskor).
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8. SZIVGONDOZAS - a sziv karbantartasa

DMD esetében a sziv kezelésének célja gyakran az egész betegség
elérehaladasaval egyitt jaro szivizom funkcié romlasanak (altaldban
kardiomiopatia - szivizomgyengeségre visszavezethetd
szivelégtelenség vagy szivritmus zavarok, mint pl. szivdobogas) korai
felismerése és kezelése. Mivel a szivkarosodds észrevétlenil alakul ki
(jelentds tiinetek megjelenése nélkiil), szlikséges a sziv megfigyelése
az azonnali kezelés érdekében. A szivgondozds sordn
kulcsfontossagu a feliilvizsgdlat és megel6z6 kezelés. Meg kell
bizonyosodni a fel6l, hogy kardiologus is taldlhaté-e a gondozdk
korében.

Betegfeliigyelet

e A szivfunkcidk alapértékelését mar a diagndzis megerdsitésekor
vagy legkésGbb hat éves korban meg kell tenni. Legaldabb egy
elektrokardiogramot (EKG) és egy szivultrahang kardiogramot

(echokardiogram) kell késziteni.

Jegyezziik meg:
1. A

betegség
kezdve dllando
van szlikség.

diagnosztizaldsdatol
szivmegfigyelésre

DMD betegségben a szivkdrosodds
mdr a tiinetek jelentkezése el6tt
felléphet.

Ez azt jelenti, hogy a fidnak a szivét
esetleg akkor is kezelni kell, ha
nincsenek tiinetei.

A lappangd problémdk felderitése
segit  abban, hogy  azonnal
megkezdddhessen a kezeléslik.

Tartsa meg a szivgyodgydsz utolsé
leletének madsolatdt, hogy

megmutathassa bdrmelyik, a fiat
Tiz éves korig legaldbb kétévente meg kell vizsgalni a vizsgdlé orvosnak.

szivfunkcidt. Korilbeldl tiz éves korban - vagy még hamarabb, ha

el6bb észleljiik a szivproblémak jeleit vagy a kezdeti tiinetet -, el
kell kezdeni az éves teljes szivfunkciod vizsgalatokat. Amennyiben a nem-invaziv szivtesztek eredményei eltérést
mutatnak, gyakoribb — legalabb féléves - vizsgalat sziikséges, és meg kell kezdeni a gydgyszeres kezelést.

Kezelés

ElsGdleges kezelésként meg kell fontolni az angiotenzin-konvertdlé enzim (ACE) gatlék hasznalatat. Mas
olyan gydgyszerek, mint példaul a béta-blokkoldk és vizhajtok, a betegtajékoztatd betartasa mellett hasznosak
a sziv problémak kezelésénél. Klinikai vizsgalatokbdl szarmazé bizonyitékok tamasztjak alda a kardiomiopatia
tiinetek jelentkezése el6tti megel6z6 kezelésének sziikségességét ACE-gatldkkal. Tovabbi kutatasra van
sziikség ahhoz, hogy biztos tanacsot adjunk ezzel a kérdéssel kapcsolatban.

A szivritmus eltéréseit pontosan meg kell vizsgalni és kezelni kell. A DMD egyik gyakran leirt artalmatlan
jellemzéje a felgyorsult szivritmus, de ugyanez utalhat sziv problémadkra is. Ha Uj tiinetként jelentkezik, ki kell
vizsgalni az okat.

A szteroid kezelésben részesiilé betegek esetében kiilonos figyelmet kell forditani a hipertenzié (magas
vérnyomas) vizsgalatara. Esetleg valtoztatni kell a szteroid adagoldson vagy tovabbi kezelések sziikségesek
(lasd 1. abra).
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9. AZ EMESZTORENDSZER KEZELESE — taplalkozas, nyelés és egyéb

emésztéssel kapcsolatos problémak Jegyezziik meg:

1. Fia testmagassdgdt és testsulyat
A kovetkezd szakértGkre lehet sziikség a betegség kilonbozd minden vizsgdlat alkalmdval
stadiumaiban: dietetikus vagy taplalkozas specialista, nyelés ellenérizni kell.

szakért6, logopédus és emésztGrendszer-specialista belgydgydsz
(gasztroenteroldgus).

ETRENDI KEZELES vitamin bevitelre.
A betegségbdl kifoly6lag egész életen at nagyon fontos szerepe | ;3 4 tdpldlkozds  szakérték — és
van az el6re tervezésnek ahhoz, hogy a jo taplaltsagi szintet dietetikusok a beteggondozé csapat
fenntartsuk, és megel6zzilkk mind az alultaplaltsagot, mind az fontos tagjai, akik ellenérzik fia
elhizast. Fontos, hogy a beteg sulya a kor vagy a kornak tapldlkozdsdt és segitenek a jobb
megfelel testtomeg index alapjan étkezésben.

2. Fontos, hogy fia kiegyensulyozottan
tdpldlkozzon, kiilénés tekintettel a
megfelel6 mennyiséqgli kalcium és D-

(http://www.ogyei.hu/upload/files/gyermekkoriTaplaltsag.pdf

4. Fia szamdra kivdlasztjak a megfelelé

az orszagos értékel6 tablazatnak megfelel6en, az adott megolddst, ha nyelési problémdi
populacid 10 és 85 percentilis értéke kozé essen. Biztositsunk jelentkeznek.

kiegyensulyozott étrendet a kiilonb6z6 ételek teljes skalajaval. A
legtobb orszagos felmérés az egész csaldd szamara nyujt
informacidt a kiegyensulyozott étrenddel kapcsolatban.

5. Szonddn keresztiili étkezést s
szamitdsba kell venni, ha mdr nincs
mds mddja a suly megtartdsdnak.

A fidk testsulyat és testmagassagat rendszeresen mérni kell (ezt
a jardképességiiket elvesztett filk esetében karmérettel is megtehetjiik). A dietetikust vagy a taplalkozas
specialistat akkor kell értesiteni, ha a fiu tulsulyos vagy alultaplalt, ha varatlan és akaratlan sulyvesztés vagy
sulynévekedés torténik, vagy nem megfelelé a silyndvekedés, ha fia nagyobb mdtét el6tt all, vagy ha krénikus
székrekedés és/vagy nyelési nehézség (diszfagia) all el6. A diagndzis feldllitdsakor vagy a szteroid kezelés
megkezdésekor szintén be kell szdmolni a testsullyal kapcsolatosan. Az étrendnek fedeznie kell a kaldria, a
fehérje, a folyadék, a kalcium, a D-vitamin és egyéb tapanyagsziikségletet.

A DMD betegséggel él6k szamara tanacsos a D-vitaminnal és dsvanyi anyagokkal kiegészitett multivitamin napi

szedése.

Sulycsokkenés esetén fontos utananézni, hogy nincsenek-e nyelési problémak. Meg kell azonban jegyezni, hogy
mas rendszerekben, mint példaul a sziv- és érrendszerben vagy a légz6rendszerben jelentkez6 szév6dmények
szintén hozzajarulhatnak a sulyvesztéshez. Amennyiben vdratlan sulyvesztés torténik, lehet, hogy meg kell
vizsgalni egyéb teriileteket is.

NYELES KEZELES

A betegség elGrehaladott stddiumaiban a torokizmok gyengesége nyelési nehézségekhez vezethet, amely a
késGbbiekben hangsulyossa teheti a taplalkozasi kérdéseket. A tiinetek fokozatosan jelentkezhetnek, ami azt
jelenti, hogy nehéz lehet azonositani 6ket.

A nyelés klinikai- és rontgenvizsgalattal torténé tesztelése elengedhetetlen, amennyiben félrenyelésre (étel
nyel6cs6be keriilése) és a nyel6 izmok gyenge mozgdsara (mintha az étel elakadna a torokban) utalé jelek
mutatkoznak. Ezek kozé a jelek k6zé sorolhatd a nem fogydkuras céld 10%-os vagy nagyobb sulycsdkkenés, a
nem megfelelS sulyndvekedés novésben 1évé gyermekeknél, a (tdbb mint 30 perccel) kitolédott evésidé, illetve
a faradtsaggal, nyaladzassal, kohogéssel vagy fuldokldssal kisért étkezés.

Az idegen test belégzése okozta tiidégyulladas (aspiraciés pneumania), a légzésfunkcié megmagyarazhatatlan
romldsa vagy az ismeretlen eredet(i 1az, mind vizsgalatot kivand nyelési nehézség jele lehet.
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Nyelési nehézségek esetén a kezelésbe be kell vonni logopédust is, hogy személyre szabott kezelési terv
késziljon a jé nyelési funkcié megtartdsara.

Ha a suly megdrzésére és a szdjon at torténé folyadékbevitelre tett erdfeszitések sikertelenek, tapszonda
behelyezését ajanljak fel. A m(ivelet lehetséges kockdazatait és el6nyeit alaposan meg kell beszélni. Endoszkdpos
vagy nyilt mdtéttel gasztrosztémat (gyomorszondat) helyezhetnek be, figyelembe véve az anesztezioldgiai
(altatdsi) vonatkozasokat valamint csaladi és személyes szempontokat. A taplalé tubus kell6 id6ben vald
behelyezése enyhitheti a megfelel6 mennyiség elfogyasztasaval kapcsolatos erélkodést. Amennyiben a nyel6
izmok rendben vannak, a taplald tubus hasznalata nem azt jelenti, hogy ne ehetne a beteg igy is barmit, amit
akar — hanem azt jelenti, hogy nem kell étkezési id6hoz alkalmazkodni, hogy a beteg megkapja a sziikséges
mennyiség( kaldridt és tdpanyagot, igy jobban élvezheti az ételt.

AZ EMESZTORENDSZER EGYEB KEZELESE

A DMD betegséggel él6knél a két leggyakoribb emésztérendszeri tiinet a székrekedés és a gyomor-nyel&csGi
savas visszaaramlas - gastro-oesophagealis reflux (ami égé mellkasi fajdalmat okoz). A székrekedés jellemzéen
az id6sebb betegeknél jelentkezik és dltaldban mi(itét utdn. A tulélési esély novekedésével Ujabb
szovédményekrdl szamolnak be, koztik a lélegeztet6 haszndlata miatti levegbnyelésbdl fakadd gyomor és
bélrendszeri felfUvédasrol.

Hasznalhatunk hashajtét és mas gydgyszereket. Nagyon fontos az elegendd folyadékbevitel. A novekvé
rostfogyasztas ronthatja a tiineteket, f6leg ha nem noveljik a folyadékbevitelt.

