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PARTEA A. INTRODUCERE - PARINTI SI PACIENTI
PROFESIONISTI “NMD-PRO”

A.1. INTRODUCERE

"Bolile Neuromusculare: Parinti si Pacienti profesionisti (BNM-PRO)" este un proiect
care a dorit sd ofere sprijin si sustinere unui de grup de informare pentru parinti, pacienti, si
pentru personalul care lucreazd cu copiii/adultii cu dizabilitdti apdrute in urma bolilor
neuromusculare (BNM).

Proiectul este sprijinit de Programul Grundtvig. Obiectivul acestui proiect este de a
creste si de a forma cunostinte si competente educative/sociale/de sanatate ale parintilor cu
copii afectati sau ale pacientilor adulti afectati de BNM si transferul acestor competente de la
ei la persoanele care 1i Ingrijesc, pentru toti acestia rezultatele proiectului devenind o oferta
educationald: "BNM: Parinti si Pacienti Profesionisti ". Este o abordare inovatoare in care
profesorii/cursantii sunt atdt oameni cu experientd personald in domeniul BNM cat si

Pacientii si parintii copiilor diagnosticati cu BNM descriu de multe ori experienta lor
indelungata privind ceea ce sistemul sanitar ar trebui sd ofere (si nu oferd), ceea ce parintii
realizeaza pentru a face fata aceastei realitdti, si importanta criticd privind includerea acestor
copii pe masurd ce ei cresc. Mai mult decat atat, in unele tari europene nu sunt inca puse in
aplicare standardele de ingrijire pentru BNM, si inca mai sunt probleme in ceea ce priveste
incluziunea sociald si accesibilitate pentru persoanele cu dizabilitate (transportul public,
servicii publice generale, restaurante si hoteluri, universititi si scoli, locuri de munca,
evenimente sportive sau evenimente culturale).

Acest manual de educatie se adreseaza parintilor copiilor sau pacientilor adulti cu
BNMs care urmeaza sa fie instruiti sa fie profesionisti si sd invete la furnizorii de servicii
medicale/sociale (studenti, profesori, profesionistii din domeniul sanatatii si al asistentei
sociale), cu privire la nevoile/cunostintele lor sau pentru a negocia educatia individualizata, de
reabilitare si programele de ingrijire a sanatatii.

A.2. MOTIVATIA PENTRU PARINTI SI PACIENTI BNM PROFESIONISTI

Atunci cand un sugar sau copil mic este diagnosticat cu o dizabilitate, viata familiei se
schimba pentru totdeauna. Bolile neuromusculare (BNM) si dizabilitatea pe care o provoaca
afecteaza Intreaga familie si poate determina solicitari fizice majore, emotionale, sociale si
financiare. Parintii si familiile trebuie sa se adapteze la o viatd diferita decat si-au imaginat.
Capacitatea familiei de a face fatd acestor provocari este determinatd, in mare parte, de
sprijinul disponibil de la alti membri apropiati ai familiei, bunici, rude sau prieteni. Noi
credem ca schimbul de cunostinte, probleme si solutii cu profesionisti din domeniul sénatatii,
profesori, asistenti sociali si alti parinti aflati in situatii similare, prin promovarea "abordarii
parinte - parinte", poate usura viata acestora. Reunindu-i pe toti cei interesati, ca un grup in
Europa, vom putea vorbi unul cu altul, vom putea face schimburi de experienta si de sfaturi si
sd vom putea sd experimentam cunostintele celorlalti.

Organizatiile specializate reclamd o asistentd socialda si medicald variabild si
inconsecventa pentru persoanele cu BNM sau DMD. Practicienii au nevoie de mai multe
informatii despre genetica de baza, consilierea geneticd, sprijinul si terapiile pentru afectiuni
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specifice, pentru cd familiile vor fi in cdutarea acestui tip de informatii la aflarea
diagnosticului. Aceasta cunoastere nu mai apartine exclusiv profesionistilor. Privind boala
geneticd specificd a copilului lor, parintii §i pacientii pot, uneori, sa stie mai mult in domeniu
decdt majoritatea profesionistilor. Trebuie sd vedem rolul lor ca fiind acela de a educa
furnizorii de servicii cu privire la ceea ce ei au invatat deja. De fapt, ei sunt "cetiteni oameni
de stiintd" care impartasesc cunostinte autoritatilor, furnizori de servicii, si se asteapta sa fie
parteneri in deciziile care 1i afecteaza pe copiii lor.

Noul rol al parintilor, pacientiilor si al practicienilor este de a fi "consilieri n invatare"
(cu abilitatile necesare pentru a indeplini aceste nevoi), ceea ce va fi promovat prin acest
proiect. Acest rol ar putea fi un mijloc esential de sprijin pentru a permite celor care sunt
exclusi sa fie re-angajati in procesul de invatare. Consilierii in invatare pot juca, de asemenea,
un rol important in calitate de avocati si furnizori de educatie completa.

Desi tratamentele specifice pentru bolile neuromusculare (BNM) sau DMD nu au fost
inca descoperite, istoria naturald a bolii si calitatea vietii pot fi schimbate printr-o buna
directionare a interventiilor pentru tratarea manifestarilor, a complicatiilor, a terapiilor
cunoscute de reabilitare sociala si fizica.

Pentru a atinge aceste obiective, este necesard o abordare multidisciplinara pentru
ingrijirea pacientilor cu BNM in care pacientul si familia sa ar trebui sa se angajeze in mod
activ alaturi de personalul medical care coordoneaza ingrijirea clinica. Existd o nevoie
cruciald pentru a crea "o echipd de ingrijire multidisciplinara", formata din specialisti in
educatie, probleme sociale si de asistentd medicald, care includ parinti §i a pacienti care
trebuie sd dezvolte individualizat educatia, programe de reabilitare si de ngrijirea sdnatatii.

Este obligatoriu sd se pund in functie constructia filosofica de "ingrijire centratd pe
familie" (de exemplu, familiile si profesionisti care Impartasesc luarea deciziilor,
profesionistii folosesc o abordare bazata pe punctele forte atunci cand se lucreaza cu familii)
si de a folosi aceste concepte pentru a critica si pentru a consolida practici, programe sau
politici care afecteaza grupuri de populatie cu BNM.

A.3. SCOPURI SI OBIECTIVE

Obiectivul general al proiectului BNM-PRO este de a sprijini, instrui si de a dezvolta
competente educative/sociale/de cunoastere pentru parintii copiilor afectati sau a pacientilor
adulti cu BNM si transferul acestor competente de la ei la persoanele care 1i ingrijesc, pentru
toti acestea devenind un fel de educare a furnizorilor de servicii: "BNM profesionisti parintii
si pacienti".

