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1) Dystrofia miesniowa a zaburzenia oddychania

Dystrofia miesniowa nalezy do grupy postepujacych choréb nerwowo-miesniowych.
Istnieje ponad 38 réznych form choréb dziedzicznych, ktére musza by¢ zbadane. Miesnie
oddechowe sa objete procesem chorobowym w wielu typach dystrofii. Fakt ten moze
prowadzi¢ do zwiekszonego ryzyka powiktan ptucnych. W przypadku DMD mozliwosci
utrzymania spionizowanej pozycji i funkcji chodu u chorych na dystrofie typu Duchenne’a
moga by¢ przedtuzone o 1-5 lat dzieki zabiegom chirurgicznym i fizjoterapii.

Rehabilitacja powinna by¢ prowadzona przez licencjonowanego fizjoterapeute i
kontynuowana w warunkach domowych. Szczegélng role w postepowaniu
usprawniajacym odgrywa profilaktyka przykurczéw, ktére po pewnym czasie staja sie
przyczyna dolegliwosci bolowych. Zabiegi fizjoterapeutyczne powinny byé kontynuowane
nawet u tych chorych, u ktérych utrzymanie lub przywrécenie funkcji chodu nie jest
mozliwe. W niektérych przypadkach moze by¢ pomocne zastosowanie zaopatrzenia
ortopedycznego (ortezy).

U okoto 90% chtopcéw z DMD i ponad 90% chorych z wczesnymi i ciezkimi postaciami
SMA rozwija sie skolioza. Prosty kregostup umozliwia wygodna pozycje siedzaca, chroni
przed unieruchomieniem w 1dzku oraz opdznia lub zwalnia postep niewydolnosci
oddechowej w przypadku ostabienia miesni oddechowych. Okresowa ocena stanu
oddechowego wskazuje moment rozpoczecia indywidualnej fizjoterapii oddechowe;.
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2) Okreslenie poczatkow deficytu oddechowego

Pierwsza ocena funkcji miesni oddechowych powinna byé przeprowadzona w okresie
diagnostycznym, stanowiac punkt wyjscia do dalszej obserwacji. W wielu przypadkach
wyniki pierwszego badania nie beda odbiegaly od norm uwzgledniajacych wage, wzrost i
wiek. Przegladajac historie choroby, badajac dziecko i przeprowadzajac odpowiednie
testy wydolnosci ptuc, lekarz okresli obecne mozliwosci oddechowe i zaleci odpowiednie
dziatania.

Ocena wydolnosci oddechowej i sity miesni oddechowych powinna byé przeprowadzana
1-6 razy do roku podczas kontrolnych wizyt w klinice. Wyniki testdw powinny zostac
szczegotowo omowione podczas spotkania z lekarzem. W przypadku wystapienia ostrych
zaburzen oddechowych nalezy rowniez przeprowadzi¢ niezbedne testy funkcji
oddechowej. Na tej podstawie lekarz zastosuje potrzebne srodki.

3) Testy funkcji oddechowej

Testy sa nieinwazyjna, niewymagajaca uktucia metoda oceny stanu ptuc. Badanie wymaga
nalozenia na nos specjalnego klipsa i utrzymania w ustach ustnika, przez ktory nalezy
oddycha¢ do skomputeryzowanego aparatu pomiarowego. Dziecko powinno by¢
odpowiednio przygotowane i na tyle dojrzate, aby mogto spelia¢ polecenia i
wspoOtpracowaé z osoba wykonujaca badanie. Czasami badanie przy pomocy komputera
jest zbyt trudne dla chorego — wtedy tatwiejsze jest uzycie urzadzenia trzymanego w
reku.

Powtarzajac badanie co pewien czas, mozna oceni¢ aktualny stan oraz tempo
zachodzacych zmian. Umozliwia to uchwycenie odpowiedniego momentu do
wprowadzenia wspomagania oddechu. Decyzja o podjeciu takich dziatan powinna zostac¢
podjeta przed wystapieniem powazniejszego kryzysu oddechowego.