A refluxot altaldban megfelel6 gydgyszerekkel kezelik. Szteroid- vagy ordlis bifoszfonat kezelésben
részesil6 gyerekeknek gyakran irnak fel savlekotéket, hogy elkeriljék a szé6védményeket.

A szajapolas nagyon fontos teriilet. Noha ezt nem foglaltdk bele a DMD gydgyitasardl és kezelésérél kiadott
nemzetkozi konzorcium kiadvanyaban, a TREAT-NMD azonban kidolgozott a szdjapolassal kapcsolatos szakértGi
ajanldsokat, melyek attekinthet6k a 9. szovegboxban.

9. szovegbox Szdajapolasi ajanlasok

e A DMD betegséggel él6 fiuk keressenek fel nagy tapasztalattal rendelkez6, a betegséget ismerd,
lehetGleg gondozdsi centrumban vagy szakklinikan dolgozé fogszakorvost. A csalad és teriileti fogorvos
szamdra is fontos informacidkkal szolgald fogszakorvos feladata a magas szintl fog- és szdjhigiéniai
ellatas. Az orvosnak ismernie kell a fog és a csontozat DMD betegekre jellemz6 fejl6dését, és egyitt kell
m(ikddnie jol informalt és tapasztalt fogszabalyozé szakorvossal.

e A megel6zésen alapuld szdj- és fogdpolas alapja a szdj és foghigiénia fenntartasa.

e Az egyénre szabott szajhigiénids segédeszkozok és technikai eszk6zok kiilonosen fontosak, amikor a fiuk
kéz-, kar- és nyakizma gyengiilni kezd.
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10. PSZICHOLOGIAI KEZELES — viselkedés- és tanulassegités

A DMD-vel él6 betegek nagyobb valdszinliséggel kiizdenek olyan
pszichoszocialis (pszicholdgiai és szocialis/beilleszkedési)
problémakkal, mint viselkedés- és tanulaszavar, és a gyégyszeres
kezelés nem lehet teljes a jo pszichés kozérzet tdamogatdsa nélkil. A
tarsas  viselkedésben  megjelen6  problémaikat  bizonyos
készségekben jelentkez6 nehézségeinek kdszénhetik, mint példaul
beilleszkedési  probléma, tarsas helyzet és néz6pontok
megitélésének problémaiaja. Végil a DMD miatti problémak (pl.
mozgaskorlatozottsag) teljes  tarsadalmi  elszigeteltséghez,
visszahlzdédashoz és a tdrsas tevékenységek csokkenéséhez
vezethet. Sok sziilbnél a gyermeke pszichés problémadi, azok
felismerésének és kezelésének nehézségei meghaladjdk a betegség
fizikai vonatkozasai kordili stresszt.

Amennyiben Ugy érzi, hogy a gyermeke aggddik az allapota miatt, a
gyerek kérdéseire adott nyilt valasz sokat segit a tovabbi problémak
megel6zésében. A DMD betegséggel él6 filk sokszor tdbbet
megértenek a betegséglkrél, mint gondolndnk. Fontos, hogy
kérdéseikre 6szintén valaszoljunk, de az életkoruk
figyelembevételével, és csak arra valaszoljunk, amit kérdeztek. Ez
meglehetdsen nehéz feladat, de a kérhaz dolgozdi segitséget és
Utmutatast adhatnak azzal kapcsolatban, hogy mas csaladoknal ez
hogyan m(ikddott, ugyanigy a betegsegité csoportok is segithetnek
ebben.

4. A

Jegyezziik meg:

1. Fontos az On fia és csalddja jo
pszicholdgiai dllapota és egészséges
tarsadalmi beilleszkedése.

2. Fidndl nagyobb eséllyel alakulhatnak

ki pszichoszocidlis problémdk.

3. On és a tébbi csalddtag ki van téve a

depresszio kockdzatdnak.

pszichoszocidlis problémdadk
kezelésének legjobb mddja a korai
felismerés és az azonnali terdpia.

5. A korrekt nyelvhaszndlat nehézsége

tovabbi  problémdt jelenthet az
iskoldban. Az ebbdl adddo
magatartdszavarok gyakran

jelentkezhetnek DMD  betegeknél,
amelyen a kell6 idében térténd
felismeréssel és kezeléssel segiteni
lehet.

6. A tanuldsi problémdk DMD betegeknél
nem sulyosbodnak, ezért megfelelé
segitségnyujtdssal behozzdk a
lemaraddst.

Nem minden DMD betegnél jelentkeznek pszichoszocidlis problémak, de fontos, hogy a csalad odafigyeljen az

alabbi tinetekre:

e Beszédfejl6dési és beszédértési és rovidtavud memoriabeli nehézségek, problémak;

e Tanuldsi nehézségek;

e A tarsas érintkezésbeli nehézségek és/vagy baratkozasi problémak (pl. szocidlis éretlenség, gyenge szocidlis

készségek, kortarsaktdl vald visszahuzddas vagy elszigetel6dés);
e Szorongas/aggodalmaskodas;

e Gyakori veszekedés és érzelmi kitorések;

A neuropszichidtriai és idegfejl6dési zavarok kockazata nagyobb, ide értve az autisztikus spektrum zavarokat
(autism-spectrum disorders, ASD), figyelemzavaros hiperaktivitasi zavart (Attention Deficit Hyperactivity

Disorder, ADHD) és rogeszmés-kényszeres zavart (Obsessive Compulsive Disorder, OCD).

A zavarokért az érzelemszabalyozasi nehézségek és a depresszid a felel6sek. A szorongds szintén problémat
jelenthet, illetve rosszabbodhat pszichés rugalmatlansag esetén és alkalmazkodd készség hianyaban (pl. tul
szigoru gondolkodasmechanizmus).

Ez ellenséges/provokativ viselkedéshez és indulati nehézségekhez vezethet.

Ezen kivil a DMD beteg gyerekek szlleinél megnovekszik a depresszio mértéke, ami még inkdbb felhivja a
figyelmet, hogy szlikség van az egész csalad pszicholégiai értékelésére és tdmogatasara.

A pszichoszocidlis kezelésnek leginkabb a problémak megelG6zésére és a korai beavatkozasra kell koncentrdlnia,
mivel ez segiti a lehetd legjobb kimenetet. Altaldban a pszichoszocialis problémdkat ugyanolyan hatékonyan és
tapasztalaton alapuld beavatkozas segitségével kell kezelni, mint az atlag népesség esetében. Ez azt jelenti, hogy
fontos segitséget keresni, ha Ugy érzi, gondok vannak ezen a terileten.
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10. szoveghox A beszéd és a nyelv kezelése - A részletek

e Sok DMD beteg gyermek esetében jél leirhatd nyelvi- és beszéd hidnyossagok jelentkeznek, beleértve a
beszédfejl6dést, a rovid tavu szovegemlékezetet, a beszédhangképzést, a csokkent 1Q-t és a specifikus
tanuldsi rendellenességeket. Ezek nem alakulnak ki minden DMD beteg gyermekben, de figyelni kell rajuk,
és szlikség esetén segitséget kell nyujtani.

e A korai beszédfejlédést jellemzé mérfoldkovek tekintetében gyakran késés mutatkozik a DMD beteg
gyermekeknél, hasonld korl egészséges tarsaikhoz képet. A nyelvkészség és nyelvhasznalat teriletén
mutatkozd kilonbségek egész gyermekkorban fennmaradnak. A problémara oda kell figyelni és kezelni

7 sz

kell. Kezelni kell a késGi beszéd- és nyelvi fejlédés problémait.

¢ A beszéd és nyelvi fejlédés felmérése céljabadl illetve zavarok esetén logopédushoz kell fordulni, ha erre
a problémara gyanakszunk.

e A beszédben és artikulaciéban résztvevé izmok torndztatasa fontos és sziikséges mind az ilyen téren
problémasnak mutatkozdo DMD kisgyerekek, mind az id6sebb gyerekek szamara, akiknek szajizmai
gyengtilnek és/vagy beszéd érthet&ségikon kell javitani.

7

e |d6sebb betegek szamara hanggyakorlatok, beszéderdsités sziikségesek, ha beszédjik nehezen érthetévé
valik, mert a légzési problémdak csokkentik a hanger6t és a beszédkészséget. HangfelerGsité eszkoz
alkalmazasa minden életkorban segithet, ha a beszédértés korlatozott.

Felmérés

Noha az egyes gyermekek szikségletei eltéréek lehetnek, a legérzékenyebb idGszak, amikor a pszicholdgiai
vizsgalatot fontoldra kell venniink, a diagndzis meghozatalanak vagy az akorili id6szaknak az ideje (féléves vagy
éves kovetés segithetnek abban, hogy értékelést végezziink a diagndzist kbvetéen). Mindennek az iskolakezdést
megel6z6en, és a testi mikodés megvaltozdsa utan kell torténnie. Noha nem minden gydgyintézménynek van
kozvetlen hozzaférése minden felsorolt vizsgdlathoz és beavatkozdshoz, ezek a tandcsok — ahol sziikséges -
tdmpontot nyujthatnak a szakember hidnyok pétlasdhoz illetve a sziikséges beutaldsok elvégzéséhez.

e  Foglalkozni kell az emocionalis valtozasokkal és azok kezelésével, a korhoz kotott tanuldsi problémakkal, a
beszéd és nyelvi fejlédés nehézségeivel, a lehetséges autisztikus-spektrum zavarokkal és a tarsadalmi
tamogatassal. (Amennyiben a csaldd igényli, szocidlis munkas segithet a csalddnak bizonyos anyagi forrasok
elérésében, a szocialis halo kiterjesztésében, vagy mentalhigiénés tamogatasban.)

e A DMD-vel él6k, a sziil6k és testvérek pszichoszocialis jollétének segitése a DMD kezelés rutinfeladatai kézé kell
tartoznia.

Beavatkozas
Gondozas és tdmogatas céljabdl

e Kulcsfontossagu a kezelések 6sszehangoldsat végzé szakember: aki kapcsolatot tart fent a csaladdal, és aki a
csalad bizalmat élvezi. Ennek a személynek a neuromuszkuldris betegségekkel kapcsolatban megfelelé tuddssal
és szakmai hattérrel kell rendelkeznie, hogy el tudja latni a csaladot a szlikséges altalanos informacidkkal.

e A DMD vonatkozdsdban fellépé tarsadalmi problémak és a tdrsadalmi elszigetel6dés elkeriiléséhez
felelGsségteljes intézkedések sziilkségesek. A megel6zésre jo példa az iskoldban az iskolatarsak felvilagositdsa a
DMD betegséggel kapcsolatban, a megfelel6 sportokban és tdborokban vald részvétel, segité kutya hasznilata,
és a masokkal vald interneten vagy egyéb tevékenységen keresztili érintkezés.