Proiectul este sprijinit de Programul Grundtvig. Totul a inceput in august 2011 si s-a
incheiat in iulie 2013. In aceastd perioadd am organizat cinci intdlniri transnationale si patru
workshop-uri in care am instruit grupuri de parinti, pacienti, studenti, personal de ingrijire
pentru ca acestia sa aiba mai multe cunostinte in domeniul tulburarilor neuromusculare.

Alte obiective ale proiectului au fost de a identifica, distribui si schimba bune practici
si activitdti In care fiecare partener are experientd in ceea ce priveste incluziunea sociald a
persoanelor cu dizabilititi neuromusculare, deasemenea de a introduce conceptele de
"Ingrijire centratd pe familie", "echipa multidisciplinara de ingrijire", si "abordarea parinte -
parinte" si rolul lor fundamental in facilitarea educatiei, reabilitarii, a sdnatatii, a programelor
sociale, pentru a imbunatati competentele interculturale, de invatare si de formare utilizate in
tarile si organizatiile membre din cadrul proiectului, precum si de a contribui la prioritatile
europene, cum ar fi modificarile sociale, ale sistemului de sanatate si de invatare in familie.
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A.4. GRUPURILE TINTA

Grupul tintd specific al proiectului sunt parintii $i pacientii adulti cu BNM, profesorii,
profesionistii din domeniul sanatatii si domeniul social, voluntari. Acest proiect introduce o
abordare inovatoare, in care profesorii/cursantii sunt atdt oameni cu experientd personald
profesionista si de Ingrijire in domeniul BNM.

Cursantii ("elevii") sunt membri ai asociatiilor de parinti din Marea Britanie si RO,
angajati/incepatori si voluntari in institutiile din IT, cadre universitare, studenti din ciclul
postuniversitar si cursanti din RO si institutiilor LT, partenerii sociali/profesionisti in RO, IT,
Marea Britanie si LT.

UCV RO a folosit activitatile si rezultatele proiectului in activitati teoretice/practice
pentru formarea profesionald post-universitara a kinetoterapeutilor, profesorilor, asistentilor
sociali, instructorilor de sport. Astfel, metodele si tehnicile inovative au fost implementate in
pediatria de reabilitare postuniversitara si In cursuri de terapie ocupationald si Tn educatia
continua a kinetoterapeutilor.

PP RO si AD UK au integrat activitatile/realizarile proiectului in training parintilor si
al pacientilor adulti, in programele lor curente sociale, de suport, in programele educative si in
campaniile din domeniu.

FOR IT a integrat activitatile proiectului in activitatile de formare a familiei
pacientilor, copii s§i adulti, cu dizabilitdti neuromusculare si voluntari aflati in formare
(profesionisti si cetdteni care ingrijesc persoanele dizabile cu BNM).

UEC LV a integrat activitatile de Invatare ale proiectului in cursurile sale actuale de
formare in Invatamantul european privind diversitatea si abordarile inclusive pentru profesori,
profesori formatori, ghiduri educationale si de consiliere, directori de scoala, factorii de
decizie politica 1n scoala, psihologi.

A.5. CE ESTE UN PARINTE SAU UN PACIENT PROFESIONIST CU BNM?

Un parinte ,,profesionist”" al unui copil, sau un pacient, cu BNM este o persoanad cu
experientd personald in domeniul BNM, care este, de asemenea, un educator/un profesionist
atipic, care poate relata despre afectiunea sa si cum este sd traiesti cu o asemenea afectiune.

Pacientul profesionist cu BNM/parintele unui copil cu BNM va lucra, de asemenea, in
viitor, Tmpreund cu specialistii din domeniul medical/social de ingrijire. Acestia lucreaza in
diferite tipuri de locatii educationale, care pot fi centre medicale/sociale, sau participa la
cursuri pentru personalul medical, psihologi, asistenti sociali etc pentru o dezvoltare
profesionald continua.
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PARTEA B. MANUAL PENTRU
PARINTI SAU PACIENTI CU BNM PROFESIONISTI

Cunostinte generale - ceea ce parintele/pacientul cu BNM trebuie sa inteleagd din
partcipareai la o Sesiune de formare NMD-PRO

B.1. TULBURARILE NEUROMUSCULARE (BNM)

1.1. Descriere generala

Tulburarea neuromusculara este un handicap care afecteaza progresiva a sistemului
neurologic, muscular, cardiac, respirator, endocrin, digestiv si/sau alte sisteme majore ale
corpului (MDA, 2007). Cele mai multe boli neuromusculare implicd un anumit nivel de
slabiciune musculard progresiva sau de deteriorare ce determind o limitare sau modificare a
miscarii voluntare.

Aparitia simptomelor si stabilirea diagnosticului de boald neuromusculard poate
aparea in orice moment pe parcursul duratei de viata, de la copilarie pana la varsta adulta.

Unele boli neuromusculare sunt asociate cu progresia rapida a simptomelor si poate
duce la o moarte timpurie. Acest lucru este valabil in cazul mai multor boli neuromusculare,

care sunt de obicei diagnosticate in timpul varstei de sugar si in copilarie.
Foot
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Acest capitol este dedicat evaludrii si tratamentului tulburdrilor neuromusculare
(BNM), care includ acele afectiuni care afecteaza celulele anterioare ale cornului medular,
radacinile nervoase, plexuri, nervii periferici, jonctiunea neuromusculard si muschii (Fig. 1).
Aceste tulburari pot fi cauzate de defecte genetice sau pot fi dobandite, ca si n bolile
autoimune, de asemenea, ele pot fi secundare unor afectiuni medicale generale sau pot apdrea
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ca o complicatie chirurgicala. Pentru a lua decizii terapeutice cu privire la aceste afectiuni,
medicii ar trebui sa fie capabili sd recunoasca tabloul clinic si caracteristicile acestor afectiuni,
uneori rare. Acest capitol oferd o scurtd introducere in evaluarea pacientilor cu BNM.

1.2. Istoricul medical si Simptomatologia

Evaluarea ar trebui sd includd obtinerea istoricului medical si familial detaliat,
precum si identificarea posibililor factori de risc. La copii, ar trebui sa fie obtinute informatii
despre perioada prenatald si la nastere, mai ales 1n cazul in care pacientul a fost un "floppy
baby — sugar hipoton", detaliile etapelor de dezvoltare ale pacientului trebuie sa fie
inregistrate.

Identificarea problemelor medicale generale este importanta, deoarece unele BNM
sunt asociate cu alte afectiuni, cum ar fi, de exemplu, bolile endocrine si ale tesutului
conjunctiv. Utilizarea de medicamente, de asemenea, ar trebui sd fie luatd in considerare,
pentru ca multe sunt cunoscute pentru complicatiile lor si in sfera neurologica.

