DUCHENNE—FELE IZOMDISZTROFIA
DIAGNOZISA ES KEZELESE

Kézikdnyv az érintett csalddok szamara
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JOGI NYILATKOZAT

A kézikonyvben megjelent informacidk és tanacsok nem helyettesitik az orvosi ellatast, és nem pétoljak
az orvos-beteg kapcsolatot. Ezek a tanacsok orvosa egészségligyi Utmutatasaival egyutt alkalmazhatok.
Orvosit fel kell keresni minden egészségligyi probléma esetén, elsésorban olyan tlineteknél, melyek
diagndzist vagy orvosi fellilvizsgélatot igényelnek. Minden, a kézikonyvben olvasottak hataséra tett
cselekedet sajat felel6sségre hozott dontésnek mindsul. Noha minden eréfeszitést megtettiink, hogy a
kézikonyvben taldlhaté informacidk pontosak és teljesek legyenek, a pontossagot és a teljességet nem
lehet garantalni, minden egyes gondozasi helyzetet egyénileg kell kezelni.




2 A kézikdonyv hasznalata

1 Bevezetés

Ez az érintett csalddoknak sz6lé kézikdnyv
Osszefoglalja a Duchenne-féle izomdisztréfia
(DMD) orvosi kezelését vizsgalé nemzetkdzi
konszenzus eredményeit. Ezt a munkat
betegképviseleti csoportok, a TREAT-NMD
halézat és az USA Betegség Felligyeleti és
Megel6zési Kozpont (CDC) tdmogatta. Az
eredeti alapdokumentumot a Lancet Neurology
folydirat adta ki.

A DOKUMENTUM
HIVATKOZASAI:

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 tolthetd le:

http://www.treat-nmd.eu/care/dmd/care-
standards

84 vilagszerte elismert, DMD diagnosztikat végzé
és betegeket kezel6 szakember részletekre terjed6
tanulmanyan alapulnak a széles szakteriiletet
felolel6 beteggondozasi tandcsok. A szakemberek
egymastdl fliggetlenil ,osztélyoztak” a DMD
beteggondozasi gyakorlatot, hogy megallapitsak,
melyik volt ,sziikséges”, ,megfelel6” vagy
»nem megfelel6” a DMD lefolyasanak kiilonb6z6
szakaszaiban. Osszességében 70.000 kiilénb6zé
esetet vizsgdltak meg. Ez lehetévé tette
szdmukra, hogy olyan Utmutatét hozzanak létre,
mely a tobbség megegyezése alapjan a DMD
kezelésének ,legjobb gyakorlatat” képviseli.

A szakérték hangsulyozzdk, hogy a DMD
kezeléséhez multidiszciplinaris megkozelitésre
van sziikség — tobb kilonb6zé egészségligyi
terlilet kdzrem(kddésével, és sziikség van egy
orvosra vagy egészségligyi szakemberre, aki
ezt a munkat koordindlja. Miutdan nem vagyunk
egyformdk, a DMD betegséggel él6 betegnek és
csaladjanak aktivan egyiitt kell miikddnie az
egészségligyi szakemberrel, aki koordindlja és
személyre szabja a klinikai kezelést.

Ez a kézikonyv olyan alapinforméacidkkal szolgal,
amely segit Onnek, hogy hatékonyan részt
tudjon venni a beteggondozas folyamataban.
A kezel6orvosnak vagy egészségligyi
szakembernek jol kell ismernie a DMD minden
terliletét, el kell érnie a kezeléshez sziikséges
minden beavatkozasi lehetéséget, és hozza
kell jutnia a kiilonb6zd szakteriileteken végzett
vizsgdlatok eredményeihez. A betegség
kifejlédése folyaman mindig mas beavatkozas
szlikségessége keriil el6térbe. Ez a kézikonyv
végigvezeti Ont a DMD kezelésének kiilénb&z6
teriiletein (1. abra). Nem lesz minden specialistara
szlikség a betegség kilonb6z6 szakaszaiban, de
fontos, hogy elérhetéek legyenek, amennyiben
ez szlikséges, és fontos, hogy a kezelést végz6
személy tdmogatast nyujtson mindezeken a
teruleteken.

Ez a kézikdnyv nagyon sok informaciét tartalmaz.
Kétféleképpen lehet hasznalni. Néhany csalad
inkdbb arra koncentral, hogy gyermekiik a DMD
mely szakaszaba jutott. Masok pedig annyit
akarnak tudni a DMD kialakulasanak kezdete
6ta létezd minden informaciérél, amennyit csak
lehetséges.

Ebben a bekezdésben és az 1. dbran lathato,
hogyan vélekednek a szakérték a DMD egyes
szakaszairél, és informacidkat kapunk arrol,
hogyan véltozik a DMD betegséggel él6k
gondozasi igénye az idé muldsaval. Egyszer(ien
eligazodhat akkor is, ha rogtén a kézikdnyv azon
részéhez szeretne jutni, mely az On szamara
jelenleg érdekes. A kézikdnyv végén van két
fejezet, ami fontos lehet, mint gyorstajékoztatas:
olyan dolgokrdl van itt sz6, amelyekre oda kell
figyelni sebészeti beavatkozas tervezése esetén és
megfontolanddak vészhelyzetben. Az egyszer(ibb
tdjékozddast elésegitendé kiilonb6z6 szint kaptak
az egyes fejezetek cimsorai, amelyek egyeznek a
kiemelt szovegmez6 szineivel. A kézikonyv végén
lévé szészedet segit a bonyolultabb fogalmak
megértésében, melyekkel itt taldlkozik, vagy
amelyet a szakemberek hasznalnak.

+Ez a kézikdnyv egy ‘orvosi’
szemszogbdl megalkotott DMD
kezelési utmutatd, de soha ne feledjik,
az orvosi vonatkozas nem minden. A
Iényeg az, hogy az orvosi problémak
minimalizalasaval a fia élheti tovabb
az életét, és Onodk tovabb élhetik

az életiiket a beteg csaladjaként.

Emlékezziink, hogy a Duchenne

beteg fiuk boldog gyerekek, és a
legtobb csalad nagyon jol menedzseli

a helyzetet a diagnozis elsé sokkja utan.”

7

Elizabeth Vroom,

Nemzetkozi Izomdisztréfias Betegek Sziileinek
Egyesiilete (United Parent Projects Muscular
Dystrophy).

DMD LEPESROL LEPESRE (1. &bra)

A DMD olyan éllapot, ami azid6é mulasaval véltozik.
Az orvosok és mds szakemberek a betegség
kifejlédésével 0©sszefliggé kulcsszakaszokat
allapitanak meg. A kulcsszakaszok iranyaddak
az apolasi tanacsadasnal — noha a felosztas
mesterséges. Hasznélata mégis hasznos lehet,
hogy megtudjuk, az adott idében milyen
beavatkozas tandcsos, és mivarhato a kezelésektd|
a betegség ebben a szakaszdban.

Preszimptémas szakasz

A legtobb DMD beteg fitut nem diagnosztizaljak
a TUNETMENTES (PRESZIMPTOMAS) szakaszban,
kivéve, ha eléfordult a betegség a csaldadban, vagy
a mas okokbdl végzett vérvizsgélat eredménye
erre a betegségre utal. A lelassult jards vagy
meglassult beszéd tlinetei jelen vannak, de
jellemz&en enyhék és gyakran észrevétlenek
maradnak, vagy nem ismerik fel ebben a
szakaszban.

Korai jaréképes szakasz

A KORAI JAROKEPES (KORAI AMBULANS) szakasz
elején, a fiuk a DMD ,klasszikus” jeleit mutatjak —
ilyenek a Gower tiinet (amely soran a beteg csipére
tett kezével segiti a testét megtamasztani a foldrdl
valé feldllaskor), a kacsazé jaras és a labujjhegyen
jaras. A beteg felmegy a lépcsén, de jellemz6, hogy
a masodik ldbat az els6hoz emeli, ahelyett, hogy
egyik labrdl a masikra nehezedve lépne.

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

DIAGNOZIS: Specialis laboratériumi vizsgalat
sziikséges ahhoz, hogy felismerjék azt a DNS-ben
taldlhatd elvaltozast vagy genetikai mutaciét,
amely a DMD kialakulasahoz vezetett. Szakért6k
bevondsara lehet sziikség, akik segitenek megértetni
a tesztek eredményét, és elmagyarazzak, mi var az
On fidra és a csaladnak mire kell felkésziilnie.
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TANULAS ES VISELKEDES: A DMD betegséggel
é16 fiuknal nagy eséllyel fordulnak elé problémak
ezen a terileten. Némelyekért a DMD agyra
gyakorolt hatasa a felel6s, mig masokat a fizikai
korlatok okozzdk. Néhany gydégyszer, mint a
szteroidok, szintén szerepet jatszanak a tanulasi
és viselkedési problémakban. A csaladi tamogatas
elengedhetetlen, és a kezelésben résztvevd
szakembereknek esetleg bizonyos tanuldsi és
viselkedési problémakkal is foglalkozniuk kell

(10. fejezet).

GYOGYTORNA: A gyégytornasszal (5.
fejezet) vald kapcsolatfelvétel mar ebben a korai
stddiumban lehetévé teszi a rendszeres torna
fokozatos bevezetését, hogy az izmok rugalmasak
maradjanak, és megel6zziik vagy minimalizaljuk
az izliletek merevségét. A gydgytorndsz tanaccsal
lathatja el az iskolat a megfelelé gyakorlatokkal
kapcsolatban, hogy az iskola is részt vegyen a
mozgasterapiaban.

SZTEROIDOK: A korai jaroképes idészak a
megfeleld arra, hogy tébbet tudjunk meg az olyan
lehet6ségekrdl, mint a szteroid kezelés (4. fejezet),
amely segitséget nyujt, amikor a fi mozgaskészsége
egyenetlenné vialik vagy fejlédése stagnal. A
szteroid kezelés betervezésekor fontos, hogy mar
eléz6leg minden lehetséges oltast megkapjon a
beteg a védettséget kialakulasa érdekében, és hogy
elére felderitsiik, hogyan lehetséges barmelyik
kockézati tényez6 megel6zése vagy minimalizalasa.
Sulyméréssel kapcsolatos uUtmutatéra példaul
szlikség lehet.

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Altaldban a sziv- és
Iégzéizmokndl ebben a stadiumban még nem
jelentkezik probléma, de a felulvizsgélatot a
folyamatos nyomon kovetéses vizsgalatokba be
kell épiteni, annak érdekében, hogy tisztaban
legyiink az alapallapottal (mi a ,normalis” az On
fia esetében). Szivm(ikddés vizsgalat ajanlott a
diagndzis feldllitasakor, és onnantél kezdve minden
masodik évben 10 éves korig. 10 éves kor utdn
gyakrabban kell szivvizsgalatot végezni. Szintén
fontos, hogy a fii megkapja a Pneumococcus és az
influenza elleni védéoltast (7. fejezet).

Késéi jaroképes szakasz

A KESOI JAROKEPES (KESOI AMBULANS)
szakaszban egyre nehezebbé vilik a jaras, egyre
nehezebben megy a Iépcs6zés és a foldrél 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
iranyul (10. fejezet).

GYOGYTORNA: A rehabilitacié feladata,
hogy tovébbra is a mozgas széles spektrumdra
és az Ondllésagra fokuszéljon (5. fejezet). Ha az
izlileti feszesség tulsagosan problematikus a
fizioterapias kezelés soran, ortopédiai szakemberek
fellilvizsgalata és segitsége valhat sziikségessé.
Biztositani kell, hogy megfeleld, allité funkciéval
rendelkez6 kerekesszék alljon rendelkezésre
lehetévé téve az 6ndlldsag és kényelem tovabbi
fenntartasat.

SZTEROIDOK: A szteroid-kezelés folyamatos
feligyelete — az adagolasra, az alkalmazott ddzisra
(4. fejezet) és a mellékhatasokra forditott figyelem
- fontos ebben a szakaszban. Evente kétszer
sziikségesek az erénlétre és az izommikodésre
vonatkozé vizsgalatok. A folyamatos
sulyfelligyeletnél szamitasba kell venni a fogyasra
vagy hizasra vonatkozé barmilyen tendenciat, és
biztositani kell a megfelel$ beavatkozas lehet6ségét,
amennyiben probléma jelentkezne (9. fejezet).

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Noha légzési és
keringési szempontbdl (7. és 8. fejezet vonatkozé
részei) a problémak jelentkezésének kockazata
még alacsony, mégis sziikséges a sziv- és légzé
izmok folyamatos felllvizsgalata. 10 éves
kortél a szivpumpdlas hatékonysagat vizsgalod
szivultrahangot (echokardiogram) és masfajta
teszteket évente kell elvégezni. Amennyiben
barmilyen valtozast mutat a szivultrahang, az orvos
beavatkozast fog javasolni.

Korai nem jaréképes szakasz

Késbi nem jaroképes szakasz

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

TANULAS ES VISELKEDES: Az allapotromlas
elérehaladta ellenére névekvd hangsulyt kell
helyezni az 6nallésagra, hogy batoritsuk az
iskolai és szabadidds tevékenységekben valo
normalis részvételt a serdiil6korban.

FIZIOTERAPIA: Mind a felsé végtagok
(vallak, konyok, csukld, ujjak) feszességére
valé odafigyelés, mind a gyermek allé
helyzetben  tartdsat  biztosit6  tamogatd
eszk6zok alkalmazédsa nagyon fontossa valik. A
gerincferdiilés (szkoliézis) sokkal ritkdbban fordul
eld a szteroidok széleskor(i hasznélata esetén, de
ennekfigyelése ajaroképes szakasz elmulasa utan
még mindig nagyon fontos. Bizonyos esetekben
a gerincferdiilés meglehetésen hirtelen fejlédik
ki — sokszor egy hénap leforgasa alatt (6. fejezet).
Ortopédiai beavatkozas sziikséges akkor is,
amikor a labtartdas egyre nehezebbé valik.
Ez fajdalommal, kellemetlen érzéssel jar, és
behatérolja a labbelik megvalasztasat.

SZTEROIDOK: Ebben a szakaszban (4. fejezet)
a kezelés fontos része a szteroid-kezelés,
fuggetlenil attél, hogy az mar kordabban
megkezd6dott, és ebben a szakaszban
folytatodik, vagy ebben a szakaszban kezdédik.

SZIV- ES LEGZOIZMOK: Az évenkénti
szivm(ikddés ellenbérzése még mindig fontos, és
minden elvaltozas azonnali kezelést igényel (8.
fejezet). A légzésfunkciok valdszintileg romlani
fognak az 6nallé jaras készségének elvesztésével,
és tobblépcsés megel6zési folyamatot kell
elinditani (7. fejezet), amely segiti a Iégzést és a
hatékony kéhogést.

A KESOINEM JAROKEPES (KESOI NEM AMBULANS)
szakaszban, a felsé végtagok mikodése és a
megfelelé testhelyzet felvétele egyre nehezebbé
valik, és nagyobb a valészin(isége a szovédmények
kialakuldsanak.

GYOGYTORNA: Fontos megbeszélniink a
gyogytornasszal, hogy milyen jellegli eszk6zok
segitik leginkabb az 6néllésagot és a mozgast. Mas
cselekvésseqité eszkdzokre, Ugymint az evés, ivas,
WC-hasznalat és az agybol valo felkelés és lefekvés,
is szlikség lehet.

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

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

Sok DMD betegséggel él6 fiatalember teljes felnétt
életet él. Fontos, hogy tdamogatott, de 6nallé felnétt
életet tervezziink szdmukra, szdmitasba véve, hogy
a felnéttek lehetéségei 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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2. dbra - Gower tunet

3 Diagnoazis

Gondos diagnézisallitas

Egy betegség pontos megdllapitasat diagndzisnak
nevezziik. Nagyon fontos a megfeleld
diagndzis felallitdésa, amennyiben az orvos
DMD betegségre gyanakszik. A beteggondozas
célja ebben a szakaszban az, hogy feldllitsak a
pontos diagnézist, amilyen hamar csak lehet.
A diagnoziséllitassal egyidejlleg genetikai
tandcsaddssal egybekotott tajékoztatdst
lehet adni a csaldd minden tagjanak a DMD
altalanos lefolyasardl és a kezelés lehetéségeirdl.
Megkezd6édhet a megfelel6 kezelés, a csalad
tamogatasa és informaldsa. Idedlis esetben a
diagndzist egy neuromuszkularis betegségre
szakosodott neuroldgus allitja fel, aki a gyermeket
klinikailag kezelni tudja, és aki helyesen értelmezi
és kezdeményezi a vizsgdlatokat. A diagndzis
felallitasa utani csaladkovetés és csaladtamogatas
gyakran kiegésziil genetikai tandcsadassal is.