Olyan személyre szabott oktatasi tervet kell kidolgozni, amely szem el6tt tartja a lehetséges tanulasi
nehézségeket, és amely megvaltoztatja az izomzatra egyébként karos tevékenységeket (pl. testnevelés 6ra), az
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energiaigényes, farasztd (pl. hosszu tavu séta az ebédhez és vissza), a veszélyes (pl. jatszotéri aktivitasok)
tevékenységeket és a hozzaférhetGséget.

e Nagyon fontos, hogy az iskola részletes informdcidkat kapjon a DMD betegségrél. Ossza meg vellik a
rendelkezésére allé Gsszes informaciot, és keresse meg azt a személyt az iskolaban, aki a készségfejlesztésre
szoruld gyerekekkel foglalkozik. Fontos az el6retekinté megkozelités, ha azt akarjuk, hogy DMD betegséggel él6
gyermekink teljes korl oktatdsban részesiiljon. A gyermeknek meg kell tanulnia a tdrsadalmi érintkezés
normainak megfelel§ viselkedést, és fel kell késziilnie a tovdbbtanuldsra és a munkaba 3llasra. Az iskolanak
tamogatdnak kell lennie!

e Fontos és jelentds az 6nallésag és a dontéshozatalban valé részvétel tdmogatdsa (f6leg az orvosi kezeléssel
kapcsolatban), az 6nalldsag és fliggetlenség elérése érdekében. Ez része kell, hogy legyen a gyermekkoribdl a
feln6tt ellatasba valé megtervezett dtmenet programjanak.

e A szocidlis- és a tanuldsi készségek segitése a kés6bbiekben megkonnyiti az elhelyezkedést és a normal
hétkoznapi életben vald részvételt a felnSttkorban. A DMD betegséggel él6 filk szamara hasznos a személyes
céljaik eléréséhez kapott tdmogatas.

e Amennyiben sziikséges, hozzaférést kell biztositani szamukra az olyan palliativ kezelésekhez (a gyogykezelésnek
olyan formaja, amely a tiinetek enyhitésére torekszik), melyek enyhitik vagy megel6zik a szenvedést és javitjak
az életmindséget. A fajdalomkezelés (6. szoveghbox) mellett a palliativ beteggondozé csapat nyujthat érzelmi és
mentalis tamogatast, segithet a csalddoknak a kezelés céljainak tisztazdsdaban vagy nehéz orvosi dontések
meghozataldban, megkonnyithetik a kommunikaciét a csalddok és az orvosok kozott, illetve foglalkozhatnak a
szomorusag, a veszteség és a gyasz témaival.

Pszichoterapia és gyogyszeres kezelés

Szamos kozismert moddszer létezik a kiilonbozé problémak kezelésére. llyenek a szlil6knek sz6lé viselkedés- és
konfliktuskezel6 csoportos foglalkozasok (tréningek), a személyes vagy csaladterapia és a viselkedésterapiak. Az
alkalmazott viselkedésterdpia a gyakorlatban segithet bizonyos az autizmussal 6sszefligg6 viselkedésproblémak
esetén.

Vannak olyan gyerekek és feln6ttek, akik szamara hasznos lehet a gydgyszeres kezelés érzelmi- és viselkedési
problémaik lekiizdésére. Ezeket a gyogyszereket kizardlag szakmai felligyelet alatt szabad hasznalni, ha a szakember
diagnosztizalta, figyelemmel kell kévetni a depresszid, az agresszid, a kényszeres zavar (OCD) és a figyelemzavar
(ADHD) tlineteit.
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11. MUTETI MEGFONTOLASOK

Lehetnek kulonb6z6, akar a DMD betegséggel 0sszefliggé (pl.
izombiopszia, izliletek merevedése miatti m(itét, gerincm(itét vagy a
gyomorba toérténd szonda beliltetés), vagy akar attdl fliggetlen
helyzetek (akut mutéti beavatkozasok), amikor altatasra van
sziikség. Szdmos a kortlményektdl figgé dolog van, amit figyelembe
kell venni a biztonsagos m(itét megtervezésekor.

A mlitétet olyan kérhazban kell elvégezni, ahol a beavatkozasban és
az utogondozdsban részvevé személyzet jartas DMD betegek
gondozasaban, és hajlanddé egyiittmiikodni, hogy biztositsdk a
problémamentes miitétet. Ezen kivil, azok esetében, akik folyamatos
szteroid kezelésben részesiilnek, tekintetbe kell venni a mUtét alatt a
stressz-hormon szint névekedését.

Altatoszerek és a biztonsagos miitét egyéb lehetGségei

e Az érzéstelenités mindig kockazatos, de DMD esetén az altatatas
biztonsdga érdekében szigori mérlegelésre van szilkség a teljes
intravénas altatds biztonsagos alkalmazasat, illetve bizonyos
gyogyszerek elkeriilését illetéen.

e FGleg nagyobb mitéteknél, mint a gerinc fuziés mdltétek (csigolyaegyesités), fontos a vérveszteség

Jegyezziik meg:

1. Az altatds mindig kockdzatos,
azonban a DMD esetén kiilénésen
nagy figyelmet igényel az altatds
biztonsdga, mint példdul a teljes
intravénds altatds technikdinak
alkalmazdsa és a szukcinilklorid
szigoru mell6zése.

2. Fontos a miitétet megel6z6 sziv
és a tld6funkciok megfelelé
ellenérzése.

3. Bizonyosodjunk meg rdla, hogy
minden orvos megfelel6
informdcidval rendelkezik-e a
DMD betegségrél, és arrdl, hogy
a beteg milyen gydgyszereket
szed.

minimalizalasa. Nagymd(téteknél a sebész és az altatéorvos is donthet valamilyen specidlis technika alkalmazasa

mellett a vérveszteség csdkkentése érdekében.

e A pontos részletek megtaldlhatdak a f6dokumentumban (tudomanyos cikk).

Szivmiikodés ellendrzés

e Altalanos altatas el6tt szivultrahang (echokardiogram) és EKG (elektrokardiogram) vizsgalatot kell végezni.

Ezeket bdditas vagy helyi érzéstelenités esetén is el kell végezni, amennyiben az utolsé ilyen jellegl vizsgalat

tobb mint egy éve tortént, vagy az elmult 7-12 hédnapban végzett EKG vizsgalat rendellenességet mutatott.

¢ Helyi érzéstelenitéskor szivultrahang vizsgalatot kell végezni, ha kordbban mar észleltek rendellenességet.

Légzés ellendrzés

e Még ha a DMD betegnek problémadi is vannak a 1égz6 izmaival, bizonyos intézkedések biztonsagosabba

tehetik a miitétet, bar ennek ellenére nagy a kockazat. Egy DMD betegségben tapasztalattal rendelkez6
intézményben mlitét eldtti légzésfunkcid vizsgdlatot kell végezni. Sziikség lehet operdcio el6tti nem-invaziv

lélegeztetést, tdmogatott kohogést és kilonleges beavatkozdsok alkalmazasat oktatd tréning elvégzésére.

e Haa DMD betegen m(itétet végeznek, gydgytorndszra is sziikség lehet.

e A DMD betegek biztonsagos mtitétének kulcsa a tervezés, a megel&zés és a kockazatkezelés.
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12. SURGOSSEGI ELLATAS

Jegyezziik meg:
Ha olyan helyzet 4ll el6, hogy slirg6sségi ellatasra van sziikség, az alabbi
tényez6k sorat kell figyelembe venni: 1. On valdszinileg tébbet tud a
L ) o . . . DMD  betegségrél, mint a
e A kodrhazi felvételnél ismertetni kell a DMD diagnozist, az aktualis siirg8sségi vagy baleseti elldtds
gyogyszerelést, barmilyen légzési vagy keringési zavart, és meg orvosai.
kell nevezni a beteg kezelésében résztvevé szakembereket.
2. Tudassa az egészségligyi

e Mivel sok egészségligyi szakember nincs tisztdban a DMD betegség dolgozokkal, hogy a fia szteroidot
esetén fennalld kezelési lehet8ségekkel, el kell magyarazni, hogy szed.
milyenek az aktudlis életkilatasok és az elvart életminGség.
3. Ha a fidnak csonttérése van,

idok ragaszkodjon hozzd, hogy
Szteroido beszéljenek a kezel6orvossal vagy
A folyamatos szteroid kezelésr6l tudomast kell szereznie az a kez?lesben résztvevé
egészségiigyi dolgozéknak. Mondja el, hogy mennyi ideje &ll a fia gydgytorndsszal.

szteroid kezelés alatt, és azt is, ha esetleg kihagyott egy 4. Ha tudja, hozza magdval a
gyogyszerbevételt. Azt is fontos tudatni az orvosokkal, ha a fia legutolsé llégzésfunkcio' (FVC) és
korabban részesiilt szteroid kezelésben. szivultrahang leleteit (LVEF).

e Aszteroidok tompitjak a stresszvalaszt, ezért ha egy tartds szteroid 1

, ] Y ) = . o Ha fia oxigénelldtdsa lecsékken,
kezelésben részesiil6 beteg nincs jél, magasabb szteroid dodzisra

az orvos csak gondos odafigyelés

lehet sziikség. mellett  alkalmazhat  oxigén
e A szteroidok novelhetik a gyomorfekély kockazatat. ;g;z;g;m vagy nyugtato  céld

e Ritkan egyéb akut komplikaciok is felléphetnek.

Csonttorések

A DMD betegséggel él6 fiuk ki vannak téve a csonttorés veszélyének, és egy ldbcsonttorés megnehezitheti az
Ujrajardst, ha a jards mar eleve nehézkes volt. Amennyiben torés torténik, tudassa azt a fizioterapeutdval és a DMD
kezelésben résztvevd tobbi szakemberrel, hogy azok kapcsolatba tudjanak keriilni a sebésszel, ha sziikséges.

e Jardképes betegek esetében a miitét sokszor jobb valasztas, mint a gipszelés.
¢ Alapveté a gydgytornasz segitsége ahhoz, hogy a fii minél el6bb megint labra alljon.

e Amennyiben csigolyatorésrél van sz, amely igen erds hatfajassal jar, csontspecialista és endokrinolégus
segitségére is szikség lehet a megfelel§ kezeléshez (Iasd 6. fejezet).

Légzési nehézségek

Tandacsos felirni, vagy emlékezni ra, hogy mi volt az utolsé |égzésvizsgalat eredménye (pl. erdltetett vitdlkapacitas,
FVC vizsgdlat). Ez az informacidé fontos lehet a fiat vizsgdlé orvosok szamara, ha a fianal valamilyen akut betegség
alakul ki.

