Dystrofia Mi esniowa Duchenne’a
| Dystrofia Mi esniowa Beckera

Co to jest dystrofia mi  e$niowa Duchenne’a?

W przypadku dystrofii miesniowej Duchenne’a (DMD), brak biatka dystrofiny
wywotuje zanik i niedowtad miesni, powodujgc stopniowo coraz wieksze trudnosci w
chodzeniu i ogélnym poruszaniu sie. DMD jest jednym z najczestszych i najszybciej
postepujacych zaburzen nerwowo-miesniowych wieku dzieciecego. Zdarza sie mniej
wiecej raz na 3000 przypadkow zywych meskich urodzen na swiecie.

Co to jest dystrofia mi esniowa Beckera?

Dystrofia miesniowa Beckera (BMD) jest mniej powazng odmiang DMD. Pojawia sie
na ogot w wieku dojrzewania lub we wczesnych latach wieku dojrzatego, a jej
przebieg jest wolniejszy i trudniejszy do przewidzenia niz w przypadku DMD.
Niektére osoby mogg we wczesnych latach wieku dojrzatego wymagac wézka
inwalidzkiego, podczas gdy inni mogq by¢ jedynie zmuszeni do postugiwania sie
laskg w p6zniejszym okresie zycia. Osoba dotknieta BMD jest czesto najbardziej
predysponowana do wyrazenia prognozy (tj. najbardziej prawdopodobnego rezultatu
zaburzenia) w oparciu o dotychczasowy postep choroby.

W jaki sposob dziedziczona jest dystrofia mi  e$niowa Duchenne’a i Beckera?

W przypadku DMD i BMD dotkniety chorobg gen jest potgczony przez X, co znaczy,
ze ten gen lezy na chromosomie X. Kobiety majg dwa chromosomy X, podczas gdy
mezczyzni majg jeden chromosom X, ktOry dziedziczg od matki oraz jeden
chromosom Y, ktéry dziedziczg od ojca. W okoto dwoch trzecich przypadkdow
dotkniety chorobg gen jest przekazywany na syna przez zmieniony chromosom X
matki. W takich przypadkach matka jest tzw. ,nosicielem”, nie zdradzajac zazwyczaj
przy tym zadnych objawow chorobowych. Jest tak dlatego, ze gen jest ,recesywny”,
to znaczy, ze jej normalny chromosom X bedzie dominujacy, a jego funkcjg bedzie
wytwarzanie dystrofiny. U bardzo niewielkiej ilosci nosicieli zdarza sie nieznaczne
ostabienie miesni, ograniczone gtéwnie do ramion i bioder, zas kobiety te okresla sie
mianem ,nosicieli objawowych”. Bltad genetyczny mogt sie pojawi¢ w poprzednim
pokoleniu, w ktérym mogta zaistnie¢ ta choroba. Tym niemniej w okoto jednej trzeciegj
przypadkow DMD genetyczna zmiana powstaje w momencie poczecia i jest
wowczas okreslana jako ,samorzutna mutacja”.

Dlaczego wa zna jest porada genetyczna?

Kazdy syn nosiciela zenskiego ma 50% szansy odziedziczenia DMD przez
zmieniony chromosom X matki, a kazda corka nosiciela zehskiego ma 50% szansy
stania sie nosicielem tej choroby w taki sam sposob. Wkrétce po stwierdzeniu
choroby u chtopca DMD, bardzo wazne jest zatroszczenie sie 0 porade genetyczng
wraz z odpowiednimi badaniami dla czitonkoéw rodziny, ktérzy mogag by¢ nosicielami
choroby. Porada genetyczna polega na udzieleniu informacji na temat wzorca
dziedziczenia, ryzyka dla innych czionkéw rodziny oraz prognozy (w przypadku
DMD). Ustuga ta rowniez zapewnia informacje na temat badan diagnostycznych,
wigcznie z testami rodzicielskimi i testami dotyczacymi nosiciela. Ponizsze schematy



pokazujg, jak DMD i BMD sg dziedziczone oraz wskazujg na ryzyko urodzenia
nastepnych dzieci z ktérgs z tych choréb.