JEGYEZZUK MEG:

1. A diagnozisallitas fontos Iépés ahhoz, hogy
orvossal egyiitt kidolgozzak az On fidnak
betegellatasi tervét.

. Az orvosok nem tudjak a magas CK
érték alapjan diagnosztizalni a DMD
betegséget, ezt genetikai vizsgalatnak kell
megerdsitenie.

. ON NINCS EGYEDUL. Minden felmeriilé
kérdéssel forduljon orvosahoz, és
konzultaljon genetikai tandcsaddval.

. Szintén id6szerl, hogy felvegye a
kapcsolatot egy betegszervezettel, amely
konkrét esetekben is segitséget tud
nyujtani. Itt taldlhatja az elérhet6ségek
listajat:
http://www.treat-nmd.hu/beteggondozas/
magyar-betegszervezetek

Mikor meril fel a DMD gyanuja?

Az els6 betegségre utalé gyanu az aldbbi tiinetek
jelentkezésekor meril fel (még ha nincs is DMD a
csaladtorténetben):

. lzomm(ikédési problémék. Altaldban
valamelyik csalddtag veszi észre, hogy valami
nem stimmel. A DMD beteg fiuk késébb
kezdenek jarni, mint a velik egykoru fiuk.
Vadlijuk izma megvastagodott és nehézséget
jelent nekik a futas, az ugras vagy a lépcsézés.
Kénnyen elesnek, és hajlamosak lehetnek
a labujjhegyen jéarasra. Esetleg beszéd
problémdjuk is van. A DMD egyik klasszikus
jele az, amit Gower tiinetként ismeriink, amikor
a fiinak hasznélnia kell a kezét és a karjat, hogy
,beinditsa” a testét, hogy felemelje magat
a foldrél allo helyzetbe. Mindez a csip6- és
combizmok gyengeségének tulajdonithato
(Iasd 2. abra).

A vérben magas azizomsejtekben felszabaduld
kreatin kinaz (CK) enzim aktivitasa. A magas CK
érték esetén neuromuszkuldris betegségekre
specializdlédott neuroldgussal torténd siirgds
konzultaciéra van szlikség, a diagnézis pontos
megéllapitasa érdekében. Mivel magas CK érték
észlelheté egyéb izombetegségek esetében
is, a magas CK érték 6nmagaban nem elég a
diagndzis felallitasahoz.

« A DMD beteg gyerekeknek gyakran
beszédfejl6dési problémajuk van (10. fejezet).

A DMD DIAGNOZIS MEGEROSITESE

A DMD genetikai betegség —a DMD gén, vagy mas
néven disztrofin gén mutdcidja vagy elvaltozasa
okozza. A diagnézist - éltaldban a vérmintabdl
végzett — génvizsgdlatnak kell megerGsitenie,
de olykor egyéb vizsgélatokat is elvégeznek. Az
1. szévegbox némi hattér informaciét nyujt a
genetikai vizsgalatokrol.




VIZSGALATOK

1) GENETIKAI VIZSGALAT

Genetikai vizsgalatra mindenképp sziikség van,
még akkor is, ha az izombiopszia aldtdmasztja a
DMD diagndzist. Kiilonb6z6 genetikai vizsgalatok
konkrét és részletesebb informaciét nyujtanak a
DNS elvéltozasrél vagy mutaciordl. Tobb ok miatt
is fontos a megerdsité genetikai vizsgalat. Segit
megallapitani, hogy a fii a genetikai elvaltozas
alapjan alkalmas-e egy adott mutacidspecifikus
klinikai kiprébalasban valé részvételre, és segiti
a csalddot az olyan dontések meghozataldban,
amelyek a magzati diagndzissal vagy a jévébeni
terhességvallalassal kapcsolatosak.

Amikor kideriil, hogy a beteg DNS disztrofin
génjében mutacié vagy valtozas van jelen, az
anyaknak fel kell ajanlani a genetikai vizsgalat
lehetéségét, hogy ellenérizziik, hordozék-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 hordozok-e.

A genetikai vizsgélat és a genetikai tanacsado
ehhez f(iz6d6 magyarazata segiti a csaladot abban,
hogy megértsék a vizsgalatok eredményeit és
annak lehetséges hatasat mas csaladtagokra (lasd
1. sz6vegbox).

2) IZOMBIOPSZIA

Az orvos izombiopsziat javasolhat (ennek
sordn kevés mintat vesznek az izomszovetbdl a
vizsgalathoz). A DMD esetén fenndllé genetikai
mutdcié azt eredményezi, hogy a szervezet nem
képes a disztrofin fehérje termelésére, vagy nem
termel bel6le eleget. Az izombiopszia vizsgalat
kimutatja az izomsejtekben jelenlévé disztrofin
mennyiségét (lasd 3. dbra).

Ha a genetikai teszt mar aldtdmasztotta a
diagndézist, nincs sziikség izombiopszia vizsgélatra,
noha néhdny helyen a diagndzist izombiopszia
vizsgalattal allitjdk fol. Ennek ellenére pozitiv

izombiopszia eredmény esetén is sziikség van
DNS vizsgaélatra ahhoz, hogy megallapitsuk a DNS
konkrét elvaltozasat, vagyis a genetikai mutaciot,
amely a DMD-t okozza.

Kétféle, gyakran végzett, izombiopszian alapulo
vizsgalat létezik. Ez az immuncitokémia és az
immunoblot analizis. Ezek a tesztek jésoljadk meg
a disztrofin jelenlétét vagy hidnyat, és segitenek
abban, hogy elkilonitsik a DMD-t az egyéb,
enyhébb betegségtdl.

3) EGYEB VIZSGALATOK

A multban az elektromiografiaként (az izomrostok
elektromos tevékenységének vizsgalata és
rogzitése grafikus moédszerrel) ismert vizsgalat
és az ingerlletvezetési sebesség vizsgalat (NCV)
hagyomdnyos vizsgdlati moédjait végezték el
neuromuszkuldris betegség gyanuja esetén.
A szakért6k egyetértenek abban, hogy ezek a
vizsgalatok NEM megfelel6ek és nem szlikségesek
a DMD megallapit dséhoz.

3. abra

Izombiopszia; balra: normalis izom, jél latszik az
izomrostok kortl a disztrofin; jobbra: disztréfias
izom, hidnyzik a disztrofin fehérje.

NORMAL

1. sz6vegbox

Miért fontos a genetikai
megerosités?

GENETIKAI TANACSADAS ES HORDOZOSAG TESZT:

+ Bizonyos esetekben a DMD-t okozé

genetikai mutdcio véletlenszerlen torténik

a filgyerekben. Ezt spontan mutaciénak
tekintjuk. Mas esetekben azonban a mutaciot
az édesanya orokiti at.

+ Ha az anyaban jelen van a mutaciét, akkor 6

“hordozd”, és ezt a genetikai mutaciét mas
gyermeke is 6rokolheti. Az a filgyermeke,

aki a mutéciot hordozé X kromoszémat
0rokli, DMD érintett lesz, mig ugyanebben az
estben lanyai hordozék lesznek. Ha az anya
hordozésag tesztje azt mutatja, hogy 6 maga
mutaciot hordoz, ezt figyelembe kell vennie
a tovabbi gyermekvallalas tervezésekor, és
ugyanez vonatkozik a csalad néi rokonsagara
(lanytestvérek, nagynénik, leanygyermekek),
akiknél szintén hordozésag vizsgalatot kell
végezni, hogy kideriljon, fennall-e a DMD
fitgyermek sziiletésének kockazata.

Ha az anya nem bizonyul hordozénak, akkor
is fennall az elkbvetkezendé terhességek
folyaman a betegség kialakulasanak

némi kockdazata, mert eléfordulhat, hogy
petesejtjei egy részében fellépett a mutdcio.
Ezt a jelenséget csiravonal mozaikossagnak
nevezziik.

A hordozo esetében ritkan, késéi életkorban
felléphet sziv- vagy labgyengeség. A
hordozésag ismerete segit a tlinetek
azonositasaban, igy a hordozé megfelelé
tanacsot kaphat.

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

KLINIKAI KIPROBASARA VALO ALKALMASSAG:

+ Szamos DMD klinikai kiprébalas van
folyamatban, amelyek bizonyos mutécié
tipust céloznak meg. A genetikai vizsgalat
eredménye dénti el, hogy az On fia részt
vehet-e a klinikai kiprébalasokban. Az
orvosok csak akkor taldljak meg a megfelel6
fibetegeket, ha 6k betegadatbazisban
regisztralva vannak.

A legfontosabb kérdés, amelyre valaszt
kell adni az alkalmassagi sztirés soran,
hogy a genetikai teszt, amellyel a mutéciét
pontositottak, megfelelt-e az elfogadott
eléirdsoknak. Ha nem igy tortént, tovabbi
vizsgélatokra lehet szlikség. Ezt az orvossal
kell megbeszélni. A pontos mutaciénak
szintén szerepelnie kell a betegadatbézisban.
Az alapdokumentumban (tudomanyos
cikk) részletesen olvashaté, hogy mely
genetikai teszteket kell elvégezni, és ezek
mennyire megbizhatdak a mutacié pontos
megéllapitdsa szempontjabol.

A DMD nemzeti adatbdzisba itt regisztralhat:

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

Részletesebb informaciok itt olvashatok:

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




4 Neuromuszkularis gondozas -
az izomeré és azizommukodés megtartasa érdekében

Milyen vizsgalatokat kell elvégezni és
miért?

Az On fianak rendszeresen fel kell keresni a
szakorvost, akinek megvan a szaktuddsa ahhoz,
hogy figyelemmel kisérje a gyermek allapotat,
észrevegyen mindent, ami szokatlan, és tovabbi
vizsgalatokat irjon elé. A beteg-orvos taldlkozé
fontos ahhoz, hogy az orvos a megfelel6 idében uj
kezelések mellett dontson, elére lassa és a lehetd
leghatékonyabban megel6zze a problémakat. A
fiu félévenként jelentkezzen orvosi vizsgalatra, a
gyogytornaszt és/vagy a foglalkozas terapeutat
pedig, amennyiben lehetséges, 4 havonta ajanlott
felkeresni.

A DMD betegek utankdvetése soran a kilonb6zé
intézmények eltéré vizsgalatokat végeznek. A
Iényeg a rendszeres vizsgalat, hogy a sziikséges
beavatkozasokat el lehessen végezni. A rendszeres
vizsgalatok segitenek feltarni azt, hogy mennyire
elérehaladott a beteg éllapota.

Amiket vizsgalni kell:

ERONLET: Az erénlétet tdbbféleképpen lehet
mérni annak megallapitasara, hogyan valtozik az
egyes izliletek 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 beavatkozidsok lehetnek a
leghatékonyabbak.
IDOMERO  TESZTEK: Sok intézményben

rendszeresen végeznek idéméré teszteket,
melyek azt mérik példaul, hogy mennyi id6t vesz
igénybe a foldrdl valo felkelés, egy bizonyos tav
megtétele és néhany lépcséfok megmaszasa. Ez
fontos informaciét nyujt az dllapot véltozasarol és
arrél, hogyan reagal a beteg a kezelésre.

MOZGASFUNKCIO SKALAK: Sok kiilénbézé skala
létezik, de a vizsgalatot végzd intézményben
mindig ugyanazt kell haszndlni az éllapot
rendszeresen torténé felméréséhez. Idével
esetleg mas skalakra lesz sziikség.

AKTIVITAS A MINDENNAPOKBAN: Ez vélaszt
ad a szakembereknek arra, hogy milyen
egyéb segitségre van szilkség az 6nallésag
tdmogatdsahoz.

Gydgyszeres kezelés izomtlinetekre

Napjainkban széles kor( kutatas folyik a
DMD kezeléséhez sziikséges Uj gyodgyszerek
teriiletén. Ebben a kézikdnyvben a szakérték

JEGYEZZUK MEG:

1. Miutan fianak nincs disztrofin fehérjéje, izmai
fokozatosan gyengtlnek.

2. Bizonyos gyakorlatok, az izmok kifarasztasa az
izomsorvadast fokozhatjak.

3. Az orvos ismeri az izomsorvadas
kifejlédésének folyamatat, és felkésziti a
fiat az izomsorvadas egymast kovetkezd
fokozataira.

4. Az orvosnak tudnia kell, hogy fidnak izmai
hogyan mikédnek, hogy a megfelel6 terapiat
a lehet6 leghamarabb el lehessen kezdeni.

csupdn tanacsokat adnak ott, ahol elegendd
tény tdmasztja ald a gydgyszeres kezelés
sziikségességét. A tandcsok moédosulhatnak a
jovoben, ahogy Uj eredmények (pl. klinikai tesztek
eredményei) valnak elérhetévé. A tandcsokat
fellilvizsgéljak, amint Uj eredmények sziiletnek.

Noha azt varjuk, hogy a jovében a gydgyszeres
kezelési lehet6ségek nagyobb skaldja fog
rendelkezéstinkre allni, pillanatnyilag a szteroid-
kezelés az egyetlen olyan gydgyszeres kezelés,
amelynek hatékonysdgaban egyetértenek a
szakért6k. A szteroidok alkalmazasét részletesen eza
fejezet fogja targyalni. A betegség egyéb tiineteire,
mint pl. a szivproblémak, késébb térlink ki.

Szteroid kezelés -
utmutaté [épésrél |épésre

A szteroidokat sok mds betegség esetében
hasznéljék, és hasznalatdval kapcsolatosan
kell6 tapasztalat all rendelkezésre vildgszerte.
A gyogyszeres kezelés kétségteleniil sok DMD
betegséggel él6 fiunak segitség lehet, de a
gyogyszerek hatasat ki kell egyensulyozni olyan
el6relatd kezeléssel, amely a mellékhatasokra
iranyul. A szteroidok hasznalata nagyon fontos
a DMD betegség esetén, amit minden csaladdal
meg kell beszélni.

AZ ALAPOK
- Egyediil a szteroidok (melyeket
glikokortikoidoknak vagy

kortikoszteroidoknak is hivnak) azok a
szerek, amelyek koztudottan lassitjak a
DMD betegséggel él6k izomerésségének
és izommozgasuk funkciéinak romlasat.
A szteroid hasznalat célja, hogy segitse a
gyermeket hosszabb ideig 6nalléan jarni,
lehetévé téve a fokozott aktivitast, késébb
pedig minimalizalja a légzés-, a sziv-, és az
ortopédiai problémakat. Csékkentheti a
gerincferdiilés (szkolidzis) kockazatat is.

« A szteroidok mellékhatasainak
megel6zése és kezelése elérelatast és
kiszamithatésagot igényel. A problémak
kialakuldsanak megakaddlyozdsdra és a
tinetek sulyosbodésanak elkerilésére
KORAI beavatkozas sziikséges. A szteroidok
alkalmazéasanak mellékhatésait az 1. tablazat
sorolja fel.

A SZTEROIDSZEDES ELKEZDESE ES LEALLITASA

+ Akkor a legoptimalisabb a szteroid-kezelés
megkezdése, amikor a mozgasos funkciék
»Sstagnalé 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 tanécsos a szteroid-
kezelés elkezdése olyan gyerekek esetében,
akiknek még fejlédésben van a mozgaskészsége,
féleg ha még nincsenek 2 évesek.

« A kotelez6 oltasokat még a szteroid
kezelés megkezdése el6tt be kell adni, és a
baranyhimlé (varicella) elleni védettségnek
mar ki kell alakulnia.

JEGYEZZUK MEG:

1. A szteroidok az eddig ismert egyetlen
gyogyszercsoport, amely lassitja az izmok
gyengulését.

2. Mindig emlitse meg az orvosoknak,
beteggondozoéknak, hogy fia szteroidot
szed. Kiilonosen fontos ez, ha mtétre keral
sor, sériiléskor vagy fert6z6 betegségek
esetén, mert a szteroidok legyengitik az
immunrendszert.

3. Sosem szabad hirtelen abbahagyni a
szteroidok szedését.

4. Fia rendszeresen keressen fel szteroid
kezelésben jartas orvost. Az orvos felhivja
a figyelmet a lehetséges mellékhatasokra,
és megmondja, hogy a fia esetében melyik
melléktilinet jelentkezésével lehet szamolni,
mint kockazati tényezével.