Veszélyessé valnak a légzési problémak, amikor csokken az eréltetett vitalkapacitas (FVC) és a kohogési erd:

e Segitségre lehet sziikség a légutak tisztitdsahoz;

¢ Fontossd valhat a kohogés segitése;

¢ Antibiotikumokra lehet sziikség;

e Olykor lélegeztetésre lehet szilikség;

o A fertGzés sordn fellépG légzési nehézségek esetén a veszélyeztetett légzéizmoknak tamogatdst kell nydjtani.
Ovatosan kell banni az épiatokkal vagy egyéb szedativ (nyugtatd) szerekkel torténd kezeléssel és a lélegeztetés
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nélkili oxigénadassal, mivel ilyenkor kockdzatos mértékben n6 a széndioxid koncentraciéd a betegekben, a
csokkent légz6izom mikodés kdvetkeztében.

e Amennyiben mar éjszakai |élegeztet6t hasznalunk, nagyon fontos, hogy a lélegezteté hozzaférhet6 legyen
barmilyen akut probléma fellépésekor vagy beavatkozaskor. A |élegeztet6t haszndlé betegek kezelésébe minél
el6bb légzésspecialistakat kell bevonni.

Amennyiben van lélegeztetGje (vagy hasonld eszkoze), ajanlatos magaval vinnie a kérhazba.

Szivmiikodés

Tanacsos felirni, vagy emlékezni ra, hogy mi volt az utolsd szivmiikodés vizsgalat eredménye (pl. bal kamrai Iokés
frakcio, ,left ventricular ejection fraction” — LVEF mérés), és amennyiben a fia szed szivgydgyszert, irja fel, vagy
jegyezze meg a gyogyszer és a kezelS kardiolégus nevét. Mindez segiti a slirgGsségi orvost, hogy eldontse, vajon a
tliineteket szivproblémadk okozzak-e.

e Aszivritmus zavarok és a kardiomiopatia (szivizomgyengeség) kockazataival tisztaban kell lenni.

Az altatas kockazatait (11. fejezet) mindig figyelembe kell venni, ha m(itétre vagy érzéstelenitésre van szlikség.
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ROVIDITESEK

ACE
ADHD
ADL
AFO
ALT
ALAT
AST
ASAT
ASD
BP

BiPAP

BMD
BMI
CK
CMmP
CPK
DEXA

DM
DMD
DMP
DNS
ET
EKG
EMG
FVC
GC
GOT
GPT

IGT

angiotensin converting enzyme: ->angiotenzin-konvertdlé enzim.

attention deficit hyperactivity disorder: figyelemhianyos hiperaktivitas-zavar
activities of daily living: napi élettevékenység

ankle-foot orthoses: boka-labfej - ortézis

—>alanin-aminotranszferdz

—>alanin-aminotranszferdz

—>aszpartdt-aminotranszferdz

->aszpartdt-aminotranszferdz

autism spectrum disorder ->autizmus spektrum zavar

blood pressure: vérnyomas

bilevel positive airways pressure: kétszintl pozitiv nyomdasu légzéstamogatds a tidé
tagulasi készség megtartdsara.

Becker muscular dystrophy: - Becker féle izomdystrophia

body mass index - testtémeg index

creatine kinaze: > kreatin-kindz

cardiomyopathia

creatine phospho kinaze: kreatin-foszfokindz a - CK régebbi elnevezése

dual energy X-ray absorptiometry: kettds energidju rontgensugar elnyelésén alapulé mérés
(a csontslirliséget a csipGlapatrél készitett specidlis rontgenfelvétel alapjan megallapitd
vizsgalat).

—>diabetes mellitus

Duchenne muscular dystrophy: - Duchenne féle izomdystrophia
—>Dystrophia musculorum progressiva

dezoxiribo-nukleinsav: az a sejtjeinkben talalhato, informaciot hordozo, - 6rékitéanyag
—Enterdlis tapldlds

—>elektrokardiogrdfia

—elektromiogrdfia

forced vital capacity: erdltetett - vitdlkapacitds

glucocorticoid: ->gliikokortikoid
glutamin-oxalecetsav-transzaminaz, az > AST régebbi elnevezése
glutamin-pirosz6l8sav-transzamindz, az >ALT régebbi elnevezése

impared glucose tolerance: csokkent glikéz —>tolerancia, amely a —>gliikéz intolerancia
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egyik stadiuma

v —>intravénds
KAFO knee-ankle-foot orthos: térd, boka, lab —>ortézis
LVEF left ventricular ejection fraction: a sziv 6szehlzddasa soran a bal kamrabdl kidramld

vérfrakcio értéke - Egyike a legfontosabb szivm(kddést felméré vizsgdlatoknak. A leleteken
gyakran csak EF értékként jelolik. Megméri, hogy a bal kamrdbdl a vér hany szazaléka
pumpalddik ki az artérids keringésbe egy 6sszehuzddas soran.

MH —>Malignus hyperthermia

nmol —>nanomol: koncentracié mértékegysége

NCV nerve conduction velocity: ideg-ingeriletvezetés sebessége

NIV noninvasive ventilation: Nem ->invaziv |élegeztetés. A kevésbé sulyos betegek egy

részében megoldast jelent, amelynek soran elkerilhet6 az—> endotrachealis intubdcio.

NSAID non-steroidal anti-inflammatory drugs: nem-szteroid gyulladascsokkent6 szerek.
Fajdalomcsillapitasra hasznaljdk Gket; leggyakrabban hasznalt ilyen szer az ibuprofén, a
diklofenak (diclofenac) és a naproxén.

oCD obsessive compulsive disorder: rogeszmés-kényszeres zavar

PEG ->perkutdn >endoszkdpos —>gastrostoma

PCF peak cough flow — a kohogés alatt kidramld leveg6 sebességének mérése
TA achilles tendon: —achilles in

TBC —tuberculosis
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SZAKKIFEJEZESEK LISTAJA

2-es tipusu diabetes mellitus
Abductor
Abduktor

Achilles in

Adatptiv gyégydaszati segédeszko6z

Adrenalin

Adductor
Adduktor
Aetiologia
Akut

Alanin-aminotranszferaz

Ambu ballon
Ambulans
Anaesthesiologia
Analgeticum
Analgetikum

Anesztezioldgiai

Angiotenzin Il

Angiotenzin-konvertalé enzim

Anomdlia
Anterior
Antibakterialis
Antibiotikum

Antigén

Nem —>inzulinfligg6 —>diabetes
-> Abduktor
Itt >tdvolitd izom

Az Achilles in a legvastagabb és legerdsebb in a testben, mely a felliletes
labszar hajlitd izmok kozos tapadasaként szolgal a sarokcsont gumaojan.
Ezen izmok inas végei spirdlisan egymdsba fonddva alkotjak az Achilles
inat.

Olyan  sorozatgyartasi  gydgyaszati  segédeszkdz, melyet a
rendeltetésszerli hasznalathoz kiilon eszkdz segitségével méretre
igazitanak, illetve illesztenek.

—>Stesszhormon, a mellékvesevelSben termel6dik. Fokozza a szervezet
reakcidképességét, a készenléti reakcié kulcshormonja, a szimpatikus
idegrendszer hatasat kozvetiti.

- Adduktor

Itt >kézelits izom

-> Etioldgia

Heveny - gyorsan lezajld, viszonylag rovid ideig tarté kérfolyamat

Régebbi nevén glutamin-pirosz6l6sav-transzamindz; elsGsorban a
majfunkciét jelz6 enzim

Lélegeztetd ballon
Jaréképes

-> Anesztezioldgiai

-> Analgetikum
Fajdalomcsillapité szer

Mdtét alatti altatdas, vagy a beavatkozas alatti fajdalommentesség
biztositasa

Fehérje, amely er6s vérnyomas fokozéként funkciondl: a kis artéridk
0sszehuzodasat okozza, amelyek ideiglenes sz(ikilése noéveli a benniik
aramlé vér nyomasat.

Katalizalja az angiotenzin | (az inaktiv fehérje) atalakulasat >angiotenzin
II-vé. Az enzim termelése az egész szervezetben torténik. Viszonylag
nagyobb mennyiségben taldlhaté a tlid6ben. Vérszintje fiatalkorban
(kb.20 éves korig), magasabb, a késGbbiekben, egészséges
felnGttekben stabilan alacsony.

Rendellenesség

Elulsé

Baktérium ellenes, baktériumolé

Baktériumokat pusztitd, vagy szaporoddsukat gatld gydgyszerek

Antigénnek nevezziik - tagabb értelemben - mindazokat a strukturakat
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Antipyreticum
Antipiretikum
Arthritis
Artritisz

Aspiraciés pneumonia

Aszpartat-aminotranszferaz

Atelectasis

Atelektazis

Autizmus spektrumzavar

Autoimmun

Becker, Peter Emil

Becker féle izomdystrophia

Becker féle izomdisztrofia

Béta blokkoldo

Bifoszfonat

Biopsia

Biopszia

Cardio
Cardiomyopathia

Cataracta

(sejteket, molekuldkat), amelyeket az (érett) immunrendszer felismer, és
ellenanyag (—>immunglobulinok) termel&dést valt ki. Ide tartozik minden
nem sajat anyag. Antigén csak a befogadd szervezet vonatkozasaban
létezik.

-> Antipiretikum
Lazcsillapitd szer
- Artritisz

iztileti gyulladés

Idegen test belégzése okozta  tldGgyulladds, amelyet a
gyomortartalombdl szarmazé bakteridlis fert6zés vagy irritacié valt ki.

Régebbi néven glutamin-oxdlecetsav-transzaminaz; maj-, sziv- és
vazizomzat funkciéjat jelz6 enzim

- Atelektdzis

Olyan allapot, amelyben a tidé egy része elveszti leveg6tartalmat és
Osszeesik

Az egész személyiséget athatd idegi-fejlédési zavar. Csokkent mértékd
tarsadalmi kapcsolatokban, kommunikaciés képességekben, abnormalis
viselkedési és érdeklédési mintazatokban nyilvanul meg.

Azokat a gyulladasos leépiilési folyamatokat nevezziik igy, amelyek sordn
a szervezet immunrendszere sajat fehérjéit >antigénnek ismeri fel, és
ezek ellen ellenanyagot (->immunglobulinok) termel.

(1908-2000) német humangenetikus, tobbek kdzt az —izomdisztrofidk
kutatdsa terén ért el kiemelked6 eredményeket.

-> Becker féle izomdisztrdfia

A ->DMP egyik gyakoribb formaja, a >Duchenne féle izomdisztrofidval
rokon betegség, de anndl enyhébbek a fiatal korban jelentkezs tiinetek.
A >disztorfin gén mutacidja kovetkeztében nem keletkezik teljes értékd
—>disztorfin fehérje.