Mother Father
(Carrier) (Unaffected)

Legend:
¥ =recessive altered gene
on ¥ chromosome
¥ = Mormal X chromosome

= MNarmal ¥ chromosome

Girl Girl Boy Boy
(Carrier) (Not affected) (Affected) (Not affected)

Symptomy

Dystrofia Miesniowa Duchenne’a

Czesto trudno jest stwierdzi¢ DMD, poniewaz objawy mogg by¢ bardzo rézne, a w
przypadku braku wywiadu rodzinnego nie zawsze sie udaje na poczatku powzig¢
podejrzenia. Rodzice dzieci uczacych sie chodzi¢ mogg zauwazy¢ powiekszone
miesnie tydek, co nosi rowniez nazwe pseudo-hipertrofii, ktorg tatwo pomyli¢ z
silnymi miesniami. Czesto, cho¢ nie zawsze, ma miejsce opOznienie rozpoczecia
chodzenia, a chtopiec zaczyna stawiac pierwsze kroki w wieku okoto osiemnastu
miesiecy i czesto sie przy tym przewraca. Czesto moze on mie¢ trudnosci z
wchodzeniem po schodach, bieganiem i skakaniem oraz mie¢ chod kaczkowaty.
Moze nabrac tendencji do chodzenia na palcach, z czym sie na ogét wigze
wysuwanie brzucha do przodu i postawa z przednim wygieciem kregostupa, tzw.
.lordoza”. Moze on tez mie¢ trudnosci z samodzielnym wstawaniem z podtogi i musi
podpierac sie rekami prostujgc nogi, co okreslane jest nazwg ,0znaka Gowersa”.
Symptomy te pojawiajg sie w wieku od roku do trzech lat i pogtebiajg sie do czasu,
az chiopiec bedzie musiat korzysta¢ z wozka inwalidzkiego, najczesciej w wieku od
osmiu do dwunastu lat.

Dystrofia MieSniowa Beckera

Czesto dystrofia miesniowa Beckera pozostaje niewykryta do czasu osiggniecia
wieku dojrzewania lub nawet dojrzatosci, by¢ moze dopiero do czasu, kiedy mtody
cztowiek stwierdzi, ze nie daje juz sobie rady na lekcjach wychowania fizycznego lub
na treningach. Dla zrbwnowazenia tego ostabienia miesni, mfody cztowiek zaczyna
chodzi¢ niepewnym krokiem, na palcach lub wysuwajac do przodu brzuch.

Podobnie jak przy dystrofii Duchenne’a, wzorzec zaniku miesni zazwyczaj zaczyna
sie od bioder i okolicy miednicy, ud i ramion. Z tym, ze w przypadku BMD, tempo
zwyrodnienia miesni rozni sie w znacznym stopniu w zaleznosci od osoby. Niektorzy



mezczyzni mogq zaczaé potrzebowacé wozka inwalidzkiego w wieku 30 lat lub
poOzniej, podczas gdy inni beda radzi¢ sobie przez wiele lat z pomoca laski.

Diagnoza

Elektromiografia lub badania przewodzenia nerwowego.

Na ogo6t pochodzenie stabosci daje sie stwierdzi¢ w drodze badania fizycznego.
Czasami wykonywane sg jeszcze specjalne badania zwane elektromiografig lub
badaniami przewodzenia nerwowego. W procesie tych badan mierzona jest
elektryczna czynnos¢ miesni oraz pobudzane sg nerwy po to, by stwierdzi¢, czy
problem tkwi w miesniach, czy nerwach.

Badanie CK

Badania laboratoryjne na DMD zaczynajg sie od mierzenia enzymu miesniowego
zwanego kreatyng fosfokinazg (CK). Z uwagi na brak dystrofiny we wtoknach mieséni,
CK wycieka i umiejscawia sie w nadmiernych ilosciach w surowicy krwi. Badanie
krwi ujawni poziom CK, ktory moze by¢ 50 — 100 razy wyzszy od normalnego.
Chociaz ten enzym jest czesto lekko podniesiony w innych typach dystrofii (wtgcznie
Z powigzang z nim miesniowg dystrofig Beckera), przyrost ten jest znacznie wiekszy
przy DMD. Okoto 70% nosicieli DMD wykaze réwniez lekko podniesiony poziom CK.