+ A szteroid-kezelés megkezdése a mar
jaroképtelen fiuk/fiatalemberek esetében
0nall6 dontésuik kérdése, amit meg kell beszélni
az orvossal, figyelembe véve a mar fennallé
rizikéfaktorokat is. Olyan fiuk esetében, akik
mar akkor szteroid-kezelésben részesiltek,
amikor még tudtak jarni, sok szakérté a
szteroidok folyamatos szedését a jaroképesség



2. szOvegbox

A szteroid szedés megkezdésének
és ledllitasanak dozisa

eredmények és mellékhatasok kezelésének
kimenetele alapjan.

. A Prednizolon javasolt kezdé dézisa Ha a viszonylag kis (a kezdeti d6zis/testsuly

elvesztése utan is tandcsolja. A jaroképtelen
betegek esetében a szteroid-kezelés célja
a felsé6 végtagok erejének fenntartdsa, a
gerincferdilés kialakuldsanak lassitasa és a
1égz6- és keringési funkciok hanyatlasanak
késleltetése.

Szteroid adagolasok

A DMD-kezelés sordn a lehetséges zavard
tényez6k egyike, hogy kilénbdz6 orvosok
és kulonbodzé gydgyintézmények gyakran
kilonbo6z6 szteroid-kezelést irnak elé, ami azt
jelenti, hogy sokféle gyogyszerrel és gydgyszeres
kezeléssel taldlkozhatunk. Az aldbbi iranyelvek
megprobalnak vildgos uUtmutatast adni a
szteroidok rendszeres funkcié- és mellékhatas
ellenérzés melletti hatékony és biztonsagos
hasznalatat illetéen (2. szévegbox).

+ A DMD-kezeléskor leggyakrabban hasznalt
szteroid a Prednizolon és a Magyarorszagon
nem engedélyeztetett Deflazacort. Hatasuk
hasonlé. Tervezett klinikai kiprobalasuk
fontos, és segitséget nyujt abban, hogy
a jovében jobban megértsik mukodési
mechanizmusukat.

+ Annak a megvaélasztdsa, hogy milyen

szteroidot hasznaljunk a kezeléskor, attdl
fligg, hogy az adott orszigban milyen
szteroidok hozzaférhetéek, hogy milyen a
csaldd anyagi helyzete, hogy mi a gydégyszer
bevételének mddja, és milyen mellékhatasok
jelentkeznek. A Prednizolonnak az elénye az,
hogy nem draga, és hogy mind tabletta, mind
folyadék formajaban kaphaté. Vannak, akiknél
inkabb a Deflazacortot részesitik elényben
a Prednizolonnal szemben, mivel ennél a
gyogyszernél némileg alacsonyabb az esély a
sulygyarapodasra.

0.75 mg/kg/nap, mig a Deflazacorté 0.9
mg/kg/nap, reggeli bevitellel. Néhany
gyermek esetében mulé mellékhatdsok
jelentkezhetnek (hiperaktivitas,
kedélyhullamzas) a gyégyszer bevételét
kdvetd néhany ora elteltével. Az 6 esetiikben
a délutani gyogyszerbevitel enyhitheti a
tineteket..

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

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

A naponta torténé gyogyszerbevételt
elényben részesitik a szakemberek mas
adagolasi médoknal. A folyamatban 1évé és
jovébeli tanulmanyok médosithatjak ezt az
ajanlast.

A szteroidok fenntarté ddzisanak
meghatarozasa a novekedés, a szteroid
kezelésre valé reagélas és mellékhatasok
fellépése kozotti egyensuly fliggvénye. Az
adagolast minden betegldtogatas alkalmaval
feltlvizsgaljak, az elvégzett vizsgalati

kg-nal alacsonyabb) dézist szed6 fiuk
izommiikodése romlik, megfontolando
egy “miikodésmentési” atallitas. A dozist
az el6irdnyzott szintre novelik, és a beteg
allapotanak javulasat két-haromhavonta

ellenérzik.

A nem jaroképes allapotban kezdett
szteroid kezelés optimalis dozisat illetéen
nincs k6zés megegyezés. Sem a szteroid
kezelés gerincferdiilés kialakuldsat gatlo, sem
szivmUikodést vagy légzésfunkciét stabilizalo
hatasmechanizmusa és pontos hatékonysaga
nem ismert. Ennek megallapitasa tovabbi
vizsgalatokat igényel.




3. szovegbox

Szteroid gyogyszerezés

« Telefonos vagy a havi mellékhatas
felmérésére iranyulo feliilvizsgalat soran
1/4-1/3-ara torténo doziscsokkentés
javasolt, ha nem elviselhet6é vagy nem
kezelhet6 mellékhatasok lépnek fel.

Ha a gyogyszerddzis csokkentése ellenére
sem véltoznak a nem elviselheté

vagy nem kezelhet6 mellékhatasok
tiinetei, mas alternativ terapias
gyogyszeradagolasra kell attérni.

A szteroid terapiat nem kezelhet6 vagy
nem toleralhaté mellékhatasok esetén
sem szabad addig abbahagyni, amig
legalabb egy doziscsokkentéssel és/
vagy alternativ adagolasi terapiaval
nem probalkoztak. Ez az ajanlas mind a
jaréképes, mind pedig a nem jaroképes
betegre vonatkozik.

Ha a dozis bedllitasa és/vagy az adagolasi
terapia megvdltoztatdsa nem hatdsos

a nem kezelhet6 és nem tolerédlhat6
mellékhatdsok enyhitésében, a szteroid
terdpiat meg kell szakitani. Ezt személyre
szabottan, a gyermekkel és a csaladdal
egyuttmuikodve kell megtenni.

A szteroid terapiat sosem szabad
hirtelen leallitani.

Szteroid gyégyszeres kezelés és
mellékhatasok
(3. és 4. szévegbox, 1. tablazat)

Amint a fidbetegnél elkezdik a tartds
szteroid-terdpiat, kulcsfontossdgu a
szteroidok okozta mellékhatasok felligyelete.
Bar jelenleg a DMD gyégyszeres kezelésének
egyetlen mddja a szteroid-kezelés, annak
adagoldsat nem kezdheti meg otletszeren
az orvos vagy a csalad, és az csak megfeleld
tapasztalattal rendelkezé orvos el6irdsa
alapjan szedheté.

4. szovegbox

Mas gyogyszerek és taplalék
kiegészitok

Bizonyos esetekben a szakemberek egy
sor gyoégyszert és taplalék kiegészitét
szamitasba vesznek a DMD kezelése
soran. Az ajanlas elkészitése el6tt a
szakemberek fellilvizsgaltak minden,
ide vonatkoz6 publikalt adatot, hogy
vajon elég bizonyiték all-e rendelkezésre
a biztonsagos alkalmazasukat és
hatékonysagukat illetéen.

A szakemberek az alabbi kovetkeztetéseket
vontak le:

- Az Oxandrolon, anabolikus szteroid,
alkalmazasa nem javasolt.

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

Nem tamogatjak a kreatin rendszeres
hasznalatat. A kreatin (randomizalt,
kontrollalt) klinikai kiprébalasa DMD

A szteroid-kezelés az egyetlen olyan
gyogyszeres kezelés, amelynek ajanlasaban
egyetértenek a szakértok. Noha néhany, a
4. szévegboxban emlitett gydgyszereket elég
széles korben haszndljdk, egyszerlien nincs
elég bizonyiték a hatékonysdgukra. Nagyon
fontos, hogy minden gydgyszer szedésének
megkezdését vagy abbahagydsit meg kell
beszélni az orvossal.

betegeken nem mutatott egyértelma
jotékony hatast. A veseproblémas
betegek kreatinkezelését meg kell
szakitani.

Nem ajanlott mas gydgyszerek és
taplalék kiegészitok hasznalata

sem, amelyeket néha a DMD betegek
kezelése folyaman hasznalnak, ide
értve a koenzim Q10-t, karnitint,
aminosavakat (glutamine, arginin),
gyulladascsokkentéket/antioxidansokat
(halolaj, E-vitamin, zoldtea extraktum,
pentoxifillin/Trental) és mas szerek,

igy a névényi kivonatoké sem. Ezekre
vonatkozdéan nincs elég irdsos bizonyiték.

A szakemberek egyetértenek abban,
hogy tovabbi kutatasok sziikségesek
ezen a teriileten. A szakemberek a
csalad aktiv részvételére 6sztondznek
minden tovabbi tudas megszerzésére
iranyulé tevékenységhez, tgymint
betegregisztracio, klinikai kiprobalasok.

Az 1. tablazat a szteroidok f6, kovetést igénylé
mellékhatasait és a hatékony beavatkozést
foglalja O0ssze. A kezelés sulyra, novekedésre
gyakorolt hatasat, a mellékhatasok fellépését
és kezelhet6ségét mind figyelembe kell venni a
doézis fenntartasakor vagy emelésekor.




1. tablazat

SZTEROID MELLEKHATASOK: MELLEKHATASOK KOVETESE ES BEAVATKOZAS

Ime, néhany névésben lévé gyermeken végzett magas dozisi szteroid-kezelés leggyakoribb
mellékhatédsainak listaja. Fontos tudnunk, hogy az egyes emberek nagyon kiilénb6zéképpen reagélhatnak
a szteroidokra. A sikeres szteroidkezelés kulcsa, hogy tisztaban legytink a lehetséges mellékhatésokkal, és
arra torekedjiink, hogy ezek kialakulasat megakadalyozzuk, vagy csokkentsiik, ahol csak lehetséges. Amint
a mellékhatasok kezelhetetlenné vagy elviselhetetlenné vélnak, a szteroid dézisanak csdkkentésére van
sziikség. Amennyiben ez sem segit - miel6tt teljesen abbahagynank a kezelést -, tovabbi csdkkentés vagy Uj
szedési-rendre valtas sziikséges.

SZTEROID MELLEKHATAS

Altalanos tiinetek és
kallem

Hizas

Kovérség

Cushing-szer( vonasok

(,hold arc”)

Tulzott
sz6rzetnovekedés
(hirzutizmus)

Mitesszer (akné),
gombdsodas (Tinea),
szemolcsok

Novekedéslassulas

MEGJEGYZES ES ELLENORZESRE
AJANLOTT TUNETEK

Dietetikai tanacsadasra van sziiksége
minden csaladdnak a szteroid-kezelés
megkezdése el6tt. Figyelmeztetni

kell 6ket, hogy a szteroidok novelik az
étvéagyat.

Id6vel egyre feltlin6bbé valik az arc
és az orcak kikerekedése.

Orvosi vizsgalat szlikséges.

Feltiin6ébb tinédzserek esetében.

A legalabb féléves magassagmérések
részét képzik az altalanos kezelésnek
(a DMD betegek altalaban
alacsonyabbak szteroid-kezelés
nélkdl is).

OTLETEK, AMELYEKEN
ERDEMESGONDOLKODNI ES

MEGBESZELNI AZORVOSSAL

Annak érdekében, hogy kivédjiik

a sulygyarapodast, fontos, hogy az
egész csalad odafigyeljen a sajat
taplalkozasara. Keressen, kérjen

az egész csalad étrendjére és
taplalkozasara vonatkozo tanacsokat!

A folyamatos étrend-felligyelet, a
cukor és a sé bevitelének korlatozasa
segithet sulygyarapodasnal, és
minimalizélhatja a Cushing-szer(
vonasokat.

Ez dltalaban nem olyan sulyos, hogy
sziikségessé tegye a gydgyszerelés
megvaltoztatasat.

Alkalmazzunk helyi kezelést (recept
helyi kezelésre), és ne stirgessiik

a szteroid-kezelés rendjének
megvdltoztatdsat, kivéve, ha az a lelki
teher miatt sziikségessé valik.

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

SZTEROID MELLEKHATAS

Késéi pubertas

Magatartaszavarok

(A 10. fejezetben sokkal
tobb viselkedéssel
kapcsolatos informacio
olvashato)

Immun/mellékvesekéreg
szuppressziod

MEGJEGYZES ES ELLENORZESRE

AJANLOTT TUNETEK

Fejlédéskovetést igényel.

Tarjunk fel minden késdi szexualis
érést a csalddtorténetben.

Allapitsuk meg a jellemz6
hangulatot, temperamentumot és az
ADHD (hiperaktivitas) problémakat.
Ne feledjiik, hogy ezek gyakran
id6legesen rosszabbodnak a
szteroid-kezelés elsé 6 hetében.

Ne feledjtik, a sulyos fert6zések
kockazatat és azt, hogy a kisebb
fertézéseket is azonnal kezeljik.

Téjékoztassunk minden egészségligyi
szakembert, hogy a gyermek
szteroid-kezelésben részesiil.

Ne fejezziik be hirtelen a
szteroidkezelést.

Fontos, hogy aki folyamatosan
szteroid-kezelés alatt all, ne hagyja
ki a gyégyszerét 24 éranal hosszabb
ideig, f6leg ha nem érzi j6l magat.

OTLETEK, AMELYEKEN
ERDEMESGONDOLKODNI ES
MEGBESZELNI AZ ORVOSSAL

A pubertassal kapcsolatos beszélgetések
bétoritasa. Kérdezze meg a fidt, hogy
aggodik-e emiatt.

Beszélje meg az orvossal, hogy
készitsenek hormonvizsgalat On
vagy a fia aggodik.

Fontoljuk meg, hogy az
alapproblémaval foglalkozzunk-e a
szteroid terapia megkezdése el6tt,
mint pl. ADHD tandcsadas vagy
gyogyszer felirasa.

Segithet, ha a szteroid szedését
attessziik a nap késébbi szakaszara
— beszélje meg ezt az orvosaval,
aki esetleg fontoldra vehet egy

magatartas vizsgalatot. @

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

Amennyiben TBC all fenn, specialis
feltgyeletre lehet sziikség.

Beszélje meg az orvossal, hogyan
kezelje azt a helyzetet, ha hirtelen
sziinetelt a szteroid szedés - pl.
ha idéleges Deflazacort hiany
miatt Prednizolon gyégyszerre
kell attérni - vagy ha betegségill.
koplalds esetén sziikséges lehet
intravénas szteroid adasa.

Nagyddzisu, (Un. stressz-dézisu)
intravénas metilprednizolon adasra
lehet szlikség mitét vagy sulyos
betegség esetén.

Koplalas esetén intravénas
gyogyszerelés valhat sziikségessé.
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SZTEROID MELLEKHATAS

MEGJEGYZES ES ELLENORZESRE
AJANLOTT TUNETEK

OTLETEK, AMELYEKEN
ERDEMESGONDOLKODNI ES

SZTEROID MELLEKHATAS

MEGJEGYZES ES ELLENORZESRE
AJANLOTT TUNETEK

OTLETEK, AMELYEKEN
ERDEMESGONDOLKODNI ES

Magas vérnyomas
(hipertenzié, hiperténia)

Glukdz-intolerancia

Gyomornyalkahartya
gyulladas (gasztritisz) /
gyomor nyel6csé reflux

Gyomorfekély

Sziirkehalyog (katarakta)

Vérnyomas ellenérzés minden
fellilvizsgalat alkalmaval.

Vizelet gyorsteszt tesztcsikkal
feltlvizsgalat alkalmaval.

Erdekl6djon a megnévekedett
vizeletiritéssel vagy a fokozott
szomjusagérzettel kapcsolatban.

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

Jelezziik a gyomorfajdalmat, mert az
a gyomornyalkahartya karosodasara
utalhat.

Vérszegénység esetén vagy a
kortorténet alapjan székletvizsgalat
végezheté.

Eves szemvizsgélat.

MEGBESZELNI AZORVOSSAL

Ha emelkedik a vérnyomads,
eleinte hatékony lehet a sé bevitel
csokkentése és a sulycsokkentés.

Ha ez hatastalan az orvos esetleg
ACE -gatl6 (angiotenzin konvertald
enzim) vagy béta-blokkold
gyogyszert ajanlhat.

Amennyiben a vizeletvizsgélat
eredménye pozitiv, vérvizsgalatra

@an szlikség.

Keriiljik a nem-szteroid
gyulladascsokkent6 szereket

(NSIAD) — mint az aszpirin, ibuprofén,
naproxén.

A tlinetek jelentkezésekor, lehet
egyéb gyogyszereket és savlekotd
szereket alkalmazni.

Keriljik a NSAID gyulladascsokkentd
szereket (aszpirin, ibuprofen,
naproxen).

A tiinetek jelentkezésekor, lehet
egyéb gyogyszereket és savlekotd
szereket alkalmazni.

Konzultédljunk gasztroenterolégussal.