A béta-blokkoldk koz6s tulajdonsdga, hogy a béta-receptorok gatlasa
révén, a -»>szimpatikus idegrendszer idegvégzédéseiben felszabaduld
—>adrenalin, ->noradrenalin és hasonlé kémiai anyagok hatasat
mérséklik, igy csokken a szivfrekvencia, a balkamra-tel6dés, a
szivosszehUzddds mértéke, a szimpatikus tonus, és ezen hatasok
eredményeképpen a vérnyomasunk is csdkken.

Bifoszfonat tartalmu gyodgyszerek - csontritkuldas kezelésében
alkalmazott készitmények

- Biopszia

Orvosi eljaras, melynek soran vizsgalat céljabdl a testbdl sejt- vagy
szOvetmintat vesznek ki. >izombiopszia

-> Kardio
-> Kardiomiopdtia

—>Katarakta
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Cobb fok

Contractura

Cushing szindroma

Cushingoid vondasok

Csiravonal mutacio

Csont scan

Csont szkennelés

Csonts(irliség-mérés

Csontrégzité miitét

Deformitas

Delécié

Depolarizalé izomrelaxans
Destructio

Destrukcio

Diabetes (mellitus)

Diabétesz

Diagnazis
Dietetika
Diffuz

Diszfagia

Disztrofin

Gerincgorbiilési fok, amelyet a mellkas rontgen felvételén, a sérilt
csigolydk felszinére fektetett egyenesek dltal bezart szog alapjan
allapitanak meg.

- Kontraktura

A kérosan magas —>kortizol szint okozta tlinetek egyittese. Hasonld
tineteket léphetnek fel szteroid terapia sordn is. A betegség és a
hozzatartozé tinet egyittes nevét Dr. Harvey Williams Cushing (1869-
1939) idegsebészrél kapta, aki a betegség tiineteit elsGként irta le.

A kerek, "holdarc” megjelolésére szolgal, amely itt tipikusan a szteroid
terapia mellékhatasa. (Akkor is megjelenik, ha a beteg sulygyarapodas
nem szamottevd, és nehezen befolydsolhatd a gyégyszer vagy adagolas
valtoztatdsa nélkiil.)

Ebbél fejlédnek az ivarsejtek, nék esetében a petesejtek. A
csiravonalban tortént genetikai valtozasok csak az utéd nemzedékben
nyilvanulnak meg.

- Csont szkennelés

Izotépos csont ,letapogatas” kameradval (—>szcintigrdfia); a
csonteltéréseket, igy pl. a csonts(irliséget méri.

A csontok dsvanyianyag tartalmat mérik.

Olyan miitét, amely kilsé (pl. gipszelés) illetve bels6 sebészi eljarast
igényel, lemez, csavar vagy célirdnyosan megtervezett fémanyagok
alkalmazasaval.

Eltorzulas, alaki rendellenesség

Itt a —->mutdcio egyik formaja, a genetikai dllomany egy részének
elvesztése; a fogalmat mind a >gén, mind a >kromoszéma egy hidnyzé
részére hasznaljak.

—>lzomrelaxdns

- Destrukcio
Tonkremenés, roncsolédas
- Diabétesz

Cukorbetegség — A szénhidrat anyagcsere zavara. A cukorbetegség
klasszikus klinikai tlinete a vizelet mennyiségének megnovekedése, a
fokozott folyadékfelvétel az allandd szomjusagérzés miatt és az egyéb
okkal nem magyardazhato fogyas.

A betegség pontos megallapitasa
Taplalkozastudomany
elmosaddd, kiterjedt, szétszért
Nyelési nehézség

A disztrofin fehérje a harantcsikolt izomrostot hatdrolé membranban
elhelyezked6 fehérje komplex, az ugynevezett disztrofin-asszocialt
fehérje komplex egyik kulcsfontossdgu tagja. Stabilizalja az izomrostot az
0sszehlzodas és az elernyedés soran.
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Disztrofin gén

Disztrofinopatia

Dorsalis
Dorzélis
Duchenne féle izomdistrophia

Duchenne féle izomdisztrofia

Duchenne, Guillaume Benjamin Amand

Duplikacié

D-vitamin

Dysphagia

Dystrophia musculorum progressiva

Dystrophin
Dystrophin gén
Dystrophinopathia
Echokardiografia

Elektrokardiografia

Elektromiografia

Endo

Endoscop

Mutacidja felel6s az X kromoszomahoz kotétt ->Duchenne-féle

izomdisztrdfia kialakuldsaért.

A —>disztrofin fehérje hidnyanak készonhetd izombetegségek csoportja;
—>Duchenne féle izomdisztréfia, ->Becker féle izomdisztrofia. lde
tartoznak tovabba a ->manifest >hordozo nék, és a csak szivbetegség
tineteit mutaté betegek.

- Dorzdlis
Hatulsé, hatso
-> Duchenne féle izomdisztrdfia

A ->DMP egyik leggyakoribb formaja, amely kisgyermekkorban jelenik
meg. X kromoszémahoz kotott betegség. A betegség hatterében az Xp21
régidban elhelyezkedd —>disztrofin gén ->mutdcidja all, amely mutdciok
lehetnek >deléciok (60-65 %), =>duplikdcidk (5-8 %) és ->pontmutdciok
(30-35 %).

(1806-1875) hires francia neuroldgus, klinikus. Az idegrendszer és az
1868-ban irta
izomdisztréfidnak ismert betegséget.

izomm(ikodés kutatdja. le a ma —>Duchenne féle

Itt a >mutdcio egyik formaja. Egy génben vagy kromoszéman az
->0rékitéanyag (- DNS) egy szakaszanak abnormalis ismétl&dése.

Fontos szerepe van a kalcium-anyagcserében. Az elGvitaminbdl
ultraibolya fény hatdsara a bérben képz&dik a D3-vitamin, amely a
majban, majd a vesében alakul at aktiv vitaminna.

-> Diszfdgia

A vazizomzat  sorvadasaval determinalt

megbetegedések

jaré,  genetikusan

-> Disztrofin

- Disztrofin gén (->gén)
- Disztrofinopdtia

- Szivultrahang vizsgdlat

A vizsgalat soran a sziv elektromos tevékenységét detektaljak a bdrre
helyezett elektrédak segitségével. Az impulzusokat hulldmként rogzitik,
és vagy papiron kinyomtatjak, vagy monitoron jelenitik meg. A vizsgalat
segitségével kilonbozd szivritmus zavarokat ill. a szivizom karosodasat
tudjak megallapitani.

Az izmokban lezajlé elektromos tevékenységet regisztralja papiron vagy
monitoron, amelynek segitségével az ideg- vagy izom rendellenességek
kimutathaté. Az elmult évtizedekben az elektromiografia kilénb6z6
madszerei egyértelmUien hatékonynak bizonyultak a >motoros egységet
érint6 betegségek diagnosztikajaban, a progndzis meghatarozasaban és
a kiilénb6z86 > neuromuszkularis betegségek monitorozasaban.

Belsé

-> Endoszkop
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Endoszkop

Endotrachealis intubacio

Enteralis taplalas

Etiolégia

Excentrikus kontrakcio

Excentrikus tornagyakorlat
Extensio

Extensor

Extenzid

Extenzor

Extremitas

Extremitasz

Feszit6 izom

Fibrosis

Fibrozis

Fizikoterapia

Fizioterapia

Fizioterapeuta
Flexio

Flexié

Flexor
Fractura

Fraktura

Olyan orvosi eszkdz, mellyel kdzvetlenil betekinthetiink Greges szervek,
illetve testlregek belsejébe. A moddszer alapja a fény vezetésére
alkalmas szaloptika. Ezek egy része a vizsgalandd terilethez vezeti a
fényt egy kilsé fényforrasbol. Mas résziik a latott képet szallitja a
vizsgaléhoz, aki vagy az endoszkép végébe tekintve latja, vagy az
endoszkdp végére helyezett videokamera segitségével egy monitorra
vetiti ki a vizsgalt terilet képét.

Mditéti uton bejuttatott tubus segitségével a légcsdvon keresztil torténd
mesterséges lélegeztetés.

Meghatarozott Osszetételli tapanyagoknak (tapszereknek) a gyomor-
bélrendszerbe juttatdsa mesterségesen.

A betegség leirasa

Az izomrostok megnyulasaval jar az izom 6sszehuzdéddsakor. Ha az adott
izom olyan munkat végez, amely az izmok szdmara szokatlan, ahol
azoknak nagy er6t kell kifejtenilik, és erételjes nyujtasnak vannak kitéve,
azaz excentrikus kontrakciét végeznek. Az ilyen jellegli gyakorlatok
hasznosak az inak nyujtasara.

- Excentrikus kontrakcids gyakorlat.

- Extenzio

- Extenzor

Feszités, nyujtas

—>Feszit6 (izom)

- Extremitdsz

Végtag

A - hajlitd izommal ellentétes miikodési

-> Fibrozis

Rostos kotdszovet képzédése. Ha egy szerv, szbvet sejtjei pusztulnak, a

helyliket kotészovet veheti at. PL. >DMD esetén a vadli vastagodds
fibrézisnak kdszonhet6.

Gyogyitds fizikai energidkkal: hdével, elektromossdggal, mechanikai
erGkkel valé gydgykezelés.

A természet energidit felhasznalé gydgymddok gyljt6fogalma. A fizikai
és kémiai energidkat alkalmazza a beteg mozgasmiikodésének
gyogyitdsara. Beletartozik a —>fizikoterdpia is. ide tartozik tovabba pl. a
gyogyvizek dsvanyi anyag tartalmanak hatasaira épiilé gyogykezelés.

A >fizioterdpidt alkalmazé szakember
- Flexio

Hajlitas, hajlas

->Hajlité (izom)

- Fraktura

Csonttorés
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Gastritis
Gastro-oesophagealis reflux
Gastro

Gasztritisz

Gasztro

Gastrostoma

Gasztro-6zofagealis reflux

Gasztrosztoma

Gén

Genetika

Genetikai tesz

Gerinc fuzios miitét

Glukoz- intolerancia

Gliikokortikoidok

Gower tiinet

Gurulé jardkeret

Hajlité izom

- Gasztritisz

-> Gasztro-6zofagedlis reflux
- Gasztro

gyomorhurut

Gyomor mn.