Slabiciunea musculara este un simptom comun, cu exceptia pacientilor cu neuropatie
senzitivd sau autonomd sau in unele radiculopatii §i sindroame de incarcerare/compresie.
Rata de progresie variaza, si in anumite afectiuniii, cum ar fi sindromul Guillain-Barré
(GBS), un dezechilibru electrolitic, o neuropatie toxica, si miopatie asociatd cu rabdomioliza,
este rapida (caseta 1). In tulburari ale transmisiei neuromusculare, cum ar fi miastenia gravis
(MG), slabiciune fluctueaza in timpul zilei. In paralizia periodica, slibiciunea este recurent,
in timp ce in alte tulburari, cum ar fi distrofiile musculare, sau in unele neuropatii ereditare si
autoimune aceasta este subacutd sau cronicad (Caseta 1 si 2).

Caseta 1

Afectiuni Neuromusculare Care Pot Prezenta Slabiciune Generalizatd Acuta
Bolile Neuronului Motor
Poliomielita
Scleroza laterald amiotrofica (rar)
Neuropatii
Sindromul Guillain-Barré si variante
Porfirie, deosebit de acuta intermitenta
Toxine Dinoflagellate
Difterie
Otravirea cu arsenic §i alte neuropatii toxice acute
Tulburari ale transmisiei neuromusculare
Botulismul si alte toxine biologice (muscaturi de paianjen vaduva neagra, muscaturi de sarpe),
otravire cu organofosfati
Sindromul miastenic Eaton-Lambert
Hipermagneziemia
Miastenia gravis
Miopatii
Rabdomioliza (de diverse cauze, inclusiv metabolice, toxice si infectioase)
Polimiozita/dermatomiozita
Miozite infectioase (de exemplu, trichineloza, toxoplasmoza)
Dezechilibre electrolitice (de exemplu, hipohiperkalemia, hipermagnesemia, hipocalcemie,
hipercalcemie, hipofosfatemie)
Hipertiroidism
Toxinele
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Miopatia de terapie intensiva (dupd imobilizarea cu agenti paralizanti si steroizi in unitatea de
terapie intensiva)

Caseta 2

Exemple de Afectiuni Care Prezinta Slabiciune a Musculaturii Proximale, Subacuta sau
Cronica Progresiva

Atrofie musculara spinald progresiva

Atrofia musculara spinobulbara X-lincata (Boala Kennedy)

Scleroza laterald amiotrofica (uneori)

Neuropatie demielinizantad inflamatorie cronica

Sindromul miastenic Eaton-Lambert

Miastenia gravis

Boli endocrine (de exemplu, hipotiroidism, boala Cushing, hiperparatiroidism)

Medicamente (de exemplu, steroizi, agenti de scadere a colesterol, zidovudina, colchicina,
chloroquine)

Toxine (de exemplu, miopatie alcoolica)

Dezechilibru electrolitic

Miopatii congenitale (de obicei au un debut timpuriu)

Distrofii musculare

Polimiozita si dermatomiozita

Miopatii mitocondriale

Forme de deficit al acid-maltaza la minori si adulti

Deficitul de carnitina

Distributia slabiciunii musculare, de asemenea, este importantd in diagnostic spre
exemplu, acesta fiind proximala in atrofiile musculare spinale si Tn majoritatea miopatiilor, cu
exceptia unor tulburiri rare in care aceasta este mai distald. In miopatii, slibiciunea musculara
este obicei simetrica, desi asimetria poate fi vazutad in unele cazuri, la fel ca in distrofia fascio-
scapulohumerald. In polineuropatii, acest lucru incepe in mod caracteristic de la nivelul
picioarelor, dar se poate manifesta initial mai vizibil la nivelul membrelor superioare, ca in
neuropatia multifocald, n plexopatii brahiale, si tulburdri ale canalul spinal cervical, precum
si in scleroza laterala amiotrofica (SLA). Aceasta urmeaza teritoriul unei radacinii nervoase
sau teritoriul nervilor in radiculopatiile si neuropatiile focale.

Disfagia, diplopia, pleoapele cizute (ptoza palpebrali) contribuie la identificarea
BNM deoarece ele apar in unele miopatii si, de asemenea, in afectiuni ale transmisiei
neuromusculare, cum ar fi MG. Simptomele de dificultate respiratorie trebuie sa fie
recunoscute si tratate prompt, deoarece aceastea pot sa fie prima manifestare a unei tulburari
cum ar fi MG, GBS, SLA, si miopatii, cum ar fi deficitul de acid maltoza, in timp ce 1n alte
tulburari, aceste manifestari apar in stadii mai tardive.

Dificultatea la pieptinarea parului si amplasarea obiectelor in dulapuri inalte
apare de obicei la pacientii cu slabiciune a musculaturii centurii scapulare, in timp ce
dificultatea de a scrie si apucarea obiectelor indica afectarea muschilor antebratului si ai
mainii, aga cum apare in SLA si inclusiv miozita.

Slabiciunea muschilor extensori ai soldului determina de obicei incapacitatea de a
se ridica de pe un scaun mic sau un scaun de toaletd, in timp ce dificultatea de a urca scarile
indica disfunctia soldurilor si a muschiului cvadriceps. O slabiciune mai severa a muschiului
cvadriceps poate apare in si provoaca dificultati la coborarea scarilor.
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Cand muschii distali sunt afectati, piciorul cazut poate provoca un mers stepat si
dificultate la mersul in curbe sau schimbarea sensului de mers, asa cum se vede in
polineuropatii, distrofii distale si SLA.

Rigiditatea musculari, senzatia de constrictie, si spasmele apar ca rezultat al
spasticitatii in tulburarile care afecteazd neuronul motor superior, dar acestea apar, de
asemenea, la pacientii cu o hiperactivitate a unitatii motorii, determindnd cum ar fi "persoana
rigida" si sindroamul Isaac sau miotonie. Cei cu miopatii inflamatorii, polimialgie reumatica,
fasciita si hipotiroidism se plang, de asemenea, de o rigidate a membrelor.

Crampele in repaus sau in timpul exercitiului fizic sunt un simptom proeminent al
sindromului crampe-fasciculatii si, de asemenea, unele neuropatii. In miopatiile metabolice,
acest lucru se Intampla, de obicei, in timpul sau dupa antrenament, sau dupd un post
alimentar, 1n unele cazuri.

Oboseala este comuna in tulburdrile de transmisie neuromusculara, cum ar fi
sindromul Eaton-Lambert (SEL) si MG, dar, de asemenea, in miopatii, desi sldbiciunea
musculari este simptom major. In SEL, poate exista o ameliorare temporard dupi exercitii
fizice scurte.

Amorteala si scaderea sensibilitatii, precum paresteziile si durere neuropata sunt
simptome ale neuropatiilor periferice. Aceste simptome sunt localizate in zonele afectate la
cei cu radiculopatii, plexopatii si neuropatii de incarcerare.

Disfunctia autonoma poate aparea in unele neuropatii i, de asemenea, in SEL.