Amennyiben a latds romlasat okozd
szlirkehalyog alakul ki, fontoljuk meg
a Deflazacort Prednizolonra valtasat.

Konzultaljon szemésszel.

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

Csontritkulas és
megnovekedett
torésveszély.

Izomfehérje vesztés
(myoglobinuria)

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

Gondosan felallitott, torésekre
vonatkozé kortorténetet.

Eves DEXA csonts(ir(iség vizsgalat.

Eves D-vitamin szint ellenérzés

a vérben (lehetdleg a késoétéli
id6szakban). Amennyiben alacsony a
szint, D3 vitamin szedés javasolt.

Dietetikus altal ellenérzétt kalcium és
D-vitamin bevitel.

Fizikai terhelés utani vizelet
elszinez6dés - vizeletvizsgalat

MEGBESZELNI AZORVOSSAL

A vérben taldlhat6 D-vitamin
szintjétdl filggbéen D-vitamin
kiegészitésre lehet szlikség. Hirom
hénap mulva ismét ellendrizni kell a
D-vitamin szintet.

A sulyzézas segithet.

Gy6z6djlink meg réla, hogy elegendd
az étrendben a kalciumbevitel, és

ha nem, akkor kiegészitékre lehet
szlikség.

Keriiljik a megeréltet6 gyakorlatokat
és a tulzasba vitt tornazast, mint

a lefelé futds vagy a gumiasztalon
ugralas.

Fontos a megfelel6 folyadék bevitel.
Amennyiben a tlinet tovabbra

is fennall, vesevizsgalatokat kell
végezni.
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5 Rehabilitacié — gyogytorna és

foglalkozasterapia

DMD betegséggel él6 embereknek életiik
folyaman kilonb6z6 tipusu rehabilitacids
kezelésre van szlikséglik. Ezeknek nagy részét
a gyoégytornasz vagy a foglalkozasterapeuta
fogja végezni, de olyan mas szakemberek

segitségére is sziikség lehet, mint
rehabilitacios szakérték, protézis szakértok,
a kerekesszék és Uilésfelszerelés (gyogyaszati
segédeszkoz) ellatok. Ortopédsebészekre is
szlikség lehet.

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

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

A DMD betegség tobb tényezéje is szerepet
jatszik az iziiletek merevvé vélasaban vagy
kontrakcidjaban (zsugorodas, deformacio).
Ezek kozé tartozik a korlatozott hasznalattol
vagy helyzettdl rugalmatlanabba valé izilet
kornyéki izmok kiegyensulyozatlansaga
(az egyik er6sebb, mint a masik). Nagyon
fontos a sokfajta mozgas rendszeres
végzése és a kulonbozé iziiletek terhelési
szimmetriajadnak fenntartdsa. Ez segit abban,
hogy az izliletek miikddését a lehetd legjobb
allapotban tartsuk, hogy megakadalyozzuk
az allandosult deformacidk kialakulasat és a
bérfelfekvési problémak kialakulasat.



« Azizuleti kontrakcio kezelésében kulcsszerepet
jatszik a gyégytornasz. Idealis esetben a helyi
gyogytornasz munkajat a szak-fizioterapeuta
tamogatja négyhavonta torténd ellendérzéssel. Heti
4-6 alkalommal izomnyujté gyakorlatok végzése
sziikséges, amelynek a napi rutin részévé kell
vaélnia.

A hajlitéizmok ellenoldali nyujtasa akkor hatékony,
ha a gyégytornasz megmutatja a kiilénbozé
technikakat, nyujtd, hajlité és megtartd eszkozok
alkalmazasaval.

Fontos a térd, a boka és a csipé nyujtasa. Késébb
szlikségessé valik a karok nyujtasa, kiilénos
tekintettel az ujjakra, csuklora, a konyokre és a
véllra. Az egyéni vizsgalati eredmények alapjan
mas—mas nyujtégyakorlatokra is sziikség lehet.

Ejszaka iziileti tamaszok (boka-lab ortézisek vagy
AFO-k) hasznalhatdk a korlatozott bokaiziileti
mikodés megtartasara. Ezeket személyre szabottan
kell csinaltatni, nem szabad késztermékként
megvasarolni 6ket. A jaroképesség elvesztése utan
nappal torténd alkalmazasuk elényosebb, mig a
jaroképes betegek esetében erre nincs sziikség.

Kerekesszékek, tlések és egyéb
eszkdzok

+ A korai jaroképes szakaszban, az erénlét
fenntartasa érdekében a megtett hosszu
tavokhoz gurulé jarokeret vagy kerekesszék
hasznalhaté. Amikor fia mar hosszabb
id6szakokra haszndlja a kerekesszéket,
fontosabba valik, hogy odafigyeljlink a helyes
testtartasra, gyakran a kerekesszék személyre
szabott atalakitasara is szlikség van.

A hosszu labizileti tamasz (térd-boka-lab

ortézisek vagy KAFO-k) a jaras nehézkessé valdsa
idején vagy a jaréképesség elvesztésekor lehet
hasznos. A KAFO-k alkalmazasa az iziiletek
merevségét is csokkentik, segitenek a jaroképesség
megtartasaban, és késleltetik a gerincferdiilés
kialakulasat.

All6 pozici6 gyakorlasa (4116 funkciéval is
rendelkezd elektromos kerekesszékben) a
jaroképesség elvesztése utan ajanlott.

Az ujjakat mozgatd hosszu hajlitéizmok merevsége
esetén kéztamaszok hasznalata javasolt.

Bizonyos esetekben miitéti beavatkozas sziikséges
a jaroképes id6szak meghosszabbitasara. Ez
azonban szigordan egyedi megoldasként vehetd
szamitasba. A kiilonb6zé lehetéségekrdl még tobb
informacio olvashaté az alapdokumentumban
(tudomanyos cikk).

+ Ahogy nehezebbé valik a jaras, tanacsos minél

elébb elektromos kerekesszéket beszerezni.
A legjobb, ha a beteg &llapotvaltozasat
kovetve az eredeti elektromos kerekesszék
személyre szabottan ker(l atalakitasra, hogy
megfeleléen biztositsa a kényelmet, a tartast
és a szimmetriat. Vannak szakemberek, akik
elektromos all6széket javasolnak, amennyiben
az beszerezheto.

+ Id6vel a karok ereje csokken. Egy gydgytornész

vagy foglalkozasterapeuta segithet abban,
hogy milyen segédeszkdzokre lehet sziikség az
6nallésag fenntartasdhoz. A legjobb, ha elére
végiggondoljuk, milyen fajta eszk6zok tudjik
a legjobban tdmogatni az 6nallésagot és a
részvételt, és tervezziink el6re, hogy a lehetd
legmedgfelelébb idében rendelkezésre dlljon az
adott eszkoz.

A lépcsézéshez, a beszéllashoz, az evéshez és
ivashoz, a lefekvéshez és a flirdéshez tovabbi
valtoztatasokra lehet sziikség a késéi jaroképes
és a jaroképtelen szakaszokban.

6. szOvegbox

Fajdalomkezelés

- A megfelel6 szakember segitségével torténd

helyes kezelés érdekében meg kell kérdezni
a DMD betegséggel él6 fiatalembert, hogy
vannak-e fajdalmai. A DMD soran fellépé
fajdalomrél sajnos keveset tudunk. Tovabbi
kutatémunkdra van sziikség. Fajdalom esetén
orvoshoz kell fordulni, és el kell magyarazni,
hogy ez milyen problémakat okoz.

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

A fajdalom oka sokszor a helytelen testtartas
és a kényelmetlen testhelyzet, ezért a
beavatkozas részét képezik a megfeleld,
személyre szabott mereviték (tamaszok),
Uléhely, derékalj, mozgatas alkalmazasa

ugyanugy, mint a gyogyszeres kezelés

(pl. izomlazitok, gyulladascsokkentdk
alkalmazasa). llyenkor figyelembe kell
venni a tébbi gyogykezelésben alkalmazott
gyogyszert (szteroidok és nem-szteroid
alapu gyulladascsokkenté terdpiak [NSAID])
valamint a tarsulé melléhatasokat, kiilonos
tekintettel azok keringésre és légzésre
gyakorolt hatasara.

Ritkan ortopédiai beavatkozas sziikséges,
ha mas fajdalomcsillapitds eredménytelen,
mUtétre lehet sziikség. Hatfajas esetén
kilonosen szteroiddal kezelt betegek
esetében az orvosnak gondosan
ellendriznie kell, hogy nem kovetkezett-e
be csigolyatorés, amely jol reagal
bifoszfonat kezelésre.
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6 Ortopédia -

csont és izuleti problémak kezelése

A kortikoszteroidokkal nem kezelt DMD
betegek 90%-anal erételjes oldalirdnyu
gerincferdiilés (szkoliozis) alakul ki. A
napi szteroid-kezelés mellett kimutattak
a szkolidzis kockazatanak csokkenését,
vagy legaldbbis a szkolidzis kialakuldsanak
késleltetését. A szkolidzis megel6z6
kezelésére vonatkozé kdvetelmények:

Felllvizsgalat

« A szkolidzis vizsgalat a gerinc vizsgalat
része kell hogy legyen. Ezt a jaroképes
szakaszban végzik, a korhazi vizsgalat
soran, és gerincrontgen vizsgalattal
torténik, amennyiben szkoliézist észlelnek.
A jaroképtelen szakaszban lényeges,
hogy minden vizit alkalmdval szkoliézis
ellen6rzést végezzenek.

+ A kerekesszékhez kotottség kezdetekor
alapvizsgalat a gerincrontgen. Olyan
rontgen vizsgdlatra van szikség, amely
soran két felvétel készil az egész
gerincoszloprél.  Gerincprobléma
esetén évente egy utankovetéses
rontgenvizsgalatot kell végezni. A
szkolidzis rosszabbodasara kell szamitani,
ha egy évnél hosszabb id6 telik el egy-egy
rontgen vizsgalat kézott. A ndvekedés
befejez6désével mar csak akkor van
sziikség rontgen vizsgalatra, ha valamilyen
elvéltozas mutatkozik.

Megel6zés (profilaxis)

« A testtartast allandé figyelése - jardképes
fiukndl az aszimmetrikus kontrakturak
kialakuldsanak megakadalyozasara a
kerekesszék megfeleld Ulés atalakitasara

van szilkség, amely tamogatja a gerinc
és a medence szimmetridjat és a gerinc
nyujtasat. Nem tandcsos gerincmerevit6t
haszndlni mutét helyett vagy annak
halogatésara. Akkor viszont hasznélhato,
ha nem lehet mutétet végezni, vagy egyéb
okok miatt nem ez a valasztott megoldas.

JEGYEZZUK MEG:

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

. Fontos, hogy a fia megfelelé
ddzisban szedjen kalciumot és
D-vitamint csonterGsités céljabol.

. Fidnak gerincvizsgalatra van
szliksége a jaréképessége
elvesztéséhez kozeli idépontban.
Kilondsen, ha névésben van a
gyermek, a gerincferdiilés gyorsan
romlik.

4, A sikeres gerincm(itéthez meg
kell talalni a legtapasztaltabb
szakembert, és megfelel6 figyelmet
kell forditani a Iégz6izmok és a sziv
mukodésére.

5. Ha fia hétfajasrdl panaszkodik,
forduljanak orvoshoz.

Kezelés

« Az olyan fiuk esetében, akik még noévésben
vannak, és akik nem szednek szteroidot, ha
gerincik gorbiilési foka (az ugynevezett Cobb-
sz0g) nagyobb, mint 20°, Poszterior (hatsé)
gerincfuziéos miitétre van sziikség. A mitét
célja, hogy segitse megérizni a kényelemhez
és amiikddéshez sziikséges legjobb testtartast.
Ha a fil szteroidot szed, kisebb a kockazata a
rosszabbodasnak, és nincs szilkség mltétre
mindaddig, amig a Cobb-sz6g nem haladja
meg a 40°-ot.

+ Beszéljik meg a sebésszel, hogy milyen operaciéra
van sziikség, és mondjuk el minden kétségiinket,
aggodalmunkat.

A csontok egészségének megdbrzése

« A csontok egészsége fontos mind a DMD
jaroképes, mind a jaroképtelen szakaszaban. A
DMD-vel él6 fitknak minden életkorban gyenge
a csontozata, kivaltképp, ha szteroidokat
szednek. Alacsonyabb a csontstr(iséglk, és
nagyobb szamukra a csonttorés kockazata,
mint az dtlagember szamara.

Végtagtorések kezelése

+ A 13btorés jelentés veszélyt jelent a
jaréképesség meglrzésére nézve. Ezért
fontoldra kell venni a mutéti beavatkozast,
hiszen az lehet6vé teszi a DMD beteg szamdra,
hogy amilyen hamar csak lehet, ujra labra
alljon. Csonttorés estén fontos, hogy értesitsiik
a fizioterapeutat.

- Ha egy még jardképes fiu eltori a labat, belsé

csontrogzitésre (olyan m(tét, amely a lehet6
leggyorsabban stabilizalja a csontokat) van
szlikség, hogy ujra jarni tudjon, és hogy a
leheté legnagyobb eséllyel 6rizze meg a
jaroképességét.

« A mar jaroképtelen fiik esetében a labtorés

biztonsdggal kezelhetd sinbe tétellel vagy
gipszeléssel, ha kozben figyelembe veszik a
1ab medgfelel6 tartasat és az esetleges izlleti
kontrakturak kialakulasat.

A csontok egészségéré altalanossagban

+ Koztudott, hogy a szteroid kezelés noveli a

csontslirliség csokkenésének kockazatat, és
Osszefliggésbe hozhato a csigolyak torésének
megnovekedett kockdzatdval is. A csigolydk
torése nem jellemzé a szteroid kezelésben nem
részestilé fidkra. A csontslrliség becsléséhez
vérvizsgdlat, csont szkennelés (izotépos csont
Jetapogatds” kamerdval) és egyéb rontgen
vizsgélatok végezhetdk (7. szovegbox). Ez olyan
terllet, ahol tovabbi kutatdsok szlikségesek a
~legjobb gondozasi gyakorlat” paramétereinek
meghatarozasdhoz.

7. szovegbox

A csontok egészségének
megodrzése

A CSONTOK MEGBETEGEDESET ELOIDEZO
TENYEZOK:

+ Mozgasképesség csokkenése
Izomgyengeség

+ Szteroid terapia

LEHETSEGES BEAVATKOZASOK:

- D-Vitamin - adagolasa vitaminhiany esetén
javasolt, vitaminpétlas gyerekkorban sziikséges.

» Kalcium - bevitele a leghatékonyabb
taplalkozassal, de dietetikus javaslatéra szedése
is megfontolandd, ha a taplalkozassal ez nem
oldhat6é meg.

- Bifoszfonatok - csigolyatorések esetén
bifoszfonatok intravénas adagolasa javasolt.



garami.marta
Öntapadó jegyzet
ezen az oldalon a betűméret/típus más, mint a következőn.


7 Tudbégondozas -

a légzbizmok karbantartasa

Amig jardképesek a fiuk, addig altalaban
nincs légzéssel vagy kohogéssel kapcsolatos
problémdjuk. Azonban a betegségben a
légz6izmok is érintettek, ezért a DMD betegséggel
él6 fiuknal, ahogy id6sédnek, gyakran a
nem hatékony kéhogés miatt, né a mellkasi
ferté6zések kockdazata. Késébb alvas kozben
jelentkezik Iégzési nehézség. Még késébb nap
kozben is szlikségik lehet légzéstamogatasra.
Mivel a problémdk jelentkezése a betegség
kifejlédésének stadiumaihoz kotott, eldre
tervezett megkozelitéssel fel lehet készilni
a rendszeres felilvizsgalatokon alapuld
megelézésre és beavatkozasra. A beteggondozé
csapatban kell, hogy legyen olyan szakorvos
és kezel6orvos, aki jartas a nem-invaziv
lélegeztetés (NIV) felligyeletében és egyéb
hasonld, a belégzési levegdmennyiségét noveld
technikdkban (tidétérfogat ndvelés), valamint a
kézi és gépi kohogéstamogatéasban.

JEGYEZZUK MEG:

1. Tartsa meg fia legutolsé légzéstesztjének
eredményét, hogy megmutathassa annak
az orvosnak, aki éppen kezeli a fiat.

. Fia soha nem altathaté belélegezheté
altatoszerek adasaval vagy szukcinil-
kolinnal (izomlazito).