Na testy oddechowe sktadaja sie:

a. Rutynowe badanie spirometryczne (wskazniki przeptywu, pojemnosci i objetosci)

b. Analiza wzorca oddechowego (ocena koordynacji ruchéow brzucha i klatki
piersiowej)

c. Badanie oksymetryczne (ocena zawartosci tlenu we krwi tetniczej)

d. Kapnografia mierzaca zawartos¢ CO2 w powietrzu wydechowym

e. Badanie gazometryczne oceniajace poziomy 02, CO2 i dwuweglanow we krwi
(pobranej z zyty lub z tetnicy, zaleznie od wskazan)
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4) Higieniczny styl zycia

1. Zasadniczym elementem jest wczesna i efektywna rehabilitacja oddechowa majaca
na celu unikniecie infekcji ptucnych i ostrych zaburzen oddychania wymagajacych
hospitalizacji.

2. Zapobieganie otylosci, gdyz nadwaga nadmiernie obciaza uktad oddechowy. Nie
wskazane sa obfite i ciezkostrawne positki. Zaleca sie konsultacje dietetyka celem
ustalenia odpowiedniego planu zywienia.

3. Unikanie takich czynnikéw patogenicznych jak przegrzanie, duza wilgotnosc i duze
skupiska ludzkie — zmniejsza to ryzyko zakazenia drog oddechowych. Zachecanie
chorego do czestych, gtebokich oddechow i odksztuszania jako naturalnych
mechanizmoéw oczyszczajacych drogi oddechowe. Unikanie stosowania lekow
przeciwkaszlowych i uspokajajacych szczegodlnie w okresie statego przebywania w
t6zku, gdyz uniemozliwiaja naturalne oczyszczanie drog oddechowych.

4. Wczesnie zwroci¢ uwage na infekcje gornych drog oddechowych (katar,
przeziebienia, grypy). W przypadkach niemoznosci oddychania przez nos mozliwa
przyczyna jest obrzek sluzéwki lub zalegajaca wydzielina. Przy niskiej goraczce (do
37,7°C) moga pojawiac sie bole miesni i zmeczenie; czasem towarzyszy temu utrata
apetytu.

5. Rodzice moga leczy¢ przeziebienie, zachecajac do picia duzej ilosci ptynow, ktore
nawilzaja drogi oddechowe oraz rozrzedzaja wydzieline, co utatwia odksztuszanie.
Gesta i lepka wydzielina moze zaczopowac drogi oddechowe, powodujac dodatkowe
powiktania ptucne. Temperature ciata nalezy stale kontrolowac; leki
przeciwgoraczkowe mozna podawac co 4-6 godz. Celem zmniejszenia obrzeku
tkanek nosa i kataru moze by¢ stosowana pseudoefedryna (zgodnie z zaleceniami
lekarza). Po 5-7 dniach infekcje gérnych drog oddechowych w sporadycznych
przypadkach moga przeksztatcac sie w infekcje dolnych drog oddechowych —
objawy to chrypka, kaszel i wysoka, skaczaca goraczka. Wiekszo$¢ przeziebien ma
pochodzenie wirusowe, stad antybiotyki zwykle nie sa potrzebne. Jesli rozwinie sie
wysoka goraczka (38,3°C), moze to oznacza¢ wtdrna infekcje gardta lub ucha —
wysoka goraczka zawsze wymaga porady lekarza. Dyzurny pulmonolog w Arkansas
Children’s Hospital M.D. Clinic jest dostepny, aby wspomoc lekarza prowadzacego
w razie watpliwosci.