- Gasztrosztoma

Akkor jelentkezik, amikor a nyel6csovet és a gyomrot Osszekot6 izom
magatdl kinyilik, vagy nem zarédik rendesen, és a gyomortartalom feljut
a nyel6cs6be. Mas néven refluxnak vagy sav visszafolydsnak nevezik ezt
a jelenséget, mivel a savas gyomortartalom visszafolyik a nyel6cs6be.

A gyomor mtéti Uton torténd megnyitdsa, jelen esetben egy taplalo
tubus behelyezése érdekében.

A testlink mlkodéséhez sziikséges informacid, melyet a kromoszémadakon
egy kémiai anyag (=>DNS) tarol. A ->DNS kddiizenetei génekbe
szervez6d6 utasitdsok sorozatabdl allnak.

>O0rékléstan - A genetikdra Ugy tekinthetiink, mint életiink irott
konyvére, ahol a >DNS képviseli a betliket, a >gének a konyv szavai, és
a >kromoszomdk a fejezetek.

A genetikai tesztek célja, hogy megtalaljak a betegséget okozd, a génben
vagy a kromoszémaban el6forduld koéros eltérést. A tesztekhez vért-
vagy esetenként mds eredetli mintdkat hasznalnak. A betegtdl levett
mintat laboratdriumba kildik, hogy ott a géneket vagy kromoszédmdkat
megvizsgdlhassak.

Fajdalomcsokkentd céllal végzett csigolyaegyesités: A miitét lényege,
hogy a csigolyakdzti porckorongot eltdvolitva a  csigolydk
Osszecsontosodnak, igy stabilizdlva a gerincoszlopot.

Olyan cukorbetegség (—>diabétesz) el6tti allapotot jelent, ami az
inzulin rezisztencidval fiigg 6ssze. Evekkel megel6zheti a —>2-es tipusti
diabetes melljtust.

A szervezet altal el@allitott szteroidok. Neviiket onnan kaptak, hogy a
szervezetben aminosavakbdl és glicerinbdl (zsirok bontasaval) cukrot
(glukdzt) allitanak elS. Ezaltal novelik a vércukor szintet, ezzel stressz
helyzetben a szervezet energiatartalékait mozgdsitjdk. A mellékvese
kéreg termeli, legfontosabb formaja a —>kortizol. Egyik hatdsa, hogy
gyogyszerként ->autoimmun betegségek, gyulladdsok, asztma, ezen feliil
a Duchenne izomdisztrofia kezelésére hasznaljak.

Az izomgyengeség jele, amely sordn fekvé vagy guggold helyzetbél a
beteg csak a sajat testén megtamaszkodva és felkapaszkodva,
fokozatosan tud feldllni A ->Duchenne féle izomdisztrdfidban szenvedd
betegek esetében kozismert jel, de mas, ugyanezen izomcsoportokat
érint6 izomgyengeséggel jaro betegségek velejardja is lehet.

Kénnyen kezelhet6, fékkel ellatott gurulé jardkeret

A végtagok hajlitasat végzi.
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Hidrokortizon
Hiperglikémia
Hiperkarpnia
Hipertenzié
Hipertdnia

Hipoventilacio

Hipoxémia

Hirzutizmus

Holter monitor

Hordozo

Hypercapnia
Hyperglikémia
Hypertensio
Hypertonia
Hypoventilatio
Hypoxemia

Immunoblot technika

Immuncytokémia

Immuncitokémia

Immunglobulinok

Immunitas

Immunrendszer

Immunsupressio

Immunszuppresszio

-> Kortizol

Magas vércukorszint

Magas szoveti széndioxid-szint
—>Hipertdnia

Magas vérnyomas

Nem elegendd légzés, légzéskapacitdas. A tlid6 gdzcseréje romlik.
—>Hypercapnidt és - 1égzési aciddzist okozhat.

Alacsony artérids oxigéntelitettség: csokkent az oxigénnyomas (< 50
Hgmm) az artérias vérben.

Kéros, férfias szérnovekedés. Szamos hormonalis oka lehet. Egyes
gyogyszerek is okozhatnak erételjes sz6rndvekedést, pl. a >szteroidok.

24 6ras >EKG - 24 6ran keresztil rogziti a beteg - EKG-jat.

Hordozénak lenni annyit jelent, hogy a betegség tiinetei nem
jelentkeznek, de a ->mutdcidval megvaltozott gén jelen van a
kromoszémapar egyikén. A hordozéi Aallapot altaldban nem jar
egészségligyi problémaval. Az egyetlen problémat az jelenti, hogy a
hordozé gyermekében jelentkezhet a genetikai betegség.

—>Hiperkarpnia
—>Hiperglikémia
—>Hipertonia
—>Hipertdnia
->Hipoventildcid
—>Hipoxémia

Az izomban |évé izomfehérjék, pl. a = disztrofin mindségi és mennyiségi
kimutatasahoz haszndlt molekularis médszer. Segitségével mind a koros,
csokkent tomegl(i fehérje, mind pedig annak teljes hianya kimutathato.

—>Immuncitokémia

Az izom szOvettani vizsgdlata ellenanyagfestéssel és fluoreszcens
mikroszkdpos kiértékeléssel, amelynek soran az izomfehérjék, pl. a
—>disztrofin mennyiségét vizsgaljak az izomrostokban.

—>Antigén felismerd molekulak

Velesziiletett, vagy késébb kialakult védettség idegen fehérjékkel,
kérokozokkal, fert6z6 betegségekkel szemben.

A szervezet védekez6rendszere. Az immunrendszert a nyirokszervek
alkotjak. Feladata, hogy a szervezet sajat anyagait az idegen fehérjéktél
elkilonitse, és ezzel a szervezet épségét védje. Védi a szervezetet pl. a
baktériumoktdl, gombaktdl, virusoktdl és mas karos anyagoktadl.

->Immunszuppresszio

Az immunrendszer csdokkent miikodése vagy valaszképtelensége alakul ki
bizonyos gydgyszerek (->szteroidok) hatdsdra. Az immunrendszer
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Infekcio
Intravénas

Invaziv

Inzulin

Inzulin rezisztencia

lzombiopsia
lzombiopszia

lzomdisztrofia

Izomdystrophia

lzomrelaxans

lzomténus
kardio

Kardiomiopatia

Katarakta

kifoszkoliozis

Klinikai kiprobalas (randomizalt
kontrollcsoportos)

gyengitése miatt a fert6zésekkel, betegségekkel, daganatokkal szemben
a szervezet sokkal fogékonyabb lesz. Ugyanakkor a —>szteroidok fontos
gyogyszerek a szerv- ill. csontvel§ transzplantdcié soran ill. az
—>autoimmun gyulladdsos folyamatok kezelésében.

Fert6zés, él6 kérokozo altal okozott betegség
Vénan keresztil torténd gydgyszer beadas

A sebészi moddszerekhez képest kis miutéti beavatkozassal jaro
eljarasokat invaziv diagnosztikus médszereknek nevezzik.

A cukoranyagcserét szabdlyozé hormon, amely a hasnyalmirigyben
termel&dik. A tulzott —>gliikokortikoid hatds bizonyos betegségek esetén
és a hosszas —>szteroid terapia mellékhatasaként a -inzulin rezisztencia
és —diabetes alakulhat ki.

Az az allapot, amikor normalis mennyiségli —>inzulin a normdlisnal
alacsonyabb bioldgiai valaszt valt ki, igy az ->inzulinra jellemzé
anyagcserehatasok elégtelen mértékben alakulnak ki. A vérben egyre
tobb —>inzulin jelenik meg, hatdsa azonban egyre csokken.

->biopszia
—>biopszia

Orokletes betegségcsoport, ahova kiilénboz6 krénikus, a vézizomzatot
érint6 betegségek tartoznak, amelyek kovetkeztében fokozatosan
csokken a miikéd6képes izomtomeg. Az izomsorvadas oka az izom
mikodéséhez szikséges fehérje komplexum valamelyik tagjanak
kdrosoddsa vagy hianya, ami idGvel a teljes izomzat pusztuldsat is
magaval hozhatja. Ez a betegség csoport sajnos egyel6re
gyogyithatatlan.

—>lzomdisztrofia

Izomlazité - olyan gyégyszer, amelyet bizonyos tipusd mitétek esetén
alkalmaznak az izmok ellazitdsdra, beleértve azokat az izmokat is,
amelyek a légzésben segitik a beteget.

Nyugalomban levé izom fesziilése
Sziv mn.

A sziv pumpafunkciéjdnak gyengiiléséhez vezetd szivbetegségek
Osszefoglald neve, amely a szivizom sajat betegségére vezethets vissza.

Szlrkehalyog - Kialakuldsanak pontos mechanizmusa jelenleg nem
tisztazott; szamos kivalté ok ismert, igy pl. a >gliikokortikoid kezelés is.
A lencsét alkotd fehérjék denaturalédnak, ezért a lencse atlatszosaga
lecsokken. Szirkehalyog esetén id6vel mind a tavoli, mind a kozeli 1atds
romlik.

A gerinc oldalirdnyd gorbilésével (->szkolidzis) és ellils6-hatsd siku
meghajlasaval (kyphosis — kifozis -pup) jaré koros allapot. Légzési
nehézséget okozhat.

A gydgyszerek klinikai kiprobaldsai azt a célt szolgaljak, hogy kontrollalt
kisérleti korlilmények kozott vizsgaljdk egy kezelés hatdsossagat és
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Kontrakcid

Kontraktura

Kortikoszteroid

Kortizol

Kozelitd izom

Kreatin

kreatin-foszfokinaz

kreatin-kinaz

Kromoszéma

Kronikus
Kyphoscoliosis
Lateralis
Légzési aciddzis
Légzési trigger

Légzési volumen

Ligamentum

biztonsagat. Ennek soran a feltételeket el6re meghatdrozzak, minden
adatot dokumentalnak, rendszeres ellenérzik, hogy az el6re
meghatdrozott feltételeket betartjak-e. A randomizalt kontrollcsoportos
klinikai kutatds soran az egyik betegcsoportnak a kiprébalni kivant Uj
szert, a masik csoportnak pedig placebét adnak.

Itt izom 6sszehuzddas, a normalis izommU{ikddés része

Az izlleti mozgashatdrok kéros beszlkilés. Az iziiletek koril kialakuld
feszesség egy bizonyos podzban valé merevedéshez vezethet, vagy
hatdsara az adott izlilet kornyékén kisebb a mozgasi skala.

A mellékvese kéregallomdnydban képz6d6 szteroidhormonok. Ide
tartoznak a —>gliikokortikoidok is.