1.3. Examinarea clinica

Un examen fizic general atent este esential pentru a ajunge la un diagnostic, iar
medicul trebuie sa evalueze functia cardiacd si pulmonara, sd examineze ochii pentru a
detecta posibilitatea existentei cataractei si a afectiunilor retinei, si pentru a verifica daca
existd pierderi ale auzului, care este adesea observat in tulburdri mitocondriale.
Visceromegalia si modificarile la nivelul pielii sunt prezente la unii pacienti cu neuropatii, de
exemplu, cei cu sindrom POEMS (polineuropatie, organomegalie, endocrinopatie, gamapatie
monoclonald, modificari la nivelul pielii). Anomaliile pielii pot fi de asemenea observate 1n
afectdri ale tesutul conjunctiv, in timp ce pacientii cu dermatomiozitd pot avea o eruptie
caracteristica.

Functia intelectuala ar trebui sd fie evaluatd, deoarece ar putea fi afectatd in unele
boli, cum ar fi unele cazuri de SLA si in distrofia miotonica.

In timpul examenului neurologic, postura si forta musculara ar trebui si fie evaluate
pentru a determina, de exemplu, daca existd hiperlordoza cu atrofie proximalad in miopatii sau
in atrofia distald din neuropatii, daca aceasta este simetrica sau focald, sau daca afecteaza mai
proeminent extremitdtile inferioare sau pe cele superioare. Medicul ar trebui sd examineze
pacientul pentru hiportrofie musculara, care este decelatd in unele distrofii neuromusculare
sau in tulburari de hiperactivitate. Examinarea tonusului muscular, de asemenea, este
importantd pentru a determind daca existd o hipotonie focald sau generalizata, in special la
sugari (caseta 3).

Analiza mersului include observatia pentru mersul leginat caracteristic miopatiilor,
circumductia din spasticitate, mersul stepat din neuropatia periferica si din distrofiile distale,
mersul ataxic la cei cu degenerare cerebeloasa a maduvei spindrii sau neuropatii care cauzeaza
deficite proprioceptive importante, care ar putea provoca, de asemenea, un test Romberg
pozitiv.

Examinarea miscarilor pleoapelor si ale ochilor este utild pentru a diagnostica
paralizia acuta in oftalmoplegia din diabetul zaharat si sindromul Miller-Fisher sau paralizie
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cronicd din miopatia mitocondriala si distrofia oculofaringeala. Oftalmoplegia fluctuanta si
ptoza palpebrala sunt vazute In MG.

Caseta 3

Cauzele de Sugar Hipoton — Floppy infant
Tulburari ale Sistemului Nervos Central
Paralizie cerebrald infantila
Retard mental datorat unor tulburari metabolice primare
Mixte (Centrale si Periferice)
Leukodistrofie metacromatica si alte lipidoze
Atrofie neuroaxonala
Neuropatie axonala gigantica
Distrofie musculara prin deficit de merozina, alte distrofii musculare congenitale (de exemplu,
de tip Fukuyama)
Boli ale Celulelor Coarnelor Anterioare
Atrofie musculara spinala infantila
Neuropatii
Boala Charcot-Marie-Tooth, in special tipurile 3 si 4
Boli ale jonctiunii neuromusculare
Sindroame miastenice congenitale
Botulismul infantil
Miastenia gravis neonatala tranzitorie autoimuna
Miopatii
Miopatii metabolice infantile (de exemplu, deficienta de maltaza sau boala Pompe, deficit de
fosforilaza infantila)
Distrofie musculara congenitala
Alte miopatii congenitale (de exemplu, boala de nucleu central, miopatie miotubulara,
miopatie nemaline)
Distrofie miotonicd congenitala
Miopatii din anomaliile electrolitice si endocrine

Slabiciunea faciala importantd apare in GBS, dar, de asemenea, in MG si unele
distrofii. Un reflex faringian scazut sau hiperactiv ca in ALS, nu numai ca ar putea ajuta la
stabilirea mai devreme a unui diagnostic, dar, de asemenea, ar putea defini si stabili riscul de
aspiratie pulmonard la acesti pacienti. Atrofia limbii si fasciculatiile sunt in mod caracteristic
observate 1n cazul bolilor neuronului motor, in timp ce o o hemiatrofie linguald-limba
bifurcata - forked tongue apare tipic in MG.

Examinarea mugchilor gatului ajuta la identificarea sldbiciunii muscularii extensorilor
ai gatului ce cauzeaza tulburari cu caderea capului.

Examinarea trebuie sa de asemenea includa observarea fasciculatiilor, care sunt mai
frecvente 1n cazul tulburarilor neuronului motor, dar, de asemenea, sunt observate la unele
neuropatii, cum ar fi neuropatiile motorii multifocale. Reflexe crescute cu prezenta semnului
Babinski indicd implicarea cailor corticale, ca in ALS, hipo-sau areflexie Intrucatva
generalizatd prezentd in neuropatiile periferice si in unele tulburdri de transmisie
neuromusculare, cum ar fi ELS si botulism.

Reflexe distale se pierd devreme in cazul neuropatiilor si se pastreaza pana la etapele
tardive ale unei miopatii (Tabelul 1).
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Tabel 1 — Bolile Neuromusculare: Evaluare Clinica

s Boli ale . Boli ale
Parametrii . Poli - . . o e
.. Neuronului . Miopatie Jonctiunii
Clinici neuropatie ’
Motor Neuromusculare
Pattern-uri | Variable,
ale simetric in Proximal > distal; Proximal distal in
slabiciunii/ | majoritatea, Distal > fluctuates; adesea .
. . < .. majoritatea
fortei adesea proximal afecteaza muschii o
° . o : afectiunilor
musculare asimetric in extraoculari ’
scazute SLA
Fasciculatii | Da Uneori Nu Nu
Normal in afectiuni
— tsinapti Normal initial, poate sa
Variabil, postsinaptice ormat miial, poate s
SR (miastenia gravis), fie scazut in stadiile
Reflexe de | scazut in - NN o :
. L. Scazut sau | scazut in afectiuni tardive (reflexele la
intindere a majoritatea, . . ’ .
. absent presinaptice nivelul gleznelor adesea
muschilor crescut . A s
N (sindrom Eaton- prezente pana foarte
in SLA . A
Lambert si tarziu)
botulism)
Afectare Deobicei
. Nu Nu Nu
senzorialad prezent

Examinarea senzoriald ajutd la determinarea tipului si a distributiei deficitului,

pentru a stabili daca acestea sunt distale, simetrice, sau localizate pe anumite dermatoame ale
radacinilor nervoase sau pe radacinile nervoase individuale, iar dacad acestea afecteaza mai
grav axonii mari mielinizati (deficite proprioceptive), axonii nemielinizati (disautonomia,
durere, deficite de percepere a temperaturii), sau ambele.