6. Planowanie leczenia uodparniajacego (immunizacja) — opracowanie odpowiedniego
harmonogramu. Szczepienia przeciwko grypie i niektorym zakazeniom bakteryjnym
powinny by¢ wykonywane corocznie lub zgodnie z zaleceniami lokalnych stuzb
zdrowia. Zalecana jest aktywno$¢ ruchowa o odpowiednim natezeniu (bez bolu i
objawoéw nadmiernego zmeczenia), natomiast nadmierne wysitki fizyczne powinny
by¢ unikane. Zdrowy styl zycia moze w znacznej mierze przedtuzy¢ sprawne
funkcjonowanie ptuc dziecka.
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5) Przewidywanie i profilaktyka infekcji plucnych

W stadium znacznego uposledzenia sity miesni infekcje bakteryjne i wirusowe moga
powodowac ciezkie schorzenia, np. pneumonie. Zmniejszona aktywnos¢ dziecka i
trudnosci w odkrztuszaniu zalegajgcej wydzieliny moga prowadzi¢ do infekcji lub
zaczopowania drég oddechowych. To zaczopowanie moze by¢ przyczyna zapadniecia sie
ptuca (niedodma), co jest powaznym powiklaniem w DMD. Badanie RTG jest przydatne w
roznicowaniu zapalenia ptuc i niedodmy.

Profilaktyka pneumonii i niedodmy polega na wczesnych i zdecydowanych dziataniach
zapobiegajacych infekcjom oraz statej kontroli stanu ptuc poprzez testy funkcji
oddechowej. Rutynowa ocena funkcji ptuc jest pomocna diagnostycznie w kazdym okresie
choroby; jednak aby byla uzyteczna, potrzebna jest wczesna ocena stanu wyjsciowego.

6) Problemy oddechowe podczas snu

Wszelkie zmiany obserwowane podczas snu sa czesto spowodowane utrudniona
wentylacja. Obnizenie zawartosci O2 we krwi jest spowodowane zmniejszona wentylacja.
Wczesne powiadomienie pulmonologa o pojawieniu sie w nocy takich objawow jak
koszmary senne, leki, czeste budzenie sie czy potrzeba chodzenia ma duza wage. W ciagu
dnia moga wystepowac meczliwos¢, poranne trudnosci z przebudzeniem i wstaniem oraz
béle gtowy — sa to typowe symptomy obnizonej wentylacji nocnej. Wezesne rozpoznanie
tych zaburzen i podjecie odpowiednich krokoéw moze znacznie poprawi¢ stan chorego.

7) Skolioza

Powodem powstawania skoliozy w DMD i innych chorobach nerwowo-miesniowych jest
ostabienie miesni przykregostupowych. Kat skrzywienia mierzony jest na zdjeciu RTG.
Stata kontrola postepu skoliozy jest potrzebna, poniewaz w okresie wzrastania dziecka
pogtebia sie ona bardzo szybko. Istotne jest odpowiednie dobranie czasu ingerencji
chirurgicznej, uwzgledniajace stopien skoliozy, wydolno$¢ oddechowa i ryzyko powiktan.
Decyzje o zabiegu operacyjnym podejmuje sie wspolnie z fizjoterapeuta, pulmonologiem i
ortopeda.

Chirurgiczna korekcja skoliozy moze zmniejszy¢ naturalny spadek wartosci pojemnosci
zyciowej ptuc z okoto 20% rocznie (bez zabiegu) do okoto 5%.
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8) Usprawnianie oddechowe

1. Oslabienie miesni oddechowych

W przypadku swobodnego oddychania wdech jest aktem czynnym, wydech — biernym.
Podczas energicznego wydechu wlaczaja sie mieSnie pomocnicze (miesnie klatki
piersiowej, brzucha i grzbietu). Celem korekgji skoliozy jest utatwienie pracy miesniom
wspomagajacym oddychanie. Rezultatem ostabienia sity miesni odpowiedzialnych za
oddychanie jest systematyczne zmniejszanie pojemnosci zyciowej ptuc. Kontrola wartosci
tego parametru pozwala oceni¢ rezerwe oddechowa. Okazjonalne pogtebione oddechy
maja ogromne znaczenie w utrzymaniu prawidtowego stopnia utlenowania krwi,
zapobiegaja niedodmie i wspomagaja efektywne odksztuszanie.