Badania DNA / Badania Genetyczne

Dzisiaj, przy nowej technologii, badania DNA podejmowane sg w celu postawienia
zdecydowanej diagnozy. Geny zbudowane sg z DNA (kwasu
dezoksyrybonukleinowego) i odpowiednie czesci tego genetycznego materiatu
mozna badac¢ mikroskopowo. Nieprawidtowosci odpowiedzialne za DMD dzielg sie
na trzy typy: usuniecia (brak czesci), powielania (dodatkowe czesci) lub punktowe
mutacje (zmiana czesci). Badania DNA sg czesto czasochtonne i trudne technicznie
i w zaleznosci od typu defektu genetycznego, wynik ich moze nie by¢ pewny. W
pewnych przypadkach badania te pozwolg udzieli¢ definitywnej informacji na temat
nieprawidtowos$ci genetycznej odpowiedzialnej za DMD, podczas gdy w innych,
nieprawidtowosci nie da sie doktadnie zdefiniowaé. Sytuacja ta odnosi sie rowniez do
diagnozy nosicieli zenskich. Badania DNA moga byc¢ takze przeprowadzane
prenatalnie na nienarodzonym dziecku, gdzie wywiad rodzinny nie jest znany.

Biopsja Miesnia

Kiedy badania DNA nie sg jednoznaczne, chtopiec moze wymagac biopsji miesnia.
W takim wypadku pobierany jest maty wycinek tkanki miesniowej przy pomocy igty,
zazwyczaj z uda. Z zastosowaniem specjalnych technik barwnikowych w
laboratorium, tkanka miesniowa badana jest pod mikroskopem na dystrofine. W
DMD, dystrofina jest nieobecna, podczas gdy w podobnym zaburzeniu miesniowej
dystrofii Beckera, niewielka ilos¢ dystrofiny jest obecna. Z tego wzgledu biopsja
miesnia jest wazna dla sformutowania zdecydowanej diagnozy w przypadkach, gdzie
nie jest znany wywiad rodzinny lub gdy badania DNA sg niejednoznaczne.

Jedynymi dwoma warunkami, ktére mogg spowodowac¢ pomyitke w diagnozie DMD
sq dystrofia miesniowa Beckera oraz dystrofia miesniowa obreczy kohczyny, przy
czym ta ostatnia posiada inny wzorzec dziedzicznosci. Powyzsze badania, a w
szczegolnosci biopsja miesnia, umozliwiajg rozréznienie pomiedzy tymi dwoma
chorobami.



Czy istnieje lekarstwo na DMD?

Na razie na DMD nie ma lekarstwa, ale na catym swiecie prowadzi sie wiele badan.
Naukowcy dokonali wielkich postepéw w poszerzeniu ich wiedzy na temat DMD i
nadal kontynuujg poszukiwania nad znalezieniem leku. Do dziedzin, na ktérych
skupiajg sie badania naleza:

Genowa Terapia Zastepcza — celem jej jest wyprodukowanie syntetycznego genu,
ktéry mozna by wprowadzi¢ do organizmu dla przejecia roli wytwarzania
brakujacego biatka dystrofiny. Obecnie istnieje jeszcze szereg trudnosci do
pokonania, zanim metode te da sie wyprobowac dla leczenia DMD.

PTC124 —ten lek ma na celu ,przeczytanie” i zignorowanie zmiany w genie
dystrofiny, ktéry powoduje DMD i BMD. Jest on obecnie w pierwszej fazie
wielodawkowej proby bezpieczenstwa dla DMD i badania trwaja.

Technologia przeskoku zmutowanego eksonu — starania przeskoczenia sekcji genu
zawierajgcej zmiane po to, by biatko dystrofiny mogto by¢ nadal produkowane w
zmienionej formie w celu drastycznego zmniejszenia symptomoéw DMD. Obecnie
okazuje sie ona skuteczna w probach przeprowadzanych na myszach.