Mas néven hidrokortizon - A mellékvese kéreg altal termelt egyik
legjelent6sebb —>gliikokortikoid hormon. Fontos szerepe van az
anyagcsere folyamatok szabalyozasdban és a szervezet egyensulyi
allapotanak fenntartasaban. A kortizol egyike a —>stresszhormonoknak,
mert elvalasztdsa stressz helyzetben megnovekszik, az agyban a stressz
hatasara aktivizalédé serkenté hormon hatasara. A hidrokortizon elsg, a
gyogyaszatban is alkalmazott szarmazékai a prednizon és a prednizolon.

Azok az izmok tartoznak ide, amelyek a test fliggelékeit a test
kozépvonalahoz huzzdak, vagy egyik testrészt a masikhoz huzzak.

Testtomeg novelS aminosav szdrmazék, amely kreatinfoszfatta alakul a
szervezetben és az izomm(ikodéshez biztosit energiat.

—>kreatin-kindz

Az izommikodéshez sziikséges nagy energia tartalmu kreatinfoszfat
szintézisét katalizalé enzim. Magas koncentracidban van jelen a
—>Dychenne féle izomdisztrdfia vagy egyéb —izomdisztrdfia betegségben
szenvedd&k vérében, tehat az izomrost pusztulasat jelzi.

Az ember mintegy 30.000 génjének felcsavarodott szerkezeti elemei a
kromoszémak. A  kromoszédmadkat sziileinkt6l  orokoljik, 23
kromoszémank anyai és 23 kromoszémank apai eredetd, tehat két 23
tagbdl allé kromoszomakészlettel, azaz 23 par kromoszomaval
rendelkeziink. Ha a genetikdra agy tekintiink, mint életiink irott
konyvére, akkor a >DNS képviseli a betliket, a >gének a kdnyv szavai,
és a >kromoszomdk a fejezetek.

Idilt, lassu lefolyasq, hosszan tartd

—>kifoszkolidzis

Oldalso

Tulzott vérsavassag - a vérben a széndioxid felszaporoddsa okozza.
Légzéskivaltds, a belégzés inditdsa

Egy légvétellel belélegzett levegd. A belégzési térfogat novelése
betegekben segédeszkozt igényel. llyenek az ->Ambu-ballon, ki- és
belélegeztet6k, ventillatorok.

Szalag, inszalag
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Lokalis
Malignus hyperthermia

Malignus hipertermia

Manifest
Manifeszt
Mio

Motoros egység

Motoros funkcio skalak
Mozaikossag
Munkaterapia
Munkaterapeuta
Musculus

Muszkulusz

Mutacio

Mioglobinuria

Miopatia

Myo
Myoglobinuria
Myopathia

Nanomol

Nervus
Nervusz

Neuroldgus

Neuromuscularis betegség

Neuromuszkularis betegségek

Helyi, csak a testrészre vonatkozd
->Malignus hipertermia

A testhGmérséklet életveszélyes megemelkedését jelenti. Ezt, bizonyos
betegségben (kalcium ioncsatornat érint6 izombetegség) az altatas valtja
ki. Az altatdskor adott izomlazitéd és altatészer kombindcié kdrosan
felgyorsitjia az ilyen beteg anyagcseréjét; emiatt emelkedik meg
végletesen a testh6mérséklet. Az allapotra valé hajlam dominans médon
oroklédik.

—->Manifeszt
Tlneteket mutat. Pl. >Dystrophin gén mutaciét ->hordozo né.
lzom mn.

Egy mozgato idegsejt az altala beidegzett izomsejtekkel egyiitt képezi a
motor egységet.

A mozgasképesség felmérésére szolgald sztenderd tesztek.
Normalis és koros sejtek egyidejl jelenléte a szervezetben.

A munkaképesség (itt iskolai teljesitmény) helyreallitasat célozza.
->Munkaterdpidt alkalmazd szakember

->Muszkulusz

lzom

A mutdcidra ugy tekinthetiink, mint egy helyesirasi hibara vagy a mondat
értelmét megvaltoztatd szocserék sorozatdra. Megvaltozik a —>DNS
bazissorrendje. A mutdcié hatdsa evolliciés szempontbdél hasznos, az
egyed szempontjdbdl karos vagy kozombos is lehet. A mutdcid
problémdkat okozhat, amennyiben a génben kédolt informacié nem tud
kifejez6dni, igy a szervezet helyes miikodéséhez sziikséges fehérje nem
keletkezik. Ebben az esetben kéros mutaciordl beszéliink.

A vizeletben jelen Iév6é mioglobin az izom lebontasabdl szarmazik. A
vizelet barnas szine az izomfehérje bomlastermékének kdszonhetd.

Izombantalom, izombetegség

->Mio

->Mioglobinuria

->Miopatia

A mélnyi mennyiség milliomod része. Itt: gydgyszerek esetében hasznilt,
az adagoldsra utalé mértékegység.

—>Nervusz

Ideg

Ideggydgyasz
—>Neuromuszkuldri betegség

A mozgatd rendszert (idegeket és izomzatot) érint6 betegségek
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Neuropszichiatria

Noradrenalin

Obesitas
Obezitas

Ortopédia

Ortézis

Os
Osteopenia
Osteoporosis
Oszteopénia

Oszteoporozis

Oximetria

Orokitéanyag

Oroékléstan
Palliativ kezelés

Palpitatio
Palpitacio
Paresis
Parézis

Percentilis érték

csoportja

A neuropszichiatria az alkalmazott human klinikai idegtudomanyok uj
dga, amely az agyi miikodészavarral kapcsolatban |év6
magatartastiinetek  bioldgiai  alapjainak  megértésével, klinikai
diagnosztikdjaval és terdpiajaval foglalkozik.

Az —>adrenalinnal rokon hormon, amelyet részben a mellékveseveld
valaszt ki. A —>szimpatikus idegrendszer ingerilet atvivé anyaga, és az
idegvégz6déseken szabadul fel.

—>O0bezitds
Elhizas, kovérség

A tartd- és mozgatod szervrendszer (csontozat, inak, izmok) velesziiletett
és szerzett elvdltozasaival foglalkozik.

Az ortézisek olyan segédeszkdzok, amelyek kiviilrél fejtik ki hatasukat az
egyes testrészekre, az inak stabilitasat, tehermentesitését, tdmasztasat
és pihentetését biztositjdk. Lab esetében olyan gydgydszati
segédeszk6zok (merevitdk, sinek), melyek csokkentik a boka korili
feszességet.

Csont

Oszteopénia azaz - Oszteoporozis
—>0szteoporodzis

—>Oszteopordzis

Csontritkuldas — a csont asvanyanyag tartalmanak csokkenése. Koros
esetekben csonttérésekhez vezethet.

A vér oxigén telitettségének mérése, a mérés a b6ron keresztil torténik.

A géneket felépit6 kémiai anyag, mely tartalmazza a testlink
mikddéséhez sziikséges informaciot, és amely a szervezetiinket utasitja,
hogyan novekedjen, fejl6djon és milkoédjon. A ->DNS kédizenetei
génekbe szervez6d6 utasitasok sorozatabdl alinak. Ha a genetikara ugy
tekintiink, mint életlink irott konyvére, akkor a —>DNS képviseli a
betlket, a >gének a kbnyv szavai, és a >kromoszomdk a fejezetek.

orokléstudomany, —>genetika, az él6lények két fontos sajatsaganak, a
valtozékonysagnak és az 6rokl6désnek a jelenségeit kutatja.

Tamogatd kezelés. Célja, hogy csokkentse a betegek szenvedését és a
lehet6 legjobb életmindséget biztositsa.

->Palpitdcio
Szivdobogasérzet
—>Parézis
Izomerd-csokkenés

Az a szazalékos érték, ami azt fejezi ki, hogy az adott populacié mekkora
hanyadara jellemzd az adott mutato.
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Perkutan

Pirexia

Pneumococcus

Pneumococcus oltds, 23-as valenciaju
Pneumokokkusz

Pneumonia

Pneumdnia

Pneumovax

Poly

Poli

Pontmutacio

Post

Poszt
Preszimptomas
Progressio
Progresszié
Profilaxis
Prophylaxis
Proximalis
Pszichoszocialis problémak
Pubertas
Pulmo

Pyrexia
Rabdomiolizis
Recurrens
Reflux
Rehabilitacio
Rekurrens

Respiracios levego

Restriktiv légzészavar
Rezisztencia

Rhabdomyolysis

B4r ald juttatott, pl. injekcid
Laz
->Pneumokokkusz

Az oltasban 23 Pneumococcus-tipus talalhato.

A Streptococcus pneumoniae Baktérium altal okozott tlid6gyulladas

—>Pneumonia

Tud6gyulladas

Pneumovax 23 oldatos injekcid - ->pneumokokkusz oltéanyag

—>Poli
Sok, tébb

A ->mutdcio egyik formdja. Az ->drékitéanyag (->DNS) molekula
egyetlen bazisa véltozik cserélédéssel, kieséssel vagy beékel6déssel.

—>Poszt

Mogott, utan

Tlnet el6tti dllapot

—>Progresszié

A korfolyamat el6rehaladasa, stlyosboddsa
Megel6zés

->Profilaxis

Proximalis — kozelebbi, torzshoz kozeli
Pszicholdgiai és szocidlis/beilleszkedési problémak
Serdiil6kor, nemi érés

Tudé

—>Pirexia

Ilzomszovetek pusztuldsa. ->Myoglobulinuridval jar.
—>Rekurrens

->Gasztro-6zofagedlis reflux

A legjobb testi és szellemi allapot elérésre iranyuld folyamat.

Visszatérd

Normal, nyugodt Ilégzés sordan az egy lélegzetvétel

megmozgatott levegémennyiség.
Az életkornak megfeleld atlagtdl eltéré > vitdlkapacitds
Ellenallas, elviselés

—>Rabdomiolizis
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Rigiditas
Rigor
Rollator
Scoliosis
Spinalis

Stresszhormon

Stresszvalasz

Sura

Szedalas

Szimpatikus idegrendszer

Szcintigrafia

Szivultrahang vizsgalat

Szkoliozis

Szteroidok

Szukcinilkolin
Szupresszio

Tanner stadium

Tapszonda

Merevség

Fokozott izomténus
->Guruld jarokeret
->Szkolidzis
Gerincvel6i eredet(i

Egyik stresszhormon a mellékvese kéregben stressz hatasara er6teljesen
termel6d6 —>kortizol. Tovabbi stresszhormon a mellékvesevel&ben
termel6d6 ->adrenalin. A stresszhormonok mobilizaljdk az izom
energiaraktarait, fokozzak a szivm{kddést, a vérnyomast és a légzési
frekvenciat, mig csokkentik az anyagcsere sebességét és az immunvalasz
mértékét.