2. Cwiczenia miesni oddechowych

Celem tych ¢wiczen w poczatkowym stadium choroby jest spowolnienie procesu
postepujacego ostabienia miesni. Mozna uzyc¢ np. prostego aparatu do é¢wiczen
spirometrycznych (spirometr sprezynowy). Zastosowanie tego urzadzenia dostarcza
informacji o gtebokosci oddechu i stanowi czynnik motywujacy do utrzymania
odpowiedniej wartosci przez 10-15 s. Zaleca sie wykonywanie 15-20 gtebokich oddechéow
4-6 razy dziennie. Trening nalezy rozpoczac, gdy wartos¢ pojemnosci zyciowej spadnie
ponizej 75% normy.

3. Terapia gornych i dolnych dréog oddechowych podczas infekcji

Dzieci z dystrofia miesniowa nabywaja infekcje na podobnych zasadach jak dzieci zdrowe.
Opiekunowie powinni bacznie obserwowac rozwdj choroby oraz czas jej trwania. Jesli
pojawia sie wysoka goraczka, nalezy bezwzglednie skontaktowac sie z lekarzem. W razie
potrzeby stosuje sie inhalacje i fizjoterapie klatki piersiowej pomagajace w zwalczaniu
infekcji. Inhalacja dostarcza lek bezposrednio do ptuc; specyficzne leki uzywane do
inhalacji to:

e mukolityki rozrzedzajace wydzieline,

« leki obkurczajace sluzowke (zmniejszajace przekrwienie),

 antybiotyki stosowane w przypadkach zakazen bakteryjnych,

« leki rozszerzajace oskrzela (relaksujace miesnie gtadkie drog oddechowych).

Inhalator przeksztalca lek w mgte, ktora nalezy wdychac powoli i gteboko przez 15-30
min, 3-4 razy dziennie. Inng metoda dostarczania leku jest uzycie dozujacego inhalatora z
ustnikiem. Personel medyczny powinien nauczy¢ rodzicéw, jak przygotowywac i podawac
lek w tej formie.
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4. Fizjoterapia klatki piersiowej

Oklepywanie klatki piersiowej i drenaz utozeniowy sa metodami stosowanymi do
uruchomienia i mobilizacji wydzieliny w drogach oddechowych. Oklepywanie wprawia
wydzieline w wibracje, a pochylanie ciata w okreslonych pozycjach wykorzystuje site
grawitacji do drenazu. Glebokie oddychanie i odksztuszanie sa niezbedne w czasie i po
tych zabiegach. Personel medyczny powinien nauczy¢ rodzine chorego wykonywania tych
CZynnosci.

Podczas ostrych infekcji, do wspomagania oczyszczania drog oddechowych moze by¢
stosowany wibrator srodptucny (intrapulmonary percussor). To urzadzenie elektryczne
jednoczesnie podaje lek w aerosolu i wprawia w drgania Sciany drog oddechowych,
utatwiajac usuwanie wydzieliny. Stosuje sie je zazwyczaj 15-30 min, 3-4 razy dziennie, az
do oczyszczenia drég oddechowych.

5. Proby odksztuszania

Kaszel jest naturalnym odruchem usuwajacym substancje z oskrzeli. Wysokie cisnienie i
predkos¢ przeplywajacego powietrza porusza wydzieline, wyrzucajac ja z ptuc. W DMD
mozliwosci efektywnego odksztuszania sa obnizone, szczegdlnie podczas infekcji.
Wdmuchiwacz/wydmuchiwacz (ssak, aspirator) to mate elektryczne urzadzenie
wspomagajace kaszel chorego, zwiekszajac efektywnos¢ wyrzucania wydzieliny —
urzadzenie moze modelowac silny kaszel poprzez krotkie dodatnie i ujemne cisnienie.