B.2. TIPURI PRINCIPALE DE AFECTIUNI NEUROMUSCULARE

2.1. Boli ale Muschilor Scheletici - Distrofii Musculare (DM) -
Distrofinopatii (DM Duchenne si Becker)

Distrofiile musculare Duchenne si Becker

Distrofia musculard Duchenne (DMD) si distrofie musculara Becker (BMD) sunt de
tulburari autosomal recesive legate de cromozomul X, care afecteaza in primul rand muschii
scheletici si muschiul cardiac.

Distrofina, proteina structurala cu un perete celular mare (sarcolema), este absenta in
DMD si o greutate moleculara anormald sau o cantitate redusa este caracteristica BMD.
Distrofina stabilizeaza sarcolema in timpul contractiilor musculare. Fard distrofind, sarcolema
este instabila, homeostazia celulda este afectata, iar miofiberele in cele din urma se
deterioreazd. In ciuda unor regeneriri, capacitatea de reparare devine insuficientd, iar
muschiul este Tnlocuit de tesut adipos si conjunctiv.

DMD este cea mai comund formd a BNM prezenta la copil, cu o prevalentd totala
estimatd de 63 de cazuri la un milion de locuitori. Aceastd miopatie este progresiva si in cele
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din urma fatald, cu moartea ce apare, de obicei, la persoanele mai tinere de 30 de ani. Speranta
de viatd a crescut considerabil in ultimul deceniu, din cauza unei mai bune gestiondrii a
complicatiilor respiratorii sau cardiace. Doar cu cateva decenii in urma, baietii cu DMD
rareori ar fi trdit mai mult 20 de ani.

BMD este mai putin comund, cu o prevalenta estimata de 24 de cazuri la un milion de
locuitori. BMD este asociata cu aceeasi slabiciune musculara ca si DMD, dar are o varsta de
debut mult mai tardiva si un ritm mai lent de progresie. Genele anormale pentru DMD si
BMD sunt localizate pe bratul scurt al cromozomului X la pozitia Xp21.

Distrofia musculara miotonicd

Distrofia musculard miotonicd (DMM) este caracterizatd clinic prin progresia
slabiciunii musculare in primul rand distal si prin miotonie (relaxare musculard Intirziata).
Pacientii cu DMM au de obicei un facies caracteristic, inclusiv chelie frontald si atrofie a
muschilor de la tAmple (partile laterale ale frunti). Alte probleme includ atrofia gonadelor,
cataractd, aritmie cardiaca, si un risc crescut de diabet zaharat. DMM are o trasatura
autosomal dominanta, cu o prevalenta de 1 caz la 8000 locuitori.

Existd mai multe forme de DMM, in primul rand din cauza bazei genetice neobisnuite
a acestei boli. DMM este cauzatd de o eroare a secventei ADN a genei de pe cromozomul
19q13.3, bandad care se repetd in grade diferite, producand o zond extinsd, instabild, pe
cromozom. Aceasta gend anormald, mentionatd ca o mutatie repetata de trei ori, poate creste
cand este transmisd de la generatie la generatie. Acest lucru poate determina ca boala sa se
prezinte mult mai devreme si mai sever la generatiile terminale dintr-o linie familiald in care
ajunge.

Cea mai severa forma de DMM este cunoscuta sub numele de DMM congenitala. S-a
dovedit ca pacientii cu forma congenitaldi a DMM au substantial mai multe repetari genetice
fatd de pacientii cu forma tipicd a DMM. Secventele ADN-ului ce se repetd, cunoscute sub
numele de CTG (citozina-timina-guanidind), sunt legate de productia de miotonin-protein
kinaza, care are functii importante in musculatura neteda si ale scheletului, la nivelul ochiilor,
parului si a creierului si scad nivelul de mARN si expresia proteinelor.

O alta formda a DMM este cunoscutd sub numele de DMM tip 2 (DMM2 sau DM2), de
asemenea, este mentionatd ca o miopatie miotonica proximala. O mutatie pe cromozomul 3
determind DMM2, care este consideratd a fi clinic mai putin severa decait DMM tipica si
DMM congenitald. DMM2 poate fi asociatd cu insensibilitatea la insulind, diabet, si un nivel
scazut de testosteron la barbati.

Distrofie musculard facioscapulohumerald

Distrofia facio-scapulohumeralda (DFSH) este o miopatie lentd progresiva, cu
implicarea In principal a musculaturii umarului, musculaturii pelvine si cea faciald. Aceasta
este o trasaturd autosomal dominanta, cu o prevalenta estimata de 10-20 cazuri la un milion de
locuitori, eventual chair mai mare, in cazul in care cazurile usoare, nediagnosticate sunt luate
in considerare.

Gena anormala se afld la capdtul cromozomului 4 si testarea ADN-ului pentru scopuri
diagnostice este acum disponibilda n comert. DFSH poate fi destul de eterogend, in
prezentarea sa clinicd si desigur, acest lucru ridica Intrebari cu privire la omogenitatea
genetica.

Distrofii musculare la nivelul centurilor membrelor

Distrofiile musculare la nivelul centurilor musculare ale membrelor (DLGM) sunt un
grup foarte eterogen de miopatii cu multe caracteristici clinice comune. Varsta de debut
variaza de la 3 la 12 ani, cu egalitate intre prevalenta pentru sexul masculin si cel feminin.
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Distributia si modelul de slabiciune sunt similare cu cele ale DMD, dar progresia este mult
mai lentd. DLGM au fost legate de anomalii ale glicoproteinelor asociate distrofinei (Dags), in
special alfa-sarcoglican (adhalin, legat de locusul 17q12-q21.33) si gamma-sarcoglican.

Alte forme de DLGM au fost legate de banda cromozomiala 13q12. Persoanele cu
aceste forme pot sa prezinte un deficit primar de gamma-sarcoglican si o deficientd secundara
a alfa-sarcoglicanilor.

In general, persoanele cu LGMD au rezultate normale la testarea distrofinei. Toate
DAG sunt reduse la pacientii cu DMD deoarece portiunea C-terminald a distrofinei se leaga la
proteinele asociate distrofinei si sunt legate de mentinerea integritatii lor. O forma autozomal
recesiva mai putin severd a LGMD a fost legata de potiunea 15q1-q21.1 cromozomiald, gena
pentru proteina 3 calpain. Diagnosticul tuturor formelor si subtipurilor de LGMD este cel mai
bine confirmat pe baza biopsiei musculare.

DAG furnizeazd probabil conexiunile dintre matricea extracelulard (proteina
merosind) si citoscheletului membranei intracelulare (atasat la distrofind).