Czy z DMD wi gzq sie jeszcze inne problemy?

Uposledzenie Poznawcze:

Wiekszosc¢ (okoto 65%) osob cierpigcych na DMD posiada normalne zdolnosci
intelektualne i wykazuje sie przecietng lub ponad przecietng inteligencjg. Tym
niemniej, u okoto 35% chtopcow z DMD wystepujg problemy intelektualne i trudnosci
z uczeniem sie. W tych przypadkach uwaza sie, ze dzieci dotkniete DMD majq
trudnosci z odbiorem informacji, przechowywaniem tych informacji i odzyskiwaniem
ich pézniej. Uwaza sie, ze te trudnosci wigzg sie ze zmiang rozmieszczania
dystropiny w mozgu. Trudnosci z uczeniem sie wydajq sie korelowac z ostabieniem
miesni i niewiele jak dotad wskazuje na to, ze mutacje genu dystrofiny majg
jakikolwiek wptyw na pojmowanie.

Moga réwniez wystgpic trudnosci zachowawcze, ktdre mogg miec¢ wptyw na

interakcje socjalne chtopca w domu, w szkole i we wszystkich dziedzinach jego
zycia, w zwigzku z czym jego rodzina potrzebowaé¢ bedzie wsparcia i pomocy.

Kardiomiopatia:

W wielu wypadkach dystrofii miesniowej uszkodzeniu ulega tkanka sercowa
(zazwyczaj w nieznacznym stopniu), co powoduje ,kardiomiopatie”. Jakkolwiek
powazne komplikacje wystepujg bardzo rzadko, wazne jest, by wszystkim osobom z
DMD regularnie sprawdzaé funkcje serca za pomocg EKG i ocen medycznych.
Nosiciele zenscy nieposiadajacy zadnych objawow ostabienia miesni (lub tylko
niewielkie), moga mie¢ do pewnego stopnia kardiomiopatie i dlatego powinni by¢
poddawani regularnym ocenom.

Bol i czucie



Przyjmiesz prawdopodobnie z ulgg fakt, ze zanik miesni w przebiegu choroby
Duchenne’a i Beckera nie jest na ogot sam w sobie bolesny. Niektorzy ludzie
odczuwajg od czasu do czasu kurcze miesni. Mozna to leczy¢ srodkami
przeciwbolowymi, ktore sg do nabycia bez recepty.

Ponadto, poniewaz dystrofia miesniowa nie atakuje bezposrednio nerwow, osoby
cierpigce na te chorobe utrzymujg normalne uczucie dotyku i innych zmystéw oraz
kontrole nad miesniami gtadkimi pecherza moczowego i jelita. Zachowujg réwniez
normalne funkcje seksualne.

Co wchodzi w zakres post epowania z chtopcem z DMD?

Choc¢ trwajg nadal badania na ptaszczyznie miedzynarodowej, w chwili obecnej nie
ma lekarstwa, ktdre pozwolitoby powstrzymac state stabniecie miesni na diuzszg
mete. Tym niemniej istniejg opcje postepowania, ktore moga pomoéc w tej chorobie
poprzez minimalizowanie wtérnych komplikacji zwigzanych z zanikaniem miesni. Sg
one rozne w zaleznosci od stopnia zaawansowania choroby. Zespot pracownikow
stuzby zdrowia pomoze chtopcu z DMD i jego rodzinie w postepowaniu zgodnie z
opracowanym programem. Zespot pod przewodnictwem specjalisty pediatry sktada
sie poczatkowo z fizjoterapeuty i terapeuty zajeciowego oraz w miare potrzeby
specjalistow w innych dziedzinach.