. M(itét el6tt a fia tiidéfunkcidit ellenérizni
kell. J6, ha a tiinetet nem okoz6
problémakra fény deril, hogy azonnal
megkezdbdhessen a kezelésiik.

. Fidnak kohogéstamogatasra és horghurut
esetén antibiotikumra lesz sziiksége.

. A nem megfelelé |égzést, erétlen kohogést
azonnal jelezni kell az orvosnak, hogy a
sziikséges terapia megkezdédhessen.

. Betegség, sértilés esetén fellépd
oxigénhianyt 6vatosan szabad
oxigénadassal ellensulyozni, mert ez a nem
akaratlagos |égzéskivaltas megsz(inéséhez
vezethet.

Betegfelligyelet

+ Amikor még jaroképes a DMD betegséggel él6
fiu, az alap légzésfunkcié vizsgalat (minimum
évente légzéskapacitas [FVC, eréltetett
vitalkapacitds] vizsgélat) soran a gyermek
megismerkedik a maximalis |égzésfunkcio
eléréséhez szikséges eszkdzokkel és a
gondozodkkal.

+ A légzésvizsgalat az 6nallé jaréképesség
elvesztésével valik fontossa, ennek sordn mérik
amaximalis belégzéstdl a teljes kilégzésig terjedd
kifujt leveg6é mennyiségét (Forced Vital Capacity
- FVC: eréltetett vitalkapacitas) és a kohogés
alatt kiaramlé levegé sebességét (peak cough
flow - PCF). Egyéb olyan mérések - mint az alvas
kozbeni oxigénszint valtozasa - szintén hasznosak
lehetnek, és a betegség el6rehaladtaval a
vizsgalatok sordba be kell illeszteni 6ket. A
vizsgalatok gyakorisagat a betegség stadiuma
hatdrozza meg, de az FVC értéket legalabb
félévente meg kell hatarozni.

Minél idésebb a fia, annal fontosabb
odafigyelni az olyan jellegi tiinetekre,
amelyek esetleg légzési nehézségekre
utalnak.

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

Forduljon orvoshoz, ha a fia:

+ hosszan betegeskedik latszolag kisebb felsé
léguti fert6zéssel. Példaul nehezen gydgyul ki
egy latszdlag egyszerl nathabdl, amely sokszor
hérghurutot okoz, gyakran szorul antibiotikumos
kezelésre;

« aszokottnal faradtabb;

+ légszomja van, ugy latszik, mintha nem kapna
levegét, vagy nehezére esik egy szuszra befejezni
a mondatot;

- allandoésult a fejfajasa vagy reggelente fejfajastol
szenved;

+ gyakran ok nélkil &lmos;

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

- folébred, hogy leveg6t kapjon, vagy arrdl szamol

be, hogy zakatol a sziv%]
+ nehezére esik figyelni
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A problémak megel6zése

« A két éves vagy annal idésebb betegeket
tiidégyulladas elleni oltasban kell
részesiteni, és a helyi el6irasokat figyelembe
véve az oltast esetleg ismételni kell. Evenkénti
influenza elleni védéoltas is ajanlott az
immunizacié érdekében. Mindkét véddoltas
adhato a szteroid kezelés alatt 4ll6 betegeknek
is, de ndluk alacsony lehet az immunvalasz.
Immunizaciéval kapcsolatos tennivaldokkal,
ellenjavaslatokkal és adagolassal
kapcsolatos friss és részletes informaciékat
kaphatunk kiil6nb6z6 orszagos
szervezetektél. Fontos, hogy kovessiik az
oltasi rendet, mert az rendszeresen valtozik
uj betegségek megjelenésekor — mint pl. a
H1N1 esetén 2009-ben.

- Ha mellkasi fert6zés I|ép fel, akkor
megfontolandé a kézi vagy gépi
kohogéstamogatas, és az antibiotikum kezelés.

(Specialistat igényl6) beavatkozasok

+ A beavatkozasok a betegség stadiumatél
fliggnek. El8szor is, segitséget jelenthet
azoknak a modszereknek az alkalmazasa,
amelyek novelik a tidébe mély belégzés
segitségével bearamlé levegé mennyiségét
(tid6tagitasi technikdk). Ahogy elérehaladotta
vélik a DMD, egyre kevésbé lesz hatékony a
kohogés, igy az ezt javitd modszerek — mint
pl. a kézi vagy gépi kohogéstamogatasi
technikdk - nagyon hasznosak lehetnek.
Idével, ahogy egyre tébb tlinet jelentkezik
- amelyek a ,Betegfeliigyelet” részben
keriiltek felsorolasra — eleinte éjszaka, késébb
napkdzben is nem-invaziv légzéstamogatast
kell alkalmazni. A nem-invaziv lIélegeztetéssel
torténod légzés fontos része az egészség
megtartasanak. A helyi gyakorlatnak
megfeleléen a légzést segitheti a miitéti
uton, nyakon at a légcsébe helyezett tubus

(tracheosztomias csd) — ezt invaziv (kis sebészi
beavatkozassal jard) lélegzéstdmogatasnak
hivjak. Mindezek a beavatkozasok segithetik
az egészségmegbrzést és a heveny (akut)
megbetegedések elkeriilését.

« Tervezett m(tét idején a légzés kildnleges
odafigyelést igényel (lasd 11. Fejezet -
Lélegeztetési megfontolasok sebészeti
beavatkozaskor).

8. szOvegbox

FONTOS FIGYELMEZTETES

+ A DMD elérehaladott stadiumaban
elévigydzatosan végzett oxigén
terdpia javasolt.

Mivel az oxigénterapia szamottevéen
noveli az oxigénellatast, alkalmazasa
elfedheti a kivalté okot, mint a tudd
Osszeesése vagy a gyenge légzés.

Az oxigénterapia csokkentheti
a légzéskivaltast és széndioxid
visszatartashoz vezethet.

A kézi és mechanikai
kohogéstamogatas, a nem-invaziv
(sebészeti beavatkozassal nem

jaro) lélegeztetés elbszeretettel
alkalmazhaté. Az oxigénterapia nem
helyettesitheti ezeket, és veszélyes is
lehet.

Bizonyos esetekben azonban
elkeriilhetetlen az oxigénadas,
ekkor gondosan ellendrizni kell

a vérgazokat, és/vagy egyideju
Iégzéstamogatast kell alkalmazni.

8 Szivgondozas - a sziv karbantartasa

=

DMD esetében a sziv kezelésének célja
gyakran az egész betegség el6rehaladasaval
egyltt jaro  szivizom  funkcio
romlasanak (dltaldaban kardiomiopatia -
szivizomgyengeségre visszavezethetd
szivelégtelenség vagy szivritmus zavarok,
mint pl. szivdobogas) korai felismerése és
kezelése. Mivel a szivkarosodas észrevétlenil
alakul ki (jelent6s tiinetek megjelenése
nélkul), szikséges a sziv megfigyelése az
azonnali kezelés érdekében. A szivgondozas
soran kulcsfontossagu a feliilvizsgalat és
megel6z6 kezelés. Meg kell bizonyosodni
a feldl, hogy kardiolégus is taldlhaté-e a
gondozok korében.

Betegfelligyelet

« A szivfunkciék alapértékelését mar
a diagnézis megerésitésekor vagy
legkés6bb hat éves korban meg kell
tenni. Legaldbb egy elektrokardiogramot
(EKG) és egy szivultrahang kardiogramot
(echokardiogram) kell késziteni.

JEGYEZZUK MEG:

1. A betegség diagnosztizalasatél kezdve
allandé szivmegfigyelésre van sziikség.

2. DMD betegségben a szivkarosodas mar a
tiinetek jelentkezése el6tt felléphet.

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

4. A lappang6 problémdk felderitése segit
abban, hogy azonnal megkezdédhessen a
kezelésuk.

5. Tartsa meg a szivgyégyasz utolsoé leletének
masolatat, hogy megmutathassa barmelyik, a
fiat vizsgald orvosnak.

« Tiz éves korig legaldbb kétévente meg kell
vizsgalni a szivfunkciot. Korulbeldl tiz éves
korban - vagy még hamarabb, ha el6bb
észleljik a szivproblémadk jeleit vagy a
kezdeti tlinetet -, el kell kezdeni az éves teljes
szivfunkcié vizsgalatokat. Amennyiben a
nem-invaziv szivtesztek eredményei eltérést
mutatnak, gyakoribb - legalabb féléves -
vizsgalat szlkséges, és meg kell kezdeni a
gyogyszeres kezelést.

Kezelés

- Elsédleges kezelésként meg kell fontolni
az angiotenzin-konvertalé enzim (ACE)
gatlok hasznalatat. Mas olyan gydgyszerek,
mint példaul a béta-blokkoldk és vizhajtdk,
a betegtdjékoztaté betartdsa mellett
hasznosak a sziv problémak kezelésénél.
Klinikai vizsgalatokbol szarmazé bizonyitékok
tamasztjdk ald a kardiomiopatia tiinetek
jelentkezése el6tti megel6z6 kezelésének
szilkkségességét ACE-gatlékkal. 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 problémakra
is. Ha uj tlinetként jelentkezik, ki kell vizsgalni
az okat.

« A szteroid kezelésben részesiilé betegek
esetében kilonos figyelmet kell forditani a
magas vérnyomas (hipertenzio) vizsgalatara.
Esetleg valtoztatni kell a szteroid adagoldson
vagy tovdbbi kezelések szlikségesek (lasd 1.
tablazat).
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9 Az emésztbérendszer kezelése -
taplalkozas, nyelés és egyéb
emésztéssel kapcsolatos problémak

A kovetkezd szakértbkre lehet sziikség a
betegség kilénb6zé stddiumaiban: dietetikus
vagy taplalkozas specialista, nyelés szakértd,
logopédus és emésztérendszer-specialista
belgyégyasz (gasztroenterolégus).

Etrendi kezelés

- A betegségbél kifolyolag egész életen
at nagyon fontos szerepe van az el6re
tervezésnek ahhoz, hogy a jo taplaltsagi
szintet fenntartsuk, és megel6zziik mind az
alultaplaltsagot, mind az elhizast. Fontos,
hogy a beteg stilya a kor vagy a kornak megfelelé
testtdmeg index alapjan (http://www.ogyei.hu/
upload/files/gyermekkoriTaplaltsag.pdf), az
orszagos értékeld tablazatnak megfelelden, az
adott populacié 10 és 85 percentilis értéke kdzé
essen. Biztositsunk kiegyensulyozott étrendet
a kiilonboz6 ételek teljes skaldjaval. A legtébb
orszagos felmérés az egész csalad szamara
nyujt informaciot a kiegyensulyozott étrenddel
kapcsolatban.

-« A fidk testsulyat és testmagassagat
rendszeresen mérni kell (ezt a jaréképességiiket
elvesztett fiuk esetében karmérettel is
megtehetjik). A dietetikust vagy a taplalkozas
specialistat akkor kell értesiteni, ha a fiu
tulsulyos vagy alultédpldlt, ha varatlan és
akaratlan sulyvesztés vagy sulyndvekedés
torténik, vagy nem megfeleld a sulynévekedés,
ha fia nagyobb miutét elétt all, vagy ha
krénikus székrekedés és/vagy nyelési nehézség
(diszfagia) all el6. A diagnozis feldllitadsakor
vagy a szteroid kezelés megkezdésekor szintén
be kell szamolni a testsullyal kapcsolatosan.
Az étrendnek fedeznie kell a kaldria, a fehérje,
a folyadék, a kalcium, a D-vitamin és egyéb
tdpanyagsziikségletet.

« A DMD betegséggel él6k szdmara tandcsos a
D-vitaminnal és dsvényi anyagokkal kiegészitett
multivitamin napi szedése.

+ Sulycsokkenés esetén fontos utdnanézni,
hogy nincsenek-e nyelési problémak. Meg kell
azonban jegyezni, hogy mas rendszerekben,
mint példaul a sziv- és érrendszerben vagy a
légzérendszerben jelentkezé szovédmények
szintén hozzajarulhatnak a sulyvesztéshez.
Amennyiben varatlan sulyvesztés torténik,
lehet, hogy meg kell vizsgélni egyéb terileteket
is.

JEGYEZZUK MEG:

1. Fia testmagassagat és testsulyat minden
vizsgalat alkalmaval ellendrizni kell.

. Fontos, hogy fia kiegyensulyozottan
taplalkozzon, kiilonos tekintettel a
megfelel6 mennyiségu kalcium és
D-vitamin bevitelre.

. A taplalkozas szakérték és dietetikusok a
beteggondozd csapat fontos tagjai, akik
ellenérzik fia taplalkozasat és segitenek a
jobb étkezésben.

. Fia szdmdra kivalasztjak a megfeleld
megoldast, ha nyelési problémai
jelentkeznek.

. Szondan keresztili étkezést is szamitasba
kell venni, ha mar nincs mas moédja a suly
megtartasanak.

Nyelés kezelés

A betegség elérehaladott stadiumaiban a
torokizmok gyengesége nyelési nehézségekhez
vezethet, amely a késébbiekben hangsulyossa
teheti a taplalkozéasi kérdéseket. A tilinetek
fokozatosan jelentkezhetnek, ami azt jelenti,
hogy nehéz lehet azonositani ket.

+ A nyelés klinikai- és rontgenvizsgalattal
torténo tesztelése elengedhetetlen,
amennyiben félrenyelésre (étel nyel6csébe
keriilése) és a nyel6 izmok gyenge
mozgasara (mintha az étel elakadna a
torokban) utalé jelek mutatkoznak. Ezek
kozé a jelek kozé sorolhaté a nem fogydkuras
célu 10%-os vagy nagyobb sulycsékkenés,
a nem megfelelé sulyndvekedés novésben
1évé gyermekeknél, a (tobb mint 30 perccel)
kitolodott evésidd, illetve a faradtsaggal,
nyaladzéssal, kohogéssel vagy fuldoklassal
kisért étkezés.

- Az idegen test belégzése okozta
tiidogyulladas (aspiracios pneumonia), a
légzésfunkcié megmagyarazhatatlan romlésa
vagy azismeretlen eredet(i laz, mind vizsgélatot
kivdné nyelési nehézség jele lehet.

+ Nyelési nehézségek esetén a kezelésbe be kell
vonni logopédust is, hogy személyre szabott
kezelési terv késziiljon a jo nyelési funkcio
megtartdsara.

-« Ha a suly megérzésére és a szajon at
torténd folyadékbevitelre tett eréfeszitések
sikertelenek, tdpszonda behelyezését ajanljak
fel. Amuvelet lehetséges kockazatait és el6nyeit
alaposan meg kell beszélni. Endoszképos vagy
nyilt mitéttel gasztrosztomat (gyomorszondat)
helyezhetnek be, figyelembe véve az altatlasi
(aneszteziolégiai) vonatkozasokat valamint
csaladi és személyes szempontokat. A
tapszonda kell6 idében valé behelyezése
enyhitheti a megfelel6 mennyiség
elfogyasztasaval kapcsolatos er6lkodést.
Amennyiben a nyel6 izmok rendben vannak,

a taplalé tubus hasznédlata 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 szlikséges mennyiség( kaloriat és
tdpanyagot, igy jobban élvezheti az ételt.

Az emésztbrendszer egyéb kezelése

A DMD betegséggel él6knél a két leggyakoribb
emésztérendszeri tlinet a székrekedés és a
gyomor-nyel6écséi savas visszaaramlas - gasztro-
0zofagedlis reflux (ami ég6é mellkasi fajdalmat
okoz). A székrekedés jellemzéen az idésebb
betegeknél jelentkezik és altaldban mutét
utan. A tulélési esély novekedésével Ujabb
szovédményekrél szamolnak be, koztik a
lélegezteté hasznélata miatti levegényelésbdl
fakadd gyomor és bélrendszeri felfuvddasrol.

+ Hasznalhatunk hashajtot és mas gydgyszereket.
Nagyon fontos az elegendé folyadékbevitel. A
ndévekvd rostfogyasztas ronthatja a tiineteket,
féleg ha nem noveljiik a folyadékbevitelt.

« A refluxot altaldban megfelelé gydgyszerekkel
kezelik. Szteroid- vagy ordlis bifoszfonat
kezelésben részesilé gyerekeknek gyakran
irnak fel savlekotéket, hogy elkeriljék a
szovédményeket.