O anomalie a complexului distrofin-glicoproteind, care rezulta din deficientele primare
de la 1 sau mai multe dintre DAG, conduce la o perturbare intre legatura dintre citoscheletului
sarcolemei intracelulare si a matricei extracelulare. Perturbarea citoscheletului membranei
este comun pentru fiziopatologia celor mai multe distrofii musculare (de exemplu, cele din
distrofinopatii).

2.2. Boli ale Jonctiunii Neuromusculare - Miastenia Gravis
si alte sindroame

Jonctiunea neuromusculara este locul in care semnalul electric provoaca eliberarea de
neurotransmitatori din vezicule la capatul nervului (terminal). Neurotransmitdtorii traverseaza
un mic spatiu intre terminatia nervoasd (sinapsd) si suprafata musculard (ENDPLATE).
Asteptand transmitatorii, de cealaltd parte a fantei sinaptice, se gasesc receptori speciali care
se potrivesc emitatorilor ca o cheie pentru broasca. Atunci cand existd o potrivire, o cascada
de ioni generata duce la contractia musculara.

Miastenia Gravis

Miastenia gravis este o afectiune in care comunicarea normald Intre nerv si muschi
este intrerupta la nivelul jonctiunii neuromusculare. In mod normal, atunci cand impulsurile
traverseazd nervul, terminatiile nervoase elibereaza o substantd neurotransmitatoare numitd
acetilcolina, care caldtoreste prin intermediul jonctiunii neuromusculare scurte si rezultata o
activare a contractiei musculare. In miastenia gravis, receptorii pentru acetilcolina de la
suprafata muschiului sunt distrusi sau modulati de anticorpii care impiedica astfel aparitia
reactiei normale, fiziologice. Anticorpii sunt produsi de propriul sistem imunitar al
pacientului, care se crede cd genereazd o reactie autoimuna aberantd rezultdnd intr-un atac
asupra propriei jonctiunii neuromusculare a pacientului.

Aceste simptome din miastenia gravis de multe ori constau in oboseald musculara,
pacientii plangandu-se de agravarea simptomelor mai tirziu, pe parcursul zilei, dupa ce
muschii lor obosesc sau dupa ce au facut diverse eforturi repetate. Simptomele variaza de la
dificultati ale miscarilor oculare, care conduc la vedere dubld (diplopie) sau caderea
pleoapelor (ptoza palpebrald) pana la slabiciune si oboseald difuza la nivelul bratelor si
picioarelor. Alte simptome pot include oboseala muschilor gatului, care rezulta in dificultati
de inghitire si sufocare, si/sau oboseala a muschilor utilizati in vorbire, rezultand tulburari ale
capacitatii de articulare a cuvintelor rostite si exprimare neinteligibild. Miastenia gravis nu
afecteaza functia intestinului si a vezicii urinare sau capacitatea mentala a pacientului.
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Cand se suspecteaza diagnosticul de miastenie gravis vor fi necesare teste pentru
confirmarea diagnosticului. Un test la Tensilon, care este o procedura relativ simpld, implica
introducerea unui mic cateter intravenos prin care se administreaza Tensilon. Tensilon este un
medicament cu actiune foarte scurtd care blocheaza degradarea acetilcolinei, crescand astfel
nivelurile sale pentru un timp foarte scurt, la nivelul jonctiunii neuromusculare. Creste
disponibilitatea rezultatelor la acetilcolind si functia musculard se imbunatateste si, astfel,
apare o ameliorare a simptomelor pacientului. Raspunsul cel mai dramatic este, de obicei,
observat la pacientii cu dificultdti oculare. Pacientii cu inchiderea completa a pleoapelor pot
deschide ochii complet, dar tranzitoriu, dupa administrarea de Tensilon. Un test la Tensilon
negativ, cu toate acestea, nu exclude diagnosticul de miastenia gravis. Urmadtorul pas in
diagnostic este detectarea in sange a anticorpilor receptorilor la acetilcolina, care sunt prezenti
in aproximativ 85 la 90 la sutd din pacientii cu miastenia gravis. Pasul final pentru a stabili un
diagnostic este un EMG si un studiul al conducerii nervoase.

Conducerea nervoasa si studiile EMG sunt de obicei normale In miastenia gravis, dar
stimularea repetitiva a unui nerv poate demonstra diminudri ale potentialului sdu muscular de
actiune. De obicei, biopsia musculard nu este de ajutor pentru stabilirea diagnosticului in
miastenia gravis tipica.

Odata ce este stabilit diagnosticul de miastenia gravis, pacientul si medicul curant vor
stabili abordarea terapeutica adecvata pentru boald. Controlul tranzitoriu simptomatic poate fi
realizat prin initierea administrarii orale de Mestinon. Mestinon-ul este un medicament care
blocheaza degradarea acetilcolinei la nivelul jonctiunii neuromusculare si ofera posibilitatea
ca nivelul de acetilcolind din organism sa creasca aparand astfel un raspuns muscular mai bun
la stimularea nervoasa. Mestinon-ul este un tratament simptomatic temporar $i nu inverseaza
cursul bolii. In cele mai multe cazuri, primul pas in modificarea cursului miasteniei gravis
este indepartarea chirurgicala a timusului (timectomia). Timusul se afla in spatele sternului
(pieptului), si este considerat "centru de formare" pentru celulele sistemului imunitar din
organism.

Toate celulele producatoare de anticorpi din organism trebuie sa treacd prin timus ca
sa fie in mod corespunzitor "educate" in ceea ce priveste productia de diferiti anticorpi. In
miastenia gravis, timusul imbunatateste prezenta si capacitatea de productie a anticorpilor de
catre celulele sistemului imunitar care produce anticorpi impotriva receptorilor jonctiunii
neuromusculare.

Desi rolul exact al timusului Tn miastenia gravis ramane obscur, mai multe studii au
sugerat cd o timectomie sporeste sansele ca pacientul sd intre in remisie intr-un porcent mai
mare de 50 la sutd. Timectomia va facilita, de asemenea, controlul simptomelor din miastenia
gravis, solicitand o cantitate mai mica de medicamente decat Tnainte de operatie. Beneficiile
privind imbunatatirea simptomele de miastenia gravis nu pot sa fie observate pana la
aproximativ 6 pana la 18 luni dupa timectomie.

Controlul miasteniei gravis este asigurat prin utilizarea unor imunosupresoare diverse.
Cel mai frecvent imunosupresor utilizat este prednisonul care este de obicei initiat la o doza
mare 1n fiecare zi, si apoi redus zilnic. Doza exactd si modul de administrare a prednisonului
trebuie sd fie adaptate la nevoia pacientului. Prednison este un tip de steroid si este adesea
asociat cu mai multe efecte secundare. In cazul unor efecte secundare intolerabile sau al lipsei
de tratament, se pot utiliza alte imunosupresoare, cel mai frecvent Imuran.