Cwiczenia

Cwiczenia, zaréwno aktywne, jak i pasywne, stanowig wazny aspekt postepowania z
DMD. Maty chtopiec, w wieku do o$miu lat, bedzie uczestniczyt w normalnych
¢wiczeniach w miare swoich mozliwosci. Wazne jest, zeby chtopca nie nadwyrezyc¢
ponad jego sity. Dla przedziatu wiekowego od szesciu do o$smiu lat i wiecej, bedzie
on potrzebowat recznego woézka inwalidzkiego, a pdzniej wézka mechanicznego, by
mOogt poruszac sie na dalsze odlegtosci i z wiekszg predkoscia. Niektérzy chtopcy na
wozku inwalidzkim nadal uczestniczg w zajeciach sportowych z kolegami. Inni, w
miare dorastania, biorg udziat w rozgrywkach sportowych zorganizowanych dla osob
poruszajgcych sie na wbdzkach inwalidzkich w wiekszych skupiskach miejskich.
Plywanie (najlepiej w ogrzewanym basenie, w przypadku bardziej ograniczone;j
mobilnosci) jest idealnym zajeciem dla chtopca z DMD. W miare, jak miesnie nog
stajg sie coraz stabsze, mozna stosowac styl zmodyfikowanego kraula. Niektorzy
chtopcy chetnie uprawiajg zajecia sportowe dtugo po przekroczeniu wieku
dwudziestu lat.

Cwiczenia pasywne, lub rozcigganie ze wspomaganiem, nalezy rozpocza¢ mozliwie
jak najwczesniej. Fizjoterapeuta opracowuje programy ¢wiczen, ktére majg na celu
zapobieganie, na ile to mozliwe, kurczeniu sie miesni, ktére stwarza ograniczenia w
zakresie ruchéw stawow. Cwiczenia te wykonywane sg codziennie i wymagaja
wspotudziatu rodzicow i/lub opiekundw.

Sprzet pomocniczy

Kiedy ograniczenie ruchu odczuwalne jest w stawach kostek, mozna zastosowac
rodzaj szyn ortodontycznych do zaktadania w miare mozliwosci na noc. Szyny na
kostki pomagajg utrzymac staw w normalnej pozycji i zapobiega¢ powstawaniu
przykurczy. Dla oso6b na wozku inwalidzkim pomocne moze by¢ réwniez korzystanie
z ramek utatwiajgcych stanie przez pewng czesc dnia szkolnego. Systemy do
siedzenia oferujg wsparcie na miare indywidualnych potrzeb w celu utrzymania sie w
wyprostowanej pozycji na wézku inwalidzkim i zapewniajg wygode. W miare postepu
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choroby i stopniowego ograniczania mobilnosci, reczny wozek inwalidzki wymagaé
bedzie zastgpienia przez wdézek mechaniczny, ktéry pomoze w zachowaniu
samodzielnosci. Przejscie to na ogét ma miejsce w wieku od dziewieciu do
dziesieciu lat, cho¢ moze sie rozni¢ w zaleznosci od osoby. Inne typy sprzetu
pomocniczego bedg dostepne w miare potrzeb. Fizjoterapeuta, terapeuta zajeciowy
i/lub MDA udzielg na ten temat porady.

Warto sie zawczasu zastanowi¢ nad stosownoscig domowego srodowiska, by z
czasem zacza¢ wprowadzac¢ konieczne modyfikacje. Na przykiad, kiedy nastagpi
potrzeba zastosowania wozka mechanicznego, wymagany bedzie rowniez
odpowiedni pojazd dla jego przewozenia oraz wiecej miejsca na parking. Potrzebne
bedzie miejsce na rampe, za$ drzwi bedg musialy by¢ wystarczajgco szerokie, by
zmiescit sie w nich wbzek. Jezeli dom posiada schody, ograniczy to mozliwosé
poruszania sie i by¢ moze trzeba sie bedzie zastanowi¢ nad zainstalowaniem windy.

Leczenie medyczne

Leki w formie typu sterydow moga w niektorych przypadkach na pewien czas
przedtuzy¢ mobilnos¢ chtopca z DMD. Najbardziej znany z tych lekdéw jest
prednisone. Zwalnia on zanik funkcji miesni a nawet wptywa dodatnio na site przy
DMD. Moznos¢ przedtuzenia okresu chodzenia nie wptywa jednak na spodziewang
dtugosc¢ zycia. Jezeli pediatra po rozmowie z dzieckiem i rodzing uzna te forme
leczenia za wlasciwg, wowczas zdecyduje, w jakim wieku nalezy rozpoczac te
terapie i jaki ustali¢ program leczenia. W przypadku wybrania tej opcji, nalezy
szczegotowo poinformowac rodzine o mozliwych skutkach ubocznych. Najczestsze z
nich to przybieranie na wadze i problemy zachowawcze.