A stresszre adott testi reakcié (Kuzdj vagy fuss!). M(itétek esetén a
fajdalomra adott valaszreakcio.

Labikra, vadli

Altatas, nyugtatds. Célja, hogy bizonyos kellemetlen beavatkozasok
elviselését megkonnyitse; csokkentse a beteg szorongdsat és az ezzel
jard, potencialis veszélyt hordozd tiineteket; megel6zze a fajdalom és
kellemetlen élmények kialakulasat; el&segitse a zavartalan orvosi
tevékenységet.

A —vegetativ idegrendszer része. Feladata, hogy biztositsa a szervezet
bels6 kornyezetének allanddsagat és el6segitse az alkalmazkodast. A
vészreakcidk, vészhelyzetekhez tortén6é alkalmazkoddsban jatszik
szerepet.

Diagnosztikus képalkotd eljaras, mely abbdl all, hogy az elGzetesen
injekcidval bejuttatott sugarzé anyag szervezetben torténé megoszlasat
képen abrazolja.

Olyan moddszer, amellyel a sziv szerkezetét vizsgaljak. Ennek soran
hanghulldamok segitségével mozgdképeket képeznek le a szivrél. Ezek a
felvételek megmutatjak az orvosnak, hogy mennyire hatékonyan pumpal
a sziv.

Gerincferdilés; a gerinc oldaliranyd ferdiilése, amely id6vel egyre
sulyosbodik

Olyan hormonok, amelyek fontos szerepet jatszanak szamos élettani
folyamatban, igy példdul a nemi milkoédésben, valamint a
gyulladascsokkentésben is.  Szintetikusan el&allitott vegylletei
gyogyszerek.

Izomlazité szer
Elnyomas, gatlas

A serdiilés stadiumat a Tanner-féle beosztassal jellemzik, elsédleges és
masodlagos nemi bélyegek alapjan, mint pl. a genitalidk fejlettsége,
sz6rzetnovekedés, mellkas méret.

Olyan tubus, amelyen keresztil fecskendével lehet benyomni a
folyékony, pépes ételeket. A bevezetés torténhet orron keresztiil vagy a
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Tavolité izom

Tendo
Tenotomia

Testtomeg index

Toxikus
Thrombosis
Tinea

Tracheostomia

Trigger

Trombozis

Tuberculosis

Tuberkulézis

Varicella
Varus

Vegetativ idegrendszer

Vitalkapacitas

Vizhajté

Video fluoroszkdpos vizsgdlat

hasfalon keresztil.

Azok az izmok tartoznak ide, amelyek a test fliggelékeit a test
kozépvonalatél vagy egyik testrészt a masiktdl eltavolitjak.

in

inhiivelyen, inakon végzett beavatkozasok

A taplaltsdg megitélésére szolgdld mutatd: testtbmeg osztva a
testmagassag méterben kifejezett négyzetével

Mérgezb
->Trombdzisos
A borfelszin gombas fert6zése

LégcsGmetszés, gégemetszés - a légzés segitésére alkalmazott mitéti
eljaras, nyakon at a légcsébe tubust (kanil, cs6) helyeznek.

Kivalté inger

Olyan folyamat, amelyben a vér az érrendszeren bellil megalvadva
vérrogot képez, a vérrog a vérarammal tovabbjutva a véredényben
elzarédast okoz.

—>Tuberkuldzis

A Mycobacterium tuberculosis és a Mycobacterium bovis altal okozott,
kronikus vagy szubakut, specifikus terapia nélkial gyakorta haldlos
betegség. Leggyakrabban a tiid6 fert6zédik.

Baranyhiml6, amelyet a varicella virus okoz.
A |ab befelé fordul a Iabizmok egyensulytalansaga miatt.

Akarattdl figgetlen folyamatokat iranyit. llyen pl. a szivm{kodés, 1égzés,
vagy a bélmozgas.

A légz6izmok erejét felmérd vizsgalat, amely sordn a maximalis
belégzéstdl a teljes kilégzésig terjedd kifujt levegé mennyiségét mérik.

Vizhajténak nevezziik tagabb értelemben azokat a vegylleteket, melyek
megnovelik a kivalasztott vizelet mennyiségét.

Dinamikus radiografiai vizsgalat. Pl. - reflux betegségeknél a gyomor és
a nyel6cs6 feltdrasara. Pontos képet ad a nyel6cs6é és gyomor
elvaltozasokrél. A vizsgdlat nyeléskozben, rontgenbesugarzassal
torténik.

Késziilt az Izomdisztréfia Egyesiilet (Muscular Dystrophy Association — USA), A Sziil8i Osszefogas
az lzomdisztréfia Ellen (Parent Project Muscular Dystrophy — USA), a TREAT-NMD és az
Izomdisztrofias Betegek SziilGi Szervezeteinek Nemzetkodzi Egyesiilete (United Parent Project

Muscular Dystrophy) egyittmikodésével.

uscular Dystrophy
~ TREAT-NMD

LEADING THE FIGHT TO END DUCHENNE United Parent Pr

Helping Jerry’s Kids Neuromuscular Network Muscular Dystrophy
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BETEGSZERVEZETEK:

Gyogyitd Jészandék Alapitvany - Duchenne betegek alapitvanya
Székhely: 1031 Budapest, Amfitedtrum u. 23. Vl.em.50.
Képviseld.: Dr. Oberrecht Gabriella tigyvezet6

Alapitds éve: 2002.

Az alapitvany kozhasznu tevékenysége:
e egészségligyi, rehabilitacids tevékenység,
kapcsolattartds kutatdintézetekkel, a tobbi beteg szervezettel,
a megszilets gydgymodok honositasanak tdmogatasa,
a gyogyulast jelents terdpia kifejlesztéséig a beteg gyermekek segitése,
az internetes honlap fenntartdsa, melyen megtalalhaték a betegséggel kapcsolatos
altalanos és aktualis tudnivaldk,
e az érintett szlil6k kozotti kapcesolattartas megszervezése, csaladok és onkéntesek
kozotti kapcsolatépités, ismeretterjesztés.
e Nyaritaborok szervezése

E: info@duchenne.hu
W: http://www.duchenne.hu
T/F: 06-1-201-1884

Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszagos Szovetsége
Levelezési cim: 1022 Budapest, Pajzs u. 5.

EInok: Dr. Pogany Gabor

Alapitds éve: 2008.

A Szovetség célja:

e Arritka és velesziiletett rendellenességgel él6 emberek egyenjogu és teljes korl
tarsadalmi beilleszkedésének képviselete, érvényesitése és védelme;

e Aritka és velesziiletett rendellenességgel él6k hazai szervezeteinek 6sszefogdsa,
tevékenységlik segitése, 0sszehangoldsa, kozosségi érdekeik érvényesitése, védelme,
képviselete;

e Atarsadalom szemléletvaltozdsanak el6mozditasa.

e K0Oz0s programok megvaldsitasa és mikodtetése, kiilondsen a fogyatékossagra, az
esélyegyenlGségre vonatkozo tudatossag novelése terén (kiadvanyok, konferenciak,
képzések, ritka betegségekkel él6, fogyatékos emberek sajatos sziikségleteit kielégité
szolgaltatasok, stb.).

e K0Oz0s képviselet azokban a nemzetkozi kapcsolatokban, illetve szervezetekben, ahol
nemzeti ernyGszervezetek részvétele kivanatos vagy elGirt.

e Egyeztetett lobby és tarsadalmi parbeszédre irdnyulé tevékenység folytatdsa.

e KOzO0s stratégia kialakitdsa és érvényesitése a ritka betegségekkel él6 emberek tarsadalmi

befogaddsanak elésegitéséhez.
E: info@rirosz.hu

W: http://www.rirosz.hu
T: (06-1) 326-7492
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DMD BETEGREGISZTRACIO

A nemzetkoézi nyilvantartas alapjat mintegy 30 részvevd orszag nemzeti adatbazisa szolgdltatja,
amelyek bekerilnek a nemzetk6zi adatbdzisba. Az nemzetkozi adatbazisba egységes maddon
kerilnek be az adatok, oly mddon, hogy azok a klinikai kiprobalasok tervezésénél jol
hasznalhatdéak legyenek (pl. a kizaré vagy sziikséges kritériumok kulcsinformacidi, mint
jaroképesség, gyogyszeres kezelés, szivm(ikodés stb.), egyuttal lehetévé téve ezzel a
betegtoborzast is. Az adatbazis megfelel az etikai kbvetelményeknek, mind a beteg részvételét,
mind a réla szolé informacidkat illetéen. Lehet6vé teszi tovabbi modulok beépitését, az
informacidmélyités és a betegségtorténet megismerése céljabdl. A betegek az adatok nagy részét
onalléan is meg tudjdk adni. Felligyeleti szint beépitése szilkséges azonban a genetikai tesztek
eredményeinek biztonsdgdhoz. Az SMA és DMD/BMD betegadatbazis sikere nyoman mas
neuromuszkularis betegségcsoport bevonasat is tervezik.

A magyar Duchenne/Becker izomdistzrofia betegadatbazis regisztracié Budapesten az Orszagos
Kornyezetegészségligyi Intézet Molekuladris Genetikai és Diagnosztikai Osztalyan érhetd el. A
regisztracidért felelGs személy Dr. Karcagi Veronika. Magyarorszagon az OKI Molekularis Genetika
és Diagnosztikai Osztalya végzi a DMD/BMD csalddok disztrofin génjének duplikacids/delécids
vizsgalatat. Minden DMD/BMD betegink regisztraciojat lehetévé tesszik.

A regisztraciét csak akkor fogadjuk el, ha a mutdcié beigazolddott, és az osztalyunk kiallitotta a
leletet. A regisztraciohoz kitoltott regisztraciés adatlapra és kitoltott, aldirt beleegyezd
nyilatkozatra van szikség, amelyet betegeink az aldbbi cimre postazhatnak: Orszagos
Kornyezetegészségligyi Intézet, Budapest, 1096, Gyali Ut 2-6., Molekuldris Genetika és
Diagnosztikai Osztaly, Dr. Karcagi Veronika.

Miért regisztraljak?

A regisztralt betegek esetleg egyszer(iebben részt vehetnek a klinikai kiprobalasokban.
A regisztralt betegek értesiilnek a DMD legujabb kezelésére vonatkozé kutatasi eredményekrdl.
A regisztralt betegek nemzetkozi szinten hasznosithaté informacidkkal segitik a kutaték munkajat.

A regisztracids adatlap és a beleegyez6 nyilatkozat mds informaciés dokumentumokkal egyitt
letdlthetS/kérhetd itt:
www.treat-nmd.hu

E: garami.marta@treat-nmd.hu
T:+36 1476 1362.
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