Pacientii cu miastenia gravis, mai ales cea netratatd, pot dezvolta o "criza miastenica."
Aceste crize pot fi declangate de stres fizic sau emotional excesiv. O criza miastenica este o
afectiune grava prin care pacientul dezvoltd rapid o slabiciune difuza, inclusiv slabiciune
musculara, inclusiv slabiciunea muschilor respiratorii care pot necesita utilizarea temporara a
ventilatiei mecanice. In aceste conditii trebuie sa fie puse in aplicare un tratament mai agresiv.
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Cele doua regimuri de tratament cel mai frecvent utilizate includ mai multe zile de gama
globulini intravenoasi sau mai multe sesiuni de schimbare a plasmei. In urma solutionarii
crizei miastenice, tratamentul imunitar conventional este reinstituit.

Sindroame miastenice congenitale (SMC)

Acest grup de tulburari apare in urma mutatiilor genelor responsabile pentru diferitele
componente ale jonctiunii neuromusculare. Cu exceptia sindromului autosomal dominant al
canalelor lente, SMC sunt mostenite intr-o maniera autosomal recesiva. Varsta de debut,
severitatea si raspunsul la medicamente variaza chiar si printre membrii familiei.

Copiii mici, pana la un an, pot prezenta incapacitatea de a se dezvolta. Slabiciunea
muschilor faciali §i ai gurii si gétului, responsabili pentru vorbire si Inghitire, plafonul
cavitdtii orale (palatul) foarte arcuit, istoricul familial, testul de stimulare repetitiva in scadere
si anticorpi AChR negativi (receptorii de acetilcolind) ar trebui sd ducd la o suspiciune de
SMC.

Caracteristicile clinice distincte ale sindroamelor specifice includ raspuns pupilare lent
la lumind la unii pacienti cu deficit acetilcolinesterazei endplate, si slabiciunea muschilor
cervicali, ai incheieturii mainii, si a muschilor extensori ai degetului In sindromul canalelor
lente.

Odata ce un diagnostic este stabilit clar, optiunile de tratament includ piridostigmina,
3,4-diaminopiridind (DAP) (disponibil pentru utilizararile pentru scaderea simptomatologiei
sau in protocoale de cercetare), chinidina, si fluoxetina. Tratamente imunosupresoare si
imunomodulatoare (timectomie, plasmafereza (PE) si imunoglobulinele intravenoase (IVIg)
PE, si [VIg) nu sunt de ajutor.

Sindromul Eaton-Lambert - Sindrom Lambert-Eaton Miastenic

Aceastd afectiune si simptomele sale sunt destul de diferite de miastenia gravis, in
ciuda similitudinii de nume. Se intdlneste mai frecvent la barbati decat la femei si apare de
obicei dupa varsta de 40 de ani.

Simptomele includ sldbiciune si oboseald a musculaturii din jurul soldurilor si
dificultate ulterioard in ridicarea de pe un scaun. Aceste simptome progreseaza si implica
picioarele, umerii §i bratele. Simptome frecvente sunt durerile de spate care se amplifica pe
masurd ce trece ziua §i apare oboseala. Exercitiul fizic poate aduce o imbunatitire a
simptomatologiei. Anumite medicamente (3, 4 diaminopiridind) poate fi, de asemenea,
benefice. Un diagnostic corect necesita un studiu atent al EMG-ului de catre un specialist
familiarizat cu aceastd boald. Afectiunea poate sd fie asociatd cu unele forme de cancer, in
special cancerul pulmonar. La acesti pacienti, se considera cd anticorpii impotriva tumorii
actioneaza, de asemenea, impotriva jonctiunii neuro-musculare.

2.3. Bolile nervilor periferici - Charcot-Marie-Tooth (neuropatie ereditara
motorie si senzoriala)

Boala Charcot-Marie-Tooth

Boala Charcot-Marie-Tooth (CMT), poate fi impartita in doua tipuri de baza: principal
demielinizanta (cu pierderi axonale secundare) si in principal axonald. Restul subclasificarii
CMT se bazeaza pe analiza genetica.

In tip 1 de CMT (CMT1), care este in primul rdnd o neuropatie demielinizanta,
modificarile anatomice afecteazd In mod direct teaca de mielind, cu schimbari secundare
axonale. In zonele de demielinizare focald, impulsurile de la un nod Ranvier la altul sunt
incetinite, au loc scurgeri de curent si timpul unui impuls de a atinge pragul la nodul Ranvier
succesiv este prelungit, producand incetinirea vitezei de conducere de-a lungul intregului
segment nervos.
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CMT de tip 2 (CMT2) este in principal o neuropatie axonald cu producerea unor
schimbari la nivel axonal si al corpul celulei nervoase. Din punct de vedere clinic, CMT2 este
de multe ori mai putin severa decat CMT1. Pacientii cu CMT2 pot prezenta o implicare mai
mica extremitatilor, cu toate ca in alte privinte acest tip nu poate fi usor diferentiat de pacientii
cu CMT1. Cele mai multe dintre studiile descriptive fenotipice ale CMT s-au facut inainte de
aparitia testarii ADN-ului.

In general, CMT este o boala lent progresiva caracterizati de slibiciune musculara
difuza si notabila atrofie distald, care implica cu precddere muschii intrinseci ai picioarelor si
muschii peronieri. Subiectii cu CMT prezintd o fortd mai micd cu 20-40% decat in mod
normal fatd de evaludrile fortei cantitative izometrice si izocinetice, chiar daca scorurile
testarii manuale musculare pot fi normale. Nu exista diferente semnificative intre cele doua
parti in ceea ce priveste rezistenta. Din punct de vedere functional, deficitul senzorial este de
obicei mai putin sever decat deficitul motor.

Studiile anterioare, de asemenea, au documentat faptul ca subiectii cu CMT au o
capacitate aeroba functionald semnificativ redusa in timpul testului de efort, in ciuda faptului
ca prezinta o functie pulmonara siun ritm cardiac normal, si o tensiune arteriald si o ventilatie
maxima sau relativ normala inainte de efortul fizic.

Numarul formelor moleculare de CMT si al neuropatiilor asociate este in curs de
stabilire si clasificare. Cu toate acestea, CMT1 este cel mai comun tip. CMTIA (vezi
imaginea de mai jos) este cel mai frecvent subtip de CMTI1 si rezulta din duplicarea
segmentului cromozomul 17p11.2, care contine gena pentru proteina mielinica perifericad 22
(PMP22).

In special, pacientii cu o afectiune asociata, de tipul unei neuropatii ereditare cu o
problema privind paraliziile de presiune (HNPP), prezintd o deletie cromozomiald mare, mai
degraba decat o dublare a genei PMP22. HNPP este o tulburare autosomal dominantd care
produce compresia episodicd a nervului recurent cu demielinizarea focald in locurile comune
de compresie sau de blocare (de exemplu, incheietura mainii, cot sau capul fibular).
Compresia nervului poate aparea si in absenta unui entrapement/compresiune adevarata.