- A szajapolas nagyon fontos teriilet. Noha ezt
nem foglaltédk bele a DMD gydgyitasardl és
kezelésérdl kiadott nemzetkdzi konzorcium
kiadvédnyaban, a TREAT-NMD kidolgozott a
szajapolassal kapcsolatos szakértdi ajanlasokat,
melyek attekinthetdk a 9. szévegboxban.
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Nem lehet a baloldali hasábból még szöveget átvinni ebbe a hasábba? Akkor nem kellene a sorköznek ebben a hasábban nagyobbnak lennie.
lásd előző verzió
vagy itt a betűméret más??


9. szovegbox

Szajapolasi ajanlasok

« A DMD betegséggel él6 fiuk
keressenek fel nagy tapasztalattal
rendelkezd, a betegséget ismerd,
lehet6leg gondozési centrumban vagy
szakklinikan dolgozé fogszakorvost. A
csalad és a teriileti fogorvos szamara
is fontos informaciokkal szolgalo
fogszakorvos feladata a magas szintu
fog- és szajhigiéniai ellatas. Az orvosnak
ismernie kell a fog és a csontozat DMD
betegekre jellemz6 fejlédését, és egyditt

kell mUikodnie jol informalt és tapasztalt
fogszabalyozé szakorvossal.

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

Az egyénre szabott szajhigiénias
segédeszkozok és technikai eszk6zok
kulonosen fontosak, amikor a fiuk kéz-,
kar- és nyakizma gyengiilni kezd.

10 Pszicholdgiai kezelés -
viselkedés- és tanulasseqités

A DMD-vel é16 betegek nagyobb valészintséggel
kiizdenek olyan pszichoszocidlis (pszicholégiai
és szocidlis/beilleszkedési) problémaékkal, mint
viselkedés- és tanuldszavar, és a gyogyszeres
kezelés nem lehet teljes a jo pszichés kozérzet
tdmogatasa nélkul. A tarsas viselkedésben
megjelend problémaikat bizonyos készségekben
jelentkez6 nehézségeinek kdszonhetik, mint
példaul beilleszkedési probléma, tarsas helyzet és
nézépontok megitélésének problémaja. Végiil a
DMD miatti problémak (pl. mozgaskorlatozottsag)
teljes tarsadalmi elszigeteltséghez,
visszahUzédashoz és a tarsas tevékenységek
csokkenéséhez vezethet. Sok szlil6nél a gyermeke
pszichés problémai, azok felismerésének és
kezelésének nehézségei meghaladjak a betegség
fizikai vonatkozasai korili stresszt.

JEGYEZZUK MEG:

. Fontos az On fia és csaladja j6 pszicholégiai
allapota és egészséges tarsadalmi
beilleszkedése.

. Fianal nagyobb eséllyel alakulhatnak ki
pszichoszocidlis problémak.

. On és a tébbi csaladtag ki van téve a
depresszié kockazatanak.

. A pszichoszocidlis problémak kezelésének
legjobb maédja a korai felismerés és az
azonnali terapia.

. A korrekt nyelvhasznélat nehézsége tovabbi
problémat jelenthet az iskolaban. Az
ebbdl ad6dé magatartaszavarok gyakran
jelentkezhetnek DMD betegeknél, amelyen
a kell6 idében torténé felismeréssel és
kezeléssel segiteni lehet.

. A tanuldsi problémak DMD betegeknél
nem sulyosbodnak, ezért megfelelé
segitségnyujtassal behozzak a lemaradast.

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 é16 fiuk
sokszor tobbet megértenek a betegséguikrél, mint
gondolnank. Fontos, hogy kérdéseikre szintén
vélaszoljunk, de az életkoruk figyelembevételével,
és csak arra valaszoljunk, amit kérdeztek. Ez
meglehetésen nehéz feladat, de a kérhaz
dolgozdi segitséget és Utmutatast adhatnak azzal
kapcsolatban, hogy mas csalddokndl ez hogyan
mukodott, ugyanigy a betegsegité csoportok is
segithetnek ebben.

Nem minden DMD betegnél jelentkeznek

pszichoszocialis problémak, de fontos, hogy a

csalad odafigyeljen az aldbbi tiinetekre:

- Beszédfejlédési és beszédértési és rovidtavu
memoriabeli nehézségek, problémak;

« Tanulasi nehézségek;

+ A térsas érintkezésbeli nehézségek és/vagy
baratkozasi problémak (pl. szocialis éretlenség,
gyenge szocialis készségek, kortarsaktél vald
visszahlz6das vagy elszigetel6dés);

+ Szorongds/aggodalmaskodas;
+ Gyakori veszekedés és érzelmi kitorések;

« A neuropszichiatriai és idegfejlédési zavarok
kockézata 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 depresszio a felelések. A
szorongas szintén problémat jelenthet, illetve
rosszabbodhat pszichés rugalmatlansag esetén



és alkalmazkodd6 készség hianyaban (pl. tul
szigoru gondolkodasmechanizmus).

+ Ez ellenséges/provokativ viselkedéshez és
indulati nehézségekhez vezethet.

« Ezen kivil a DMD beteg gyerekek sziileinél
megnovekszik a depresszido mértéke, ami még
inkabb felhivja a figyelmet, hogy szilikség van
az egész csalad pszicholdgiai értékelésére és
tdmogatasara.

10. szévegbox

A beszéd és a nyelv kezelése -
A részletek

Sok DMD beteg gyermek esetében jol leirhatd
nyelvi- és beszéd hianyossagok jelentkeznek,
beleértve a beszédfejlédést, a rovid tavu
szovegemlékezetet, a beszédhangképzést,

a csokkent IQ-t és a specifikus tanulasi
rendellenességeket. Ezek nem alakulnak ki minden
DMD beteg gyermekben, de figyelni kell rajuk, és
szlikség esetén segitséget kell nyujtani.

A korai beszédfejlédést jellemzé mérfoldkovek
tekintetében gyakran késés mutatkozik a DMD
beteg gyermekeknél, hasonlé koru egészséges
tarsaikhoz képet. A nyelvkészség és nyelvhasznalat
tertiletén mutatkoz6 kilonbségek egész
gyermekkorban fennmaradnak. A probléméra oda
kell figyelni és kezelni kell. Kezelni kell a kés6i
beszéd- és nyelvi fejlodés problémait.

A beszéd és nyelvi fejlodés felmérése céljabol
illetve zavarok esetén logopédushoz kell
fordulni, ha erre a problémara gyanakszunk.

A beszédben és artikulacioban résztvevo
izmok tornaztatasa fontos és sziilkséges mind
azilyen téren problémasnak mutatkozé DMD
kisgyerekek, mind az id6sebb gyerekek szamara,
akiknek szajizmai gyengllnek és/vagy beszéd
érthet6séguikon kell javitani.

A pszichoszocidlis kezelésnek leginkabb
a problémak megel6zésére és a korai
beavatkozasra kell koncentralnia, mivel ez
segiti a lehetd legjobb kimenetet. Altaldban
a pszichoszocidlis problémakat ugyanolyan
hatékonyan és tapasztalatokon alapulé
beavatkozas segitségével kell kezelni, mint az
atlag népesség esetében. Ez azt jelenti, hogy
fontos segitséget keresni, ha ugy érzi, gondok
vannak ezen a teriileten.

- ld6sebb betegek szamdra hanggyakorlatok,
beszéderdsités sziikségesek, ha beszédjiik
nehezen érthet6vé valik, mert a légzési problémak
csokkentik a hangerét és a beszédkészséget.
Hangfelerdsité eszkdz alkalmazésa minden
életkorban segithet, ha a beszédértés korlatozott.

Felmérés

Beavatkozas

Noha az egyes gyermekek sziikségletei eltéréek
lehetnek, a legérzékenyebb id6észak, amikor a
pszicholdgiai vizsgélatot fontoléra kell vennlink,
a diagndzis meghozataldnak vagy az akordli
id6szaknak az ideje (féléves vagy éves kovetés
segithetnek abban, hogy értékelést végezziink a
diagnozist kdvetéen). Mindennek aziskolakezdést
megelézéen, és a testi mikodés megviéltozasa
utan kell torténnie. Noha nem minden
gyogyintézménynek van kdzvetlen hozzaférése
minden felsorolt vizsgalathoz és beavatkozashoz,
ezek a tandcsok - ahol sziikséges - tampontot
nyujthatnak a szakember hidnyok pétldsahoz
illetve a sziikséges beutaldsok elvégzéséhez.

« Foglalkozni kell az emocionalis valtozasokkal
és azok kezelésével, a korhoz kotott tanulasi
problémakkal, a beszéd és nyelvi fejl6dés
nehézségeivel, a lehetséges autisztikus-
spektrum zavarokkal és a tarsadalmi
tamogatéssal. (Amennyiben a csalad igényli,
szocidlis munkas segithet a csalddnak bizonyos
anyagi forrasok elérésében, a szocidlis halé
kiterjesztésében, vagy mentalhigiénés
tamogatasban.)

« A DMD-vel éloék, a szulék és testvérek
pszichoszocidlis jollétének segitése a DMD
kezelés rutinfeladatai kozé kell tartoznia.

Gondozas és tamogatas céljabdl

+ Kulcsfontossagu a kezelések 6sszehangolasat
végz06 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 informaciokkal.

« A DMD vonatkozasaban fellépd tarsadalmi
problémdk és a tarsadalmi elszigetel6dés
elkeriiléséhez felelésségteljes intézkedések
szikségesek. A megel6zésre j6 példa az
iskoldban az iskolatarsak felvilagositdsa a
DMD betegséggel kapcsolatban, a megfelelé
sportokban és tdborokban valé részvétel,
segité kutya hasznalata, és a masokkal valé
interneten vagy egyéb tevékenységen
keresztiili 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 energiaigényes, faraszté (pl.
hosszu tavu séta az ebédhez és vissza), a veszélyes
(pl. jatszétéri aktivitdsok) tevékenységeket és a
hozzaférhetéséget.

- Nagyon fontos, hogy az iskola részletes
informacidkat kapjon a DMD betegségrol.
Ossza meg vellik a rendelkezésére all6 Osszes
informaciot, és keresse meg azt a személyt az
iskoldban, aki a készségfejlesztésre szoruld
gyerekekkel foglalkozik. Fontos az el6retekintd
megkozelités, ha azt akarjuk, hogy DMD
betegséggel él6 gyermekiink teljes kord
oktatdsban részesiiljon. A gyermeknek meg
kell tanulnia a tarsadalmi érintkezés normainak
megfeleld viselkedést, és fel kell készilnie
a tovdbbtanulasra és a munkdba allasra. Az
iskolanak tdmogatoénak kell lennie!

- Fontos és jelentés az onallésag és
a dontéshozatalban valé részvétel
tamogatasa (féleg az orvosi kezeléssel
kapcsolatban), az 6néllésag és fliggetlenség



elérése érdekében. Ez része kell, hogy legyen
a gyermekkoribol a felnétt elldtasba vald
megtervezett atmenet programjanak.

A szocialis- és a tanulasi készségek segitése
a késébbiekben megkdnnyiti az elhelyezkedést
és a normal hétkdznapi életben valo részvételt
a felnéttkorban. A DMD betegséggel é16 fiuk
szamdra hasznos a személyes céljaik eléréséhez
kapott tamogatas.

Amennyiben szlkséges, hozzaférést kell
biztositani szamukra az olyan palliativ
kezelésekhez (a gyogykezelésnek olyan
formaja, amely a tlinetek enyhitésére
torekszik), melyek enyhitik vagy megel6zik
a szenvedést és javitjdk az életmindséget.
A fajdalomkezelés (6. szovegbox) mellett
a palliativ beteggondozé csapat nyujthat
érzelmi és mentalis tdmogatast, segithet a
csaladoknak a kezelés céljainak tisztazasaban
vagy nehéz orvosi dontések meghozatalaban,
megkoénnyithetik a kommunikaciot a csaladok
és az orvosok kozott, illetve foglalkozhatnak a
szomorusdg, a veszteség és a gyasz témaival.

Pszichoterapia és gydgyszeres kezelés

Szédmos kozismert modszer létezik
a kilonb6zé problémdak kezelésére.
llyenek a sziiléknek szdl6 viselkedés- és
konfliktuskezel6 csoportos foglalkozasok
(tréningek), a személyes vagy csaladterdpia
és a viselkedésterapidk. Az alkalmazott
viselkedésterapia a gyakorlatban segithet
bizonyos az autizmussal 0sszefliggé
viselkedésproblémak esetén.

Vannak olyan gyerekek és felndttek, akik
szamdra hasznos lehet a gydégyszeres
kezelés érzelmi- és viselkedési problémaik
lekiizdésére. Ezeket a gyogyszereket
kizarélag szakmai felligyelet alatt szabad
hasznalni, ha a szakember diagnosztizalta,
figyelemmel kell kdvetni a depresszio, az
agresszio, a kényszeres zavar (OCD) és a
figyelemzavar (ADHD) tlineteit.

11 Muatéti megfontolasok

Lehetnek kulonb6z6, akdr a DMD
betegséggel 6sszefliggd (pl. izombiopszia,
izUletek merevedése miatti mutét,
gerincmUtét vagy a gyomorba torténd
szonda beliltetés), vagy akar attél fliggetlen
helyzetek (akut mutéti beavatkozasok),
amikor altatasra van sziikség. Szamos a
korilményektél fliggé dolog van, amit
figyelembe kell venni a biztonsagos m(tét
megtervezésekor.

A mitétet olyan korhazban kell
elvégezni, ahol a beavatkozasban és az
utogondozasban részvevd személyzet
jartas DMD betegek gondozasaban,
és hajlandé egyiittmiikédni, hogy
biztositsak a problémamentes miitétet.
Ezen kivil, azok esetében, akik folyamatos
szteroid kezelésben részesiilnek, tekintetbe
kell venni a m(itét alatt a stressz-hormon
szint ndvekedését.

Altatoszerek és a biztonsagos mutét
egyéb lehetbségei

+ Az érzéstelenités mindig kockazatos, de DMD
esetén az altatatds biztonsdga érdekében
szigoru mérlegelésre van sziikség a teljes
intravénds altatas biztonsagos alkalmazésat,
illetve bizonyos gyogyszerek elkerilését
illetéen.

+ Féleg nagyobb muitéteknél, mint a
csigolyaegyesités (gerincfizid) mdtét, fontos a
vérveszteség minimalizalasa. Nagymutéteknél
a sebész és az altatoorvos is donthet valamilyen
specialis technika alkalmazasa mellett a
vérveszteség csokkentése érdekében.

+ A pontos részletek megtaldlhatéak a
fédokumentumban (tudomanyos cikk).

JEGYEZZUK MEG:

1. Az altatas mindig kockazatos, azonban
a DMD esetén kulondsen nagy
figyelmet igényel az altatas biztonsaga,
mint példaul a teljes intravénas
altatds technikainak alkalmazésa és a
szukcinilklorid szigord mellézése.

. Fontos a m(tétet megel6z6 sziv és a
tiid6funkcidk megfelel6 ellenérzése.

. Bizonyosodjunk meg réla, hogy
minden orvos megfelelé informacioéval
rendelkezik-e a DMD betegségrd|,
és arrol, hogy a beteg milyen
gyogyszereket szed.
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SzivmUikodés ellendrzés

Altalanos altatas elétt szivultrahang
(echokardiogram) és EKG
(elektrokardiogram) vizsgalatot kell
végezni. Ezeket boditds vagy regionalis
érzéstelenités esetén is el kell végezni,
amennyiben az utolsé ilyen jellegl vizsgélat
tobb mint egy éve tortént, vagy az elmult
7-12 hénapban végzett EKG vizsgdlat
rendellenességet mutatott.

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

Légzés ellenbrzés

« MéghaaDMD betegnek problémaiis vannak
a légz6 izmaival, bizonyos intézkedések
biztonsagosabba tehetik a miitétet, bar
ennek ellenére nagy a kockazat. Egy DMD
betegségben tapasztalattal rendelkezd
intézményben mutét el6tti 1égzésfunkcid
vizsgaélatot kell végezni. Sziikség lehet operacié
el6tti nem-invaziv lélegeztetést, tdmogatott
kohogést és kilonleges beavatkozasok
alkalmazasat oktato tréning elvégzésére.

- Ha a DMD betegen mitétet végeznek,
gyogytornaszra is szlikség lehet.

« A DMD betegek biztonsdgos muitétének kulcsa
a tervezés, a megel6zés és a kockazatkezelés.

12 Slrgdsséqi ellatas

Ha olyan helyzet éll el6, hogy siirgésségi elldtasra
van sziikség, az aldbbi tényezék sorat kell
figyelembe venni:

+ A korhazi felvételnél ismertetni kell a DMD
diagnézist, az aktualis gyogyszerelést,
barmilyen légzési vagy keringési zavart,
és meg kell nevezni a beteg kezelésében
résztvevo szakembereket.