Odzywianie

Przybieranie na wadze prowadzgce do otytosci moze nastgpi¢ nie tylko, jako efekt
uboczny kuracji steroidowej, ale réwniez w wyniku zmniejszonej aktywnosci
zwigzanej ze staboscig miesni. Otytos§¢ moze utrudnia¢ oddychanie, moze ostabié¢
prace serca i jelit (czestym problemem przy DMD sg zaparcia) i stworzy¢ trudnosci z
podnoszeniem przez rodzine i opiekunow. By zapobiec przybieraniu na wadze,
wazne jest obserwowac wage oraz stosowac zréownowazong diete. Rodzice,
dziadkowie i inni cztonkowie rodziny mogg pomaéc chtopcu z DMD oferujgc mu
zdrowe jedzenie, wigcznie z zalecaniem spozywania owocow i jarzyn piec razy
dziennie i ograniczaniem jedzenia zawierajgcego duze ilosci ttuszczu i cukru.

Z drugiej strony, chociaz miesnie uzywane przy zuciu i potykaniu nie ulegajg
uszkodzeniu, z r6znych powodow niektdrzy chtopcy z DMD cierpig na niedozywienie
w latach dojrzewania. Kazdy z tych mtodych mezczyzn powinien zosta¢ poddany
indywidualnej ocenie i otrzymaé porade.

Operacja

Jezeli przykurcze powstang w stawach kostek, mozna je wyleczy¢ chirurgicznie
przez zwolnienie sciegna Achillesa. Zabieg ten dokonywany jest zazwyczaj w czasie,
kiedy dziecko jest juz uzaleznione od wdzka inwalidzkiego. Pomaga to poprawi¢
pozycje jego stopy, poprawia wygode, a w niewielkiej ilosci przypadkow — przedtuza
zdolnos¢ poruszania sie.

W miare, jak miesnie kregostupa stajq sie coraz stabsze, a zdolnos¢ poruszania sie
ulega pogorszeniu, kregostup moze sie zaczgé wyginac¢. Nazywa sie to skoliozg lub
bocznym skrzywieniem kregostupa. Skolioza z kolei wywotuje inne komplikacje, jak
problemy z oddychaniem oraz niewygodng postawe. Zaleca sie, zeby skolioze



skorygowac chirurgicznie, najlepiej w okresie dorastania chtopca, co daje najwiekszg
szanse poprawy. Zespot medyczny pod przewodnictwem pediatry przedyskutuje te
opcje z chtopcem dotknietym DMD i jego rodzing na dtugo przed czasem, kiedy
operacja stanie sie konieczna, w porozumieniu z chirurgiem ortopedycznym.
Narkoza w czasie operacji oraz specjalne postepowanie po operacji muszg by¢
uwaznie monitorowane zgodnie z wymogami dla DMD. Chiopcy z Duchennem,
ktérzy zostali poddani temu chirurgicznemu unieruchomieniu kregéw, sg na ogé6t
zadowoleni z rezultatu.