6. Mechaniczne wspomaganie oddychania

W centrum zainteresowania terapii oddechowej jest stosowanie u dzieci z DMD
wspomaganego oddychania w celu spowolnienia spadku pojemnosci zyciowej ptuc. Formy
mechanicznego wspomagania oddychania stosowane w DMD:

1. Okresowe oddychanie z dodatnim cisnieniem (IPPB — Intermittent Positive
Pressure Breathing): stosuje sie przez 10-20 min, 2-4 razy dziennie. Chory oddycha
przez ustnik lub maske nosowa/twarzowa (gdy ostabienie miesni mimicznych
uniemozliwia uzycie ustnika). Metoda ta powinna by¢é wprowadzana, gdy pojemnosé
zyciowa spada ponizej 60% normy.

2. Gdy pojemnos¢ zyciowa obnizy sie do okoto 40% normy, moze by¢ uzyty wentylator
objetosciowy na czas snu. Metoda ta przynosi korzysci, gdy dziecko wykazuje
objawy niedotlenienia podczas snu (hipowentylacja nocna rozpoznawana jest na
podstawie wywiadu, badania fizykalnego, oksymetrii i gazometrii). Poczatkowo
stosuje sie maski nosowe lub twarzowe mocowane paskami.

3. Jesli pojemnos¢ zyciowa wynosi mniej niz 30% normy, wentylator objetosciowy
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moze by¢ stosowany zaréwno w nocy, jak i w ciagu dnia. Dziecko w miare potrzeby
moze zwiekszaé czas uzywania urzadzenia; w dzien, jesli to mozliwe, stosuje sie
ustniki.

Wyniki pierwszego badania natezonej pojemnosci zyciowej (FVC) stanowia doskonata
baze do oceny zmian zachodzacych wraz z postepem choroby. Poréwnanie kolejnych
badan moze by¢ wskaznikiem do opracowania planu postepowania usprawniajacego. W
ostrych infekcjach gornych i dolnych drég oddechowych fizjoterapia klatki piersiowe;
wraz z inhalacjami powinna by¢ wdrozona jako odpowiedz na pojawiajace sie objawy.

Coroczne testy funkcji ptuc sa zalecane jako element monitorowania.
Okres diagnostyczny

e Stala okresowa kontrola uksztattowania i rozwoju krzywizn kregostupa; FVC w
zakresie 75-61% normy

e Testy funkcji ptuc cztery razy do roku

¢ Ocena uksztattowania kregostupa (badanie fizyczne i RTG)

« Instruktaz gtebokiego oddychania i ¢wiczen z uzyciem spirometru sprezynowego

FVC w zakresie 60-40% normy

¢ Testy funkcji ptuc cztery razy do roku

¢ Ocena uksztattowania kregostupa (badanie fizyczne i RTG)

e Okresowe oddychanie z dodatnim cisnieniem (IPPB) 4 razy dziennie

¢ Ocena budowy kregostupa celem ewentualnej kwalifikacji do zabiegu operacyjnego

FVC ponizej 40% normy

« Testy funkcji pluc szes$¢ razy do roku

¢ Ocena uksztattowania kregostupa (badanie fizyczne i RTG)

» Badanie RTG klatki piersiowej w celu wykluczenia obecnosci niedodmy i/lub
pneumonii

e Badanie gazometryczne

¢ Ocena pulsoksymetryczna podczas nocy

« Jesli sg wskazania — zastosowanie wentylatora objetosciowego na czas snu

¢ Ocena budowy kregostupa celem ewentualnej kwalifikacji do zabiegu operacyjnego

FVC ponizej 30% normy

« Testy funkcji pluc szes$¢ razy do roku
e Badanie RTG klatki piersiowej
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¢ Badanie gazometryczne

e Calodobowa ocena pulsoksymetryczna

e W razie potrzeby rozszerzenie stosowania wentylatora objetoSciowego na okres
dnia

Moze by¢ takze rozwazona tracheostomia w zaleznosci od indywidualnych wskazan
klinicznych.

9) Postepowanie zmierzajace do uzyskania
maksymalnej aktywnosci dziecka

Kluczem do sukcesu jest:

e uwazna i wnikliwa ocena stanu chorego,
e monitoring parametréw oddechowych,
» zdrowy styl zycia oraz regularna, dopasowana rehabilitacja.
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