« Mivel sok egészségligyi szakember nincs
tisztaban a DMD betegség esetén fennallo
kezelési lehetéségekkel, el kell magyarazni,
hogy milyenek az aktualis életkilatasok és
az elvart életminéség.

JEGYEZZUK MEG:

1. On valészin(ileg tébbet tud a DMD
betegségrol, mint a slirgésségi vagy
baleseti ellatas orvosai.

2. Tudassa az egészségligyi dolgozdkkal,
hogy a fia szteroidot szed.

.Ha a fidnak csonttorése van,
ragaszkodjon hozzd, hogy beszéljenek
a kezel6orvossal vagy a kezelésben
résztvevd gydgytorndsszal.

. Ha tudja, hozza magaval a legutolsé
Iégzésfunkcio (FVC) és szivultrahang
leleteit (LVEF).

. Ha fia oxigénellatasa lecsokken, az
orvos csak gondos odafigyelés mellett
alkalmazhat oxigén inhalaciot vagy
nyugtato célu kezelést.

Szteroidok

A folyamatos szteroid kezelésr6l tudomast
kell szereznie az egészségiigyi dolgozoknak.
Mondja el, hogy mennyi ideje all a fia szteroid
kezelés alatt, és azt is, ha esetleg kihagyott
egy gyogyszerbevételt. Azt is fontos tudatni az
orvosokkal, ha a fia korabban részesllt szteroid
kezelésben.

+ A szteroidok tompitjak a stresszvalaszt, ezért ha
egy tartos szteroid kezelésben részesiil6 beteg
nincs jél, magasabb szteroid doézisra lehet
szlikség.

« A szteroidok novelhetik a gyomorfekély
kockazatat.

« Ritkdn egyéb akut komplikacidk is felléphetnek.

Csonttorések

A DMD betegséggel é16 fiuk ki vannak téve a
csonttorés veszélyének, és egy labcsonttorés
megnehezitheti az Ujrajarast, ha a jards mar
eleve nehézkes volt. Amennyiben torés torténik,
tudassa azt a fizioterapeutaval és a DMD
kezelésben résztvevé tobbi szakemberrel, hogy
azok kapcsolatba tudjanak kertilni a sebésszel, ha
szlikséges.

+ Jaroképes betegek esetében a miitét sokszor
jobb valasztas, mint a gipszelés.

- Alapvetd a gydgytornasz segitsége ahhoz,
hogy a fi minél el6bb megint labra alljon.

« Amennyiben csigolyatorésrél van szd, amely
igen er6s hatfajassal jar, csontspecialista és
endokrinolégus segitségére is sziikség lehet a
medfelel6 kezeléshez (lasd 6. fejezet).



Légzési nehézségek

Tanécsos felirni, vagy emlékezni r4, hogy mi
volt az utolsé légzésvizsgdlat eredménye (pl.
erdltetett vitalkapacitas, FVC vizsgalat). Ez az
informacié fontos lehet a fiat vizsgalé orvosok
szamara, ha a fiandl valamilyen akut betegség
alakul ki.

Veszélyessé valnak a |égzési problémak, amikor
csokken az erdltetett vitélkapacitds (FVC) és a
kohogési erd:

+ Segitségre lehet sziikség a légutak tisztitdsahoz;
» Fontossa valhat a kohogés segitése;

+ Antibiotikumokra lehet sziikség;

+ Olykor lélegeztetésre lehet szlikség;

+ A fertézés sordn fellépd 1égzési nehézségek
esetén a veszélyeztetett légzéizmoknak
tdmogatast kell nyujtani. Ovatosan kell
bénni az épidtokkal vagy egyéb szedativ
(nyugtatd) szerekkel torténé kezeléssel és
a lélegeztetés nélkiili oxigénadassal, mivel
ilyenkor kockazatos mértékben né a széndioxid
koncentraci6 a betegekben, a csokkent
Iégzdizom mUikddés kdvetkeztében.

+ Amennyiben mar éjszakai lélegeztetSt
hasznélunk, nagyon fontos, hogy a lélegeztetd
hozzaférheté legyen barmilyen akut
probléma fellépésekor vagy beavatkozaskor.
A lélegeztet6t hasznald betegek kezelésébe
minél el6bb légzésspecialistakat kell bevonni.

Amennyiben van lélegeztetéje (vagy hasonlo
eszkoze), ajanlatos magaval vinnie a korhazba.

Szivmkodés

Tanacsos felirni, vagy emlékezni ra, hogy mi
volt az utolsé szivm(ikodés vizsgalat eredménye
(pl. bal kamrai Iokés frakcio, - LVEF mérés),
és amennyiben a fia szed szivgydgyszert, irja
fel, vagy jegyezze meg a gydgyszer és a kezel6
kardioldgus nevét. Mindez segiti a slirgésségi
orvost, hogy elddntse, vajon a tilineteket
szivproblémak okozzak-e.

- A szivritmus zavarok és a szivizom
gyengeség (kardiomiopatia) kockazataival
tisztaban kell lenni.

Az altatas kockazatait (11. fejezet) mindig
figyelembe kell venni, ha mitétre vagy
érzéstelenitésre van sziikség.

Roviditések

ACE angiotensin converting enzyme:
- angiotenzin-konvertalé enzim

ADHD attention deficit hyperactivity disorder:
figyelemhianyos hiperaktivitas-zavar

ADL activities of daily living: napi
élettevékenység

AFO ankle-foot orthoses: boka-labfej — ortézis

ALT - alanin-aminotranszferaz

ALAT - alanin-aminotranszferaz

AST - aszpartat-aminotranszferaz

ASAT - aszpartat-aminotranszferaz

ASD autism spectrum disorder - autizmus
spektrum zavar

BP blood pressure: vérnyomas

BiPAP bilevel positive airways pressure: kétszintd
pozitiv nyomasu légzéstdmogatas a tidd
taguldsi készség megtartasara

BMD Becker muscular dystrophy: — Becker féle
izomdystrophia

BMI body mass index — testtdmeg index

CK creatine kinaze: — kreatin-kinaz

cmMP cardiomyopathia

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

DEXA dual energy X-ray absorptiometry: kett6s
energidju rontgensugar elnyelésén
alapulé mérés (a csontsiriséget
a csip6lapatrol készitett specidlis
rontgenfelvétel alapjan megallapitéd
vizsgalat).

DM diabetes mellitus: — diabétesz

DMD Duchenne muscular dystrophy:
- Duchenne féle izomdisztréfia

DNS dezoxiribo-nukleinsav: az a sejtjeinkben
talalhato, informéaciét hordozé
orokitéanyag

ET - Enteralis taplalas

EKG - elektrokardiografia

EMG - elektromiogréfia

FVC forced vital capacity: erdéltetett

- vitalkapacitas

GC
GOT

GPT

IGT

KAFO

LVEF

MH
nmol

NCV

NIV

NSAID

ocD

PEG

PCF

TA
TBC
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glucocorticoid: — glukokortikoid

glutamin-oxélecetsav-transzamindz, az
— AST régebbi elnevezése

glutamin-piroszéldsav-transzaminaz, az
— ALT régebbi elnevezése

impared glucose tolerance: csékkent
gliikoz -tolerancia, amely a - glikéz
intolerancia egyik stddiuma

intravénas

knee-ankle-foot orthos: térd, boka, lab
- ortézis

left ventricular ejection fraction: a sziv
OszehUzdédasa soran a bal kamrabdl
kidramlé vérfrakcié értéke —Egyike a
legfontosabb szivmUlkodést felméré
vizsgdlatoknak. A leleteken gyakran
csak EF értékként jelolik. Megméri, hogy
a bal kamrabdl a vér hany szdzaléka
pumpalddik ki az artérias keringésbe egy
0sszehlzédas soran.

- Malignus hyperthermia
nanomol: koncentracié mértékegysége

nerve conduction velocity: ideg-
ingeriiletvezetés sebessége

noninvasive ventilation: Nem -invaziv
lélegeztetés—A kevésbé sulyos betegek
egy részében megoldast jelent, amelynek
soran elkeriilhet6 azl-endotrachealis
intubacio

non-steroidal anti-inflammatory drugs:
nem-szteroid gyulladascsokkent6 szerek.
Fajdalomcsillapitasra hasznaljadk 6ket;
leggyakrabban hasznélt ilyen szer az
ibuprofén, a diklofenak (diclofenac) és a
naproxén.

obsessive compulsive disorder:
régeszmés-kényszeres zavar

- perkutdn - endoszkdépos
- gastrostoma

peak cough flow - a koéhogés alatt
kiaramld leveg6 sebességének mérése

achilles tendon: achilles in

tuberculosis: gimokor, tidévész
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Szakkifejezések listaja S

2-es tipusu diabetes mellitus Nem - inzulinfiiggé
- diabetes

Adatptiv gyogyaszati segédeszkéz Olyan
sorozatgyartasu gydgydszati segédeszkdz, melyet
a rendeltetésszerl hasznalathoz kilon eszkoz

segitségével méretreigazitanal illetve illesztenek.

Alanin-aminotranszferaz Régebbi nevén
glutamin-pirosz6lésav-transzaminaz; elsésorban a
majfunkciot jelzé enzim

Angiotenzin-konvertalé enzim

Katalizélja @giotenzin | (az inaktiv fehérje)
atalakuldsat —¥angiotenzin ll-vé. Az enzim termelése
az egész szervezetben torténik. Viszonylag nagyobb
mennyiségben taldlhaté a tuddében. Vérszintje
fiatalkorban (kb. 20 éves korig), magasabb, a
késébbiekben, egészséges felndttekben stabilan
alacsony.

Aspiraciés pneumonia Idegen test belégzése
okozta tudégyulladas, amelyet a gyomortartalombdl
szarmazo bakteridlis fert6zés vagy irritacioé valt ki.

Aszpartat-aminotranszferaz Régebbi néven
glutamin-oxalecetsav-transzaminaz; maj-, sziv- és

Atelektazis Olyan éllapot, amelyben a tiidé
egy része elveszti levegétartalmat és 6sszeesik.

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

Becker féle izomdisztréfia Becker féle izomdystrophia
- A - DMP egyik gyakoribb formaja, a — Duchenne féle
izomdisztrofiaval rokon betegség, de annal enyhébbek
a fiatal korban jelentkez6 tiinetek. A — disztorfin gén
mutdcidja kovetkeztében nem keletkezik teljes értékd
- disztorfin fehérje.

Béta blokkol6 A béta-blokkolék kozds
tulajdonsaga, hogy a béta-receptorok gatlasa révén,
a —szimpatikus idegrendszer idegvégzdédéseiben
felszabadulé —adrenalin, —noradrenalin és hasonlé
kémiai anyagok hatdsat mérséklik, igy csokken a
szivfrekvencia, a balkamra-tel6dés, a szivosszehuzodas
mértéke, a szimpatikus tonus, és ezen hatasok
eredményeképpen a vérnyomasunk is csokken.

Biopszia Biopsia - Orvosi eljards, melynek soran
vizsgalat céljabol a testbdl sejt- vagy szovetmintat
vesznek ki. — izombiopszia

Cobb fok Gerincgorbulési fok, amelyet a mellkas
rontgen felvételén, a sériilt csigolyak felszinére fektetett
egyenesek altal bezart sz6g alapjan allapitanak meg.

Cushingoid vonasok A kerek, ,holdarc”
megjeldlésére szolgal, amely itt tipikusan a szteroid
terapia mellékhatasa. (Akkor is megjelenik, ha
a beteg sulygyarapodas nem szamottevl, és
nehezen befolyasolhaté a gyégyszer vagy adagolas
véltoztatasa nélkil.)
Csont scan - Csont szkennelés

Csont szkennelés  |zot6pos csont ,letapogatas”
kameraval (- szcintigrafia); a csonteltéréseket, igy
pl. a csonts(rliséget méri.
Csontslirliség-mérés A csontok
asvanyianyag tartalmat mérik.

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

Depolarizal6é izomrelaxans - lzomrelaxans

Diabétesz Diabetes mellitus -
Cukorbetegség; A szénhidrat anyagcsere zavara. A
cukorbetegség klasszikus klinikai tlinete a vizelet
mennyiségének megnodvekedése, a fokozott
folyadékfelvéte] az dlland6 szomjusagérzés miatt és az
egyéb okkal nem magyarazhato fogyas.

Diszfagia Dysphagia - Nyelési nehézség

Disztrofin Dystrophin - A disztrofin fehérje
a harantcsikolt izomrostot hatarol6 membranban
elhelyezkedé fehérje komplex, az ugynevezett
disztrofin-asszocialt fehérje komplex egyik
kulcsfontossagu tagja. Stabilizalja az izomrostot az
Osszehuzddas és az elernyedés soran.

Disztrofin gén Mutécidja felelés az X
kromoszomahoz kotétt — Duchenne-féle izomdisztréfia
kialakulasaért.

Disztrofinopatia  Dystrophinopathia-A — disztrofin
fehérje hidnyanak koszonheté izombetegségek
csoportja; — Duchenne féle izomdisztréfia, — Becker
féle izomdisztrofia. Ide tartoznak tovabba a — manifest
hordozé nék, és a csak szivbetegség tlineteit mutatd
betegek.

Duchenne féle izomdisztréfia Duchenne féle
izomdistrophia - A - DMP egyik leggyakoribb
formaja, amely kisgyermekkorban jelenik meg.
X kromoszémahoz kotott betegség. A betegség
hatterében az Xp21 régidban elhelyezkedé - disztrofin
gén mutécidja all, amely mutéciok lehetnek delécidk
(60-65 %), duplikaciok (5-8 %) és pontmutaciok (30-35
%).

Dystrophia musculorum progressiva A
vazizomzat sorvadasaval jard, genetikusan determinalt
megbetegedések

Echokardiografia - Szivultrahang vizsgalat

Elektrokardiografia Electrocardiographia - A
vizsgdlat sordn a sziv elektromos tevékenységét
detektdljdk a bérre helyezett elektroddk segitségével.
Az impulzusokat hulldamként rogzitik, és vagy papiron
kinyomtatjak, vagy monitoron jelenitik meg. A vizsgalat
segitségével kulonbozé szivritmus zavarokat ill. a
szivizom karosoddsat tudjak megallapitani.
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Elektromiografia  Electromyograhpia - Azizmokban
lezajlo elektromos tevékenységet regisztralja papiron
vagy monitoron, amelynek segitségével az ideg-
vagy izom rendellenességek kimutathaté, Az elmult
évtizedekben az elektromiografia kiilonb6z6 modszerei
egyértelmden hatékonynak bizonyultak a — motoros
egységet érinté6 betegségek diagnosztikajaban,
a prognoézis meghatarozasaban és a kilonb6zd
- neuromuszkularis betegségek monitorozasaban.

Endoszkop Endoscop - Olyan orvosi eszkoz,
mellyel kozvetleniil betekinthetiink treges szervek,
illetve testliregek belsejébe. A médszer alapja a fény
vezetésére alkalmas szaloptika.

Endotrachealis intubacio Mditéti uton bejuttatott
tubus segitségével a légcsévon keresztil torténd
mesterséges lélegeztetés.

Enteralis taplalas Meghatarozott 0Osszetételd
tapanyagoknak (tdpszereknek) a
bélrendszerbe juttatdsa mesterségesen.

gyomor-

Eréltetett vitalkapacitas - Vitalkapacitas

Etiolégia A betegség leirasa

Fizikoterapia Gyégyitas fizikai energiakkal:
hével, elektromossaggal, mechanikai erékkel valé
gyogykezelés.

Fizioterapia A természet energiait felhasznalo
gyogymaddok gyltjtéfogalma. A fizikai és kémiai
energidkat alkalmazza a beteg mozgdsm(ikodésének
gyogyitasara. Beletartozik a - fizikoterdpia is. ide
tartozik tovabba pl. a gyogyvizek asvanyi anyag
tartalmanak hatasaira épulé gyégykezelés.

Fizioterapeuta A - fizioterapiat alkalmazo
szakember
Fraktura Fractura - Csonttorés

Gasztritisz Gastritis - Gyomorhurut

Gasztro-6zofagealis reflux Gastro-oesophagealis
reflux - Akkor jelentkezik, amikor a nyel6csovet
és a gyomrot Osszekdté izom magatol kinyilik,
vagy nem zarodik rendesen, és a gyomortartalom
feljut a nyel6csébe. Mas néven refluxnak vagy sav
visszafolyasnak nevezik ezt a jelenséget, mivel a savas
gyomortartalom visszafolyik a nyel6csébe.
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Gasztrosztoma Gastrostoma - A gyomor mtéti
Uton torténé megnyitasa, jelen esetben egy taplalo
tubus behelyezése érdekében.