Oddychanie

W miare, jak miesnie uktadu oddychania stabng, nastepuje stopniowe pogarszanie
sie funkcji pluc. Wazne jest, zeby wczesnie podejmowac leczenie przeziebien i
przeciwdziata¢ powstawaniu infekcji klatki piersiowej. Osoby z DMD nie powinny
nigdy pali¢ ani by¢ wystawiane przez cztonkow rodziny lub przyjaciot na dziatanie
dymu papierosowego. W podtrzymaniu funkcji ptuc dopomoc moze operacja na
zapobiegniecie skoliozie, jak réwniez specjalne techniki fizjoterapeutyczne.
Jednakze, w miare pogarszania sie zdolnosci poruszania w okresie uzaleznienia od
waozka inwalidzkiego, trudnosci z oddychaniem sg wtasciwie nie do unikniecia.
Problemy te czesto zaczynajg sie w nocy, powodujac zaktdécenia snu. Cztonkowie
rodziny i opiekunowie muszg uwaznie obserwowac, kiedy pojawig sie te oznaki.
Oznaki moga sie réwniez objawia¢ w postaci porannych zawrotéw gtowy, braku
koncentraciji, bolow gtowy, dezorientacji, sennosci w ciggu dnia i bezsennosci w nocy
oraz zwiekszonej potrzeby bycia przewracanym z boku na bok. Regularne oceny
przez lekarza sg absolutnie konieczne.

Kiedy zajdzie potrzeba, dostepne sg aparaty tlenowe pomocne w dostarczaniu w
nocy tlenu do ptuc. Z punktu widzenia osoby z DMD jest to czesto preferowana
opcja, zapewniajgca utrzymanie zadawalajgcej jakosci zycia. Opcja ta wymaga
poswiecenia ze strony godnych zaufania opiekunow, takich jak rodzice, jesli osoba
mieszka w domu, lub zawodowych opiekundw, jesli uda sie zatatwi¢ dla chorego
samodzielne warunki mieszkaniowe.

Edukacja

W Australii wszystkie dzieci z DMD majg prawo uczeszczac do szkoty powszechnej.
Kazde dziecko powinno korzysta¢ z indywidualnego planu nauczania (IEP)
pozwalajgcego na otrzymywanie przez nie odpowiedniej pomocy spetniajgcej
potrzeby fizyczne i edukacyjne. Obejmuje to mozliwos¢ nauki umiejetnosci
postugiwania sie komputerem — umiejetnosci, ktore okazg sie bardzo uzyteczne w
pozniejszym czasie, kiedy ostabienie miesni utrudnia¢ bedzie reczne pisanie. W
latach dojrzewania pacjent bedzie coraz bardziej uzalezniony od korzystania z
komputera. Fizjoterapeuta i terapeuta zajeciowy bedg regularnie oceniac jego
potrzeby i dopilnujg by zostaty mu zapewnione wtasciwe warunki w szkole. Chiopcu
z DMD zostanie przydzielona odpowiednia ilos¢ godzin pomocy hauczyciela,
zgodnie z jego zmieniajgcymi sie potrzebami. Jezeli chtopiec bedzie miat trudnosci z
ustnym porozumiewaniem sie, (co zdarza sie w okoto 35% przypadkéw), wowczas
warto bedzie podjac¢ sie rozwiniecia zdolnosci kreatywnych. Czesto chtopcy z DMD
napotykajg na dodatkowe trudnosci z uwagi na stosunek do nich innych oséb, ktore
moga okazywac sie nadopiekuncze, badz tez traktowac ich protekcjonalnie. Wazne
jest, zeby stworzy¢ im mozliwosci nauki, ktéra pozwoli im osiggna¢ wiekszg
produktywnosc¢ i umystowg stymulacije.



Opieka Paliatywna

Trudno$¢ uswiadomienia sobie nieuchronnosci smierci w wyniku DMD moze czasem
uniemozliwi¢ zaakceptowanie tej ostatecznosci. Wazna jest stata i otwarta
komunikacja z rodzing, ktéra powinna potrafi¢ odpowiedzie¢ na pytania chtopca w
sposob szczery i delikatny. Lekarz rodzinny jest przez caly czas waznym elementem
zespotu wsparcia, zwkaszcza w koncowym okresie. MDA moze rowniez udzielaé
porad i wspierac rodziny potrzebujgce pomocy w ich zalu i poczuciu straty.

Co mo zemy zrobi €, by pomoc twojemu synowi?

Komunikacja jest kluczowym stowem w tym procesie. Jesli rodzice potrafig otwarcie i
szczerze rozmawiac ze soba, dzielgc sie troskami i dyskutujgc sposoby radzenia
sobie z przeciwnosciami, wowczas moze to by¢ z pozytkiem dla catej rodziny.
Zacznij od zadawania cztonkom zespotu lekarskiego i innym zaangazowanym w
pomoc ludziom wszystkich pytan, jaki ci przyjdg do glowy. Przeczytaj mozliwie
wszystko, co zostato napisane na temat DMD i czytaj potem nadal na temat
biezgcych postepdédw w zwalczaniu choroby. Twéj syn bedzie zadawat pytania, a ty
bedziesz lepiej przygotowany by odpowiedzie¢ na nie otwarcie i szczerze, jesli
bedziesz lepiej poinformowany. Wystuchaj go uwaznie i rozmawiaj na temat
zadawanych ci przez niego pytan i poruszanych kwestii. Bgdz otwarty i przystepny.
Zachecaj go do rozmowy na temat jego potrzeb, by nauczyc¢ sie zwracac do innych o
pomoc, ktorej potrzebuje oraz odmowic grzecznie, jezeli moze sobie poradzi¢ sam.

Jak wspomniano wyzej, palenie moze by¢ szczegdlnie szkodliwe dla osoby z DMD i
cata rodzina powinna zdawac sobie z tego sprawe. Zalecana jest zdrowa dieta
ograniczajgca jedzenie z duzg ilo$¢ tluszczu i cukru oraz zawierajgca duze ilosci
ptyndw, owocow i jarzyn. Jako rodzice, mozecie zachecaé¢ chtopca do rozwijania
specjalnych zainteresowan, éwiczen fizycznych, takich jak ptywanie, dostosowanych
do jego zdolnosci poruszania sie, oraz do rozwijania stosunkéw z réwiesnikami.

Nie nalezy by¢ w stosunku do syna nadopiekunczym. Potrzebuje on wsparcia,
mitosci i ciepta rodzinnego, jak rowniez zachecania by zyt petnig zycia wsréd swoich
przyjaciot i rodziny. Wiele rodzin z synem dotknietym DMD wymysla swoje wiasne
zajecia i jest w stanie nadal korzystac z nich, raczej niz je ograniczac. Bedziecie
musieli przystosowac sie do zycia z DMD w rodzinie, ale choroba ta nie powinna
zdominowac waszego zycia.

A co z potrzebami reszty rodziny?

Zamiast zrzuca¢ wiekszos$¢ dodatkowych obowigzkdéw na jednego cztonka rodziny,
trzeba, zeby cala rodzina byta w to zaangazowana. Kazdemu nalezy sie pomoc,
zrozumienie, a co pewien czas — odpoczynek. Sprobuj znalez¢ rownowage i czas na
wszystkie stosunki, jaki posiadasz — dla partnera, dla innych dzieci, dla rodzenstwa
oraz dla dalszej rodziny i przyjaciét. Zawigzywanie nowych przyjazni z innymi
rodzinami z DMD (lub rodzinami zmagajgcymi sie z inng chorobg) moze by¢ dla
wszystkich cenne i przynoszace satysfakcje.

Stowarzyszenie Dystrofii Mi  eSniowej — Muscular Dystrophy Association (MDA)

MDA rozumie, jak trudno jest rodzicom i innym cztonkom rodziny zaakceptowac
diagnoze DMD. Proces radzenia sobie z tym dzieli sie na kilka etapéw roztozonych
w czasie. Bedg chwile, kiedy bedziesz miat poczucie straty i zalu, ztosci, urazy i
winy. Bedag jednak réwniez chwile, kiedy bedziesz odczuwaé catkiem pozytywne



emocje i pewien stopien akceptacji. MDA zatrudnia doradcéw ustug dla klientow,
ktérzy moga z tobg porozmawiac¢ o twoich troskach, stuzgc informacjami i
wsparciem.

Jezeli potrzebujesz dodatkowych informacji na ktorykolwiek omowiony wyzej temat,
prosimy skontaktowaé sie z MDA pod numerem 03 9320 9555.

Zrodia:
Dystrofia Miesniowa Duchenne’a — obszerne omowienie (gtowny artykut)
Rézne artykuty w kartotece DMD