Glukoz- intolerancia Glucose intolerancia
- Olyan cukorbetegség (- diabétesz) elétti allapotot
jelent, ami az - inzulin rezisztenciaval fligg Ossze.
Evekkel megel6zheti a — 2-es tipusu diabetes mellitust.

Gliikokortikoidok Glucocorticoid - A szervezet altal
eléallitott szteroidok. Neviiket onnan kaptak, hogy
a szervezetben aminosavakbol és glicerinbdl (zsirok
bontasaval) cukrot (glikozt) allitanak elé. Ezéltal
novelik a vércukor szintet, ezzel stressz helyzetben a
szervezet energiatartalékait mozgdsitjak. A mellékvese
kéreg termeli, legfontosabb forméja a — kortizol. Egyik
hatédsa, hogy gydgyszerként autoimmun betegségek,
gyulladasok, asztma, ezen felil a Buchenne

izomdisztréfig kezelésére hasznaljak.

Gower tiinet Az izomgyengeség jele, amely
soran fekvé vagy guggolé helyzetbdl a beteg csak
a sajat testén megtamaszkodva és felkapaszkodva,
fokozatosan tud feldlini A - Duchenne féle
izomdisztrofiaban szenvedd betegek esetében
kozismert jel, de mas, ugyanezen izomcsoportokat
érint6 izomgyengeséggel jaré betegségek velejardja is
lehet.

Hidrokortizon - Kortizol

Hiperglikémia
vércukorszint

Hyperglycemia - Magas

Hiperkarpnia
széndioxid-szint

Hypercapnia - Magas szoveti

Hipertenzio Hypertensio — Hiperténia

Hipertonia Hypertonia - Magas vérnyomas

Hipoventilacio Hypoventilatio - Nem elegendé
légzés, légzéskapacitas. A tiidé gdzcseréje romlik.
- Hiperkapniat és—-légzési aciddzist okozhat.

Hipoxémia Hypoxemia - Alacsony artérias
oxigéntelitettség: csdékkent az oxigénnyomas (< 50
Hgmm) az artérias vérben.

Hirzutizmus Koros, férfias szérnovekedés.
Szamos hormonalis oka lehet. Egyes gyogyszerek is
okozhatnak erételjes sz6rnévekedést, pl.a — szteroidok.

Holter monitor 24 6ras — EKG - 24 6ran keresztil
régziti a beteg — EKG-jat.

Immunoblot technika Az izomban [évé
izomfehérjék, pl. a - disztrofin minéségi és mennyiségi
kimutatasdhoz hasznalt molekuldris modszer.
Segitségével mind a kéros, csokkent tomegt fehérje,
mind pedig annak teljes hianya kimutathato.

Immuncitokémia Immuncytokémia - Az
izom szovettani vizsgalata ellenanyagfestéssel és
fluoreszcens mikroszképos kiértékeléssel, amelynek
soran az izomfehérjék, pl. a - disztrofin mennyiségét
vizsgaljak az izomrostokban.

Immunszuppresszié Immunsupressio
- Az immunrendszer csokkent miikédése vagy
vélaszképtelensége alakul ki bizonyos gydgyszerek
(— szteroidok) hatasara. Az immunrendszer gyengitése
miatt a fert6zésekkel, betegségekkel, daganatokkal
szemben a szervezet sokkal fogékonyabb lesz.
Ugyanakkor a — szteroidok fontos gydgyszerek a szerv-
ill. csontveld transzplantacié soran ill. az autoimmun
gyulladasos folyamatok kezelésében.

Inzulin A cukoranyagcserét szabalyozé hormon,
amely a hasnyélmirigyben termelédik. A tulzott
- gliikokortikoid hatas bizonyos betegségek esetén
és a hosszas —szteroid terapia mellékhatdsaként a
— inzulin rezisztencia és — diabétesz alakulhat ki.

Inzulin rezisztencia Az az allapot, amikor normalis
mennyiségl - inzulin a normdlisndl alacsonyabb
biolégiai valaszt valt ki, igy az —inzulinra jellemzé
anyagcserehatasok elégtelen mértékben alakulnak
ki. A vérben egyre tobb - inzulin jelenik meg, hatasa
azonban egyre csokken.

Izombiopszia - biopszia

Izomdisztréfia Izomdystrophia -
betegségcsoport, ahova kiulénb6z6é kronikus, a
vazizomzatot érinté betegségek tartoznak, amelyek
kovetkeztében fokozatosan csokken a miikodbképes
izomtdmeg. Az izomsorvadas oka azizom muikodéséhez
szlikséges fehérje komplexum valamelyik tagjanak
karosodasa vagy hidnya, ami idével a teljes izomzat
pusztuldsat is magdval hozhatja. Ez a betegség csoport
sajnos egyeldre gydgyithatatlan.

Izomrelaxans tzemlazité—plyan gyogyszer,

amelyet bizonyos tipusu mutétek esetén alkalmaznak
az izmok ellazitasara, beleértve azokat az izmokat is,
amelyek a légzésben segitik a beteget.

Kardiomiopatia Cardiomyopathia - A sziv
pumpafunkciéjanak gyengiiléséhez vezetd
szivbetegségek 6sszefoglalé neve, amely a szivizom
sajat betegségére vezethetd vissza.

Katarakta Cataracta - Szlrkehalyog; Kialakuldsanak
pontos mechanizmusa jelenleg nem tisztdzott; szamos
kivalto ok ismert, igy pl. a — gliikokortikoid kezelés is. A
lencsét alkoto fehérjék denaturdlédnak, ezért a lencse
atldtszoésaga lecsokken. Szirkehalyog esetén idével
mind a tavoli, mind a kozeli latas romlik.

kifoszkoliézis Kyphoscoliosis - A gerinc
oldalirdnyu gorbiilésével (- szkolidzis) és elllsé-hatso
siki meghajlasaval (kyphosis - kifézis -pup) jaré kéros
allapot. Légzési nehézséget okozhat.

Kontraktura Contractura - Az izlleti
mozgdashatarok koéros besz(kiilés. Az iziiletek korul
kialakulé feszesség egy bizonyos poézban vald
merevedéshez vezethet, vagy hatdséra az adott iziilet
kornyékén kisebb a mozgasi skala.

Kortikoszteroid Corticosteroid - A mellékvese
kéregallomanyaban képzddé szteroidhormonok. Ide

tartoznak a — gliikokortikoidok is.

Kortizol Mas néven hidrokortizon - A mellékvese
kéreg altal termelt egyik legjelentésebb
- glikokortikoid hormon. Fontos szerepe van az
anyagcsere folyamatok szabalyozasaban és a szervezet
egyensulyi allapotanak fenntartasaban. A kortizol
egyike a stresszhormonoknak, mert elvélasztésa stressz
helyzetben megnovekszik, az agyban a stressz hatasara
aktivizalodo serkenté hormon hatasara. A hidrokortizon
els6, a gyogyaszatban is alkalmazott szarmazékai a
prednizon és a prednizolon.

kreatin-foszfokinaz - kreatin-kinaz

kreatin-kinaz Az izommUikodéshez sziikséges
nagy energia tartalmu kreatinfoszfat szintézisét
katalizdlé6 enzim. Magas koncentraciéban van
jelen a - Dychenne féle izomdisztréfia vagy egyéb
- izomdisztréfia betegségben szenveddk vérében,
tehat az izomrost pusztulasat jelzi.

Légzési volumen  Egylégvétellel belélegzett levegé.
A belégzési térfogat novelése betegekben segédeszkozt
igényel. llyenek az Ambu-ballon, ki- és belélegeztetdk,
ventillatorok.
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Malignus hipertermia Malignus hyperthermia - A
testhdmérséklet életveszélyes megemelkedését jelenti.
Eztjbizonyos betegségben (kalcium ioncsatornat érint6é
izombetegséqg) az altatas valtja ki. Az altataskor adott
izomlazitd és altatoszer kombinacio kérosan felgyorsitja
az ilyen beteg anyagcseréjét; emiatt emelkedik meg
végletesen a testhémérséklet. Az allapotra valé hajlam
dominans médon 6roklédik.

Manifeszt hordozé Hordozdénak lenni altaldban
annyit jelent, hogy a betegség tinetei nem
jelentkeznek, de a mutaciéval megvaltozott gén jelen
van a kromoszémapar egyikén. Manifeszt hordozo
esetén jelentkeznek a tlinetek.

Motoros egység Egy mozgaté idegsejt az altala
beidegzett izomsejtekkel egyitt képezi a motor
egységet.

Mioglobinuria Myoglobinuria - A vizeletben
jelen 1évé mioglobin az izom lebontasabol szarmazik. A
vizelet barnas szine az izomfehérje bomlastermékének
koszonheto.
Miopatia
izombetegség

Myopathia - Izombantalom,

Neuromuszkularis betegségek Neuromuscularis
betegség - A mozgatd rendszert (idegeket és izomzatot)
érint6 betegségek csoportja

Obezitas Obesitas - Elhizas, kovérség

Ortézis orthesis - Az ortézisek
olyan segédeszkozok, amelyek kivilrdl fejtik ki
hatdsukat az egyes testrészekre, az inak stabilitasat,
tehermentesitését, tamasztdsat és pihentetését
biztositjdk. Lab esetében olyan gydgyaszati
segédeszkozok (merevitdk, sinek), melyek csokkentik a

boka kordli feszességet.

Oszteoporoézis Osteoporosis - Csentritkulds

a csont asvanyanyag tartalmdnak csdkkenése. Kéros
esetekben csonttorésekhez vezethet.

Oximetria A vér oxigén telitettségének

mérése, a mérés a béron keresztil torténik.

Palliativ kezelés Témogatd kezelés. Célja, hogy
csokkentse a betegek szenvedését és a leheté legjobb
életmindséget biztositsa.
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Perkutan Percutan - Bér ala juttatott, pl.
injekcid
Pneumokokkusz  Pneumococcus - A Streptococcus

pneumoniae baktérium altal okozott tidégyulladas

Pneumonia Pneumonia - Tid6gyulladas
Preszimptomas Presymptomas - Tiinet el6tti
allapot

Profilaxis Prophylaxis - Megel6zés

Rabdomiolizis Rhabdomyolizis - 1zomszovetek
pusztuldsa. - Mioglobulinuridval jar.

Reflux - Gasztro-6zofagealis reflux

Szivultrahang vizsgalat Echocardiographia,
echokardiografia - Olyan mddszer, amellyel a sziv
szerkezetét vizsgaljdk. Ennek soran hanghullamok
segitségével mozgoképeket képeznek le a szivrél. Ezek
a felvételek megmutatjak az orvosnak, hogy mennyire
hatékonyan pumpal a sziv.

Szkoliozis Scoliosis - Gerincferdiilés;ggerinc
oldaliranyu ferdulése, amely idével egyre sulyosbodik

Szteroidok Olyan hormonok, amelyek fontos
szerepet jatszanak szamos élettani folyamatban,
igy példaul a nemi mikodésben, valamint a
gyulladascsokkentésben is. Szintetikusan el8allitott
vegyliletei gyogyszerek.

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

Tenotomia Tenotomia - Inhiivelyen, inakon
végzett beavatkozasok

Testtomeg index  Ataplaltsdg megitélésére szolgald
mutatd: testtdmeg osztva a testmagassag méterben
kifejezett négyzetével

Tinea A bérfelszin gombas fertézése

Traheosztomia Tracheostomia - Légcsémetszés,
gégemetszés; a légzés segitésére alkalmazott mutéti
eljards, nyakon &t a légcsébe tubust (kantl, csé)
helyeznek

Trombozis Thrombosis - Olyan folyamat,
amelyben a vér az érrendszeren belll megalvadva
vérrogot képez, a vérrdg a vérarammal tovabbjutva a
véredényben elzérédast okoz.

Varus A lab befelé fordul a ldbizmok
egyensulytalansaga miatt.

Vitalkapacitas A légzbizmok erejét felmérd
vizsgélat, amely sordn a maximalis belégzéstdl a teljes
kilégzésig terjedd kifujt levegé mennyiségét mérik.

Video fluoroszkopos vizsgalat
Dinamikus radiografiai vizsgalat. Pl. - reflux
betegségeknél a gyomor és a nyel6csé feltarasara.
a —reflux betegséghez kapcsolédd elzarédasos
nyelécsé elvaltozasokrodl. A vizsgdlat nyeléskdzben,
rontgenbesugarzassal torténik.

DMD BETEGREGISZTRACIO

A nemzetkozi nyilvantartas alapjat mintegy
30 részvevd orszag nemzeti adatbdzisa
szolgaltatja, amelyek bekerilnek a
nemzetkozi adatbazisba. A nemzetkdzi
adatbazisba egységes maddon kerilnek
be az adatok, oly médon, hogy azok a
klinikai kipréobaldsok tervezésénél jdl
haszndlhatoak legyenek (pl. a kizédré vagy
szikséges kritériumok kulcsinformacidi,
mint jaréképesség, gyogyszeres kezelés,
szivmUkodés stb.), egyuttal lehetévé téve
ezzel a betegtoborzast is. Az adatbazis
megfelel az etikai kovetelményeknek,
mind a beteg részvételét, mind a réla sz6l6
informacidkat illetéen. Lehet6vé teszi tovabbi
modulok beépitését, az informacidomélyités
és a betegségtorténet megismerése céljabol.
A betegek az adatok nagy részét onalléan is
meg tudjak adni. Felligyeleti szint beépitése
szliikséges azonban a genetikai tesztek
eredményeinek biztonsagdhoz. Az SMA és
DMD/BMD betegadatbazis sikere nyoman
mas neuromuszkularis betegségcsoport
bevondsat is tervezik.

A magyar Duchenne/Becker izomdistzréfia
betegadatbazis regisztracié Budapesten az
Orszagos Kornyezetegészségligyi Intézet
Molekularis Genetikai és Diagnosztikai
Osztalyan érhetd el. A regisztracidért
felel6s személy Dr. Karcagi Veronika.
Magyarorszagon az OKI Molekularis Genetika
és Diagnosztikai Osztalya végzi a DMD/BMD
csaladok disztrofin génjének duplikaciés/
deléciés vizsgalatat. Minden DMD/BMD
beteglink regisztracidjat lehetévé tesszik.

A regisztraciot csak akkor fogadjuk el, ha a
mutacié beigazolédott, és az osztalyunk
kidllitotta a leletet. A regisztraciéhoz
kitoltott regisztrdciéos adatlapra és
kitoltott, alairt beleegyez6é nyilatkozatra
van szlikség, amelyet betegeink az
alabbi cimre postazhatnak: Orszagos
Kornyezetegészséguigyi Intézet, Budapest,
1096, Gyali ut 2-6., Molekularis Genetika és
Diagnosztikai Osztaly, Dr. Karcagi Veronika.

MIERT REGISZTRALJAK?

Aregisztralt betegek esetleg egyszer(iebben részt
vehetnek a klinikai kiprobalasokban.

A regisztralt betegek értestilnek a DMD legujabb
kezelésére vonatkozo kutatasi eredményekrél.

A regisztradlt betegek nemzetkdzi szinten
hasznosithaté informacidkkal segitik a kutatdk
munkajat.

A regisztraciés adatlap és a beleegyezd

nyilatkozat mds informaciés dokumentumokkal
egyutt

letolthet6/kérhetd itt: www.treat-nmd.hu
E: garami.marta@treat-nmd.hu
T:436 1476 1362
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Késziilt az Izomdisztréfia Egyestilet (Muscular Dystrophy Association, MDA — USA), a SziilGi
Osszefogas az Izomdisztréfia Ellen (Parent Project Muscular Dystrophy, PPMD - USA), a
TREAT-NMD és az Izomdisztréfias Betegek Sziiléi Szervezeteinek Nemzetkozi Egyesulete
(United Parent Project Muscular Dystrophy) egytittm(ikodésével.

A kézikonyvben szereplé fényképek a Holland Duchenne Betegek Sziil6i Szervezete, az MDA,
a PPMD, a Cseh Duchenne Betegek Sziil6i Szervezete és a TREAT-NMD szolgaltatta.

A magyar forditast lektordlta Dr. Karcagi Veronika, Orszagos Kérnyezetegészségligyi Intézet,
Molekularis Genetikai és Diagnosztikai Osztaly.
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