CMT X este o neuropatie demielinizantd X-linkatd dominantacu o mutatie la nivelul
conexiunii genei 32 (CX32), care codeaza proteina membranara (proteina jonctiunii gap, beta
1), implicatd in formarea jonctiunii gap. CMT X1 este in mod evident o entitate distincta.
Unele tipuri de CMT X1 pot prezenta dispersie temporald anormala si viteze de conducere
eterogene, care sunt foarte atipice fata de alte neuropatii ereditare.

Mutatiile genei CX32 pot produce o neuropatie cu caracteristici demielinizante sau
axonale electrodiagnostice. Unele date clinice si electrodiagnostice la barbati cu diferite
mutatii ale genei CX32 par sd difere semnificativ. Mai mult, barbatii cu mutatii nonsense (o
mutatie punctiforma a unei secvente ADN care conduc la o gend codon stop prematurd) au un
debut mai precoce si un fenotip mai sever decat barbatii cu mutatii missense.

Mutatiile punctiforme ale PMP22 sau proteinele genei zero pentru mielind (MPZ) pot
provoca boala Dejerine-Sottas. Astfel, multe cazuri ale bolii Dejerine-Sottas sunt acum
considerate fenotipuri severe in cadrul spectrului genotipic al CMT1. Neuropatia congenitala
hipomielinizanta este o tulburare severd ce apare de la varsta de nou-nascut si de multe ori
este fatald, prezintand o detresa respiratorie de la nastere si este legata de un raspuns timpuriu
al genei 2 (EGR2) in unele familii.

16



AP

Neuromusgqular diseases: professional pa rents 3nd patients

2.4. Boli ale Celulelor Coarnelor Anterioare (Neuroni motori) - Atrofie
musculara spinala (AMS) si Scleroza laterala amiotrofica (SLA)

Atrofie musculard spinald

Toate formele de atrofie musculara spinala (AMS) implica distrugerea selectiva a
celulelor cornului anterior. Tipurile distincte de AMS difera clinic. Unele forme rare afecteaza
numai muschii distali sau cei ai gurii si gatului responsabili pentru vorbire si deglutitie. AMS
este de obicei clasificata in tipurile I, II, si III. Cele mai multe forme de AMS prezinta
modificari autozomal recesive.

AMS 1, boala de asemenea cunoscuta sub numele de Werdnig-Hoffmann sau AMS
acutd cu debut infantil, este o tulburare severa care cauzeazia moartea Inainte de varsta de 2
ani.

AMS II cunoscuta, de asemenea, sub numele de boala Werdnig-Hoffmann cronica sau
AMS intermediara cu debut precoce, este mai putin severa. AMS Il poate deveni evidentad
dupa varsta de 6-18 luni.

AMS III, de asemenea, cunoscuta sub numele de boala Kugelberg-Welander, are un
debut mult mai tardiv (de obicei varsta de 5-15 ani) si este asociatd cu o morbiditate mai
redusa.

Mutatiile exonilor 7 si 8 ai genei neuronului motor telomeric supravietuitor sunt
prezente la mai mult de 98% din pacientii cu AMS, tipuri I-III. Deletiile genei inhibitorii ale
proteinei responsabile de apoptoza neuronald se gasesc la aproximativ 67% dintre pacientii cu
AMS 1, la 42% dintre pacientii cu AMS II sau III, iar unii pacienti cu AMS cu debut la adult,
desi procentul exact nu este cunoscut. Testele comerciale de sange (analiza ADN-ului) sunt
acum disponibile pentru a fi utilizate in diagnosticarea AMS. Prevalenta tipurilor SMA 1I si
III au fost estimate aproximativ la mai mult de 40 de cazuri la un milion de persoane din
populatia generald, desi existd variatii considerabile in studii demografice.

Existd doud forme ale AMS cu aparitie clinica la adult. Primul tip este atrofia
musculara spinobulbara (AMSB), sau boala Kennedy. Aceasta afectiune, care a fost descrisa
recent, in 1968, este un tip de BNM sex-link-at recesiv, caracterizat prin atrofie musculara
progresiva a muschilor spinarii si a musculaturii bulbare, ginecomastie si cu fertilitate redusa.

AMSB este caracterizatd de existenta unui receptor androgen localizat pe cromozomul
X. Mutatia, care constd dintr-o extindere repetatd a trinucleotidelor citozin-adenin-guaninei
asupra neuronilor motorii. Boala are o variabilitate clinicd, cu toate acestea, expresia
fenotipica nu se coreleaza cu lungimea repetarii CAG.

In acest fel, AMSB difera semnificativ de distrofia musculard miotonica si sindromul
X fragil, in care un numar crescut de repetari tandem triplet se coreleaza direct cu severitatea
bolii. AMSB poate sd apara fard antecedente familiale sau ginecomastie, si toti barbatii cu
forme atipice de SLA trebuie sa efectueze teste ADN pentru diagnosticarea AMSB (testul
ADN-ul este disponibil in comert).

Alta forma de AMS, cu aparitie tardivd la adult, prezintd un debut la pacientii cu
varsta de 17-55 de ani, tip mostenit fie recesiv sau dominant. Aceasta forma de AMS seamana
clinic cu AMS 1II, dar poate si fie mai progresiva. In cazul acesteia a fost identificati o
modificare pe banda cromozomului 5q11.2-13.3, cu toate acestea, testarea comerciald nu este
incd disponibila, deoarece AMS cu debut la adult si AMSB sunt forme mai putin frecvente de
AMS.
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Scleroza laterald amiotrofica

Scleroza laterala amiotrofica (SLA) este, probabil, cea mai grava dintre toate tipurile
majore de BNM. Este o afectiune BNM rapid progresiva care distruge neuronii motori
superiori si inferiori. Acest lucru duce la sldbiciune musculara difuza si atrofie. Spre deosebire
de cele mai multe tulburdri nervoase primare, SLA produce, de asemenea, spasticitate din
cauza pierderii neuronilor motorii superiori. Acest lucru creeazd probleme unice in
managementul clinic.

Se estimeazd cd 10% din toate cazurile SLA apar in context familial, de obicei
mostenite, transmise autozomal dominant. Aproximativ 15% din aceste cazuri se datoreaza
unui defect genetic pe banda cromozomului 21q12.1, ceea ce duce la o mutatie a genei pentru
enzima antioxidanta a superoxid dismutazei Cu/Zn (SODI). Au fost identificate aproximativ
100 de mutatii ale SOD1, si aproape toate sunt mutatii unice dominante ce cauzeaza o crestere
dizarmonica a functiei. Au fost identificate peste 50 de mutatii unice ale superoxid
dismutazei. Dovezile emergente sugereaza ca aceste mutatii duc la cresterea stresului oxidativ
al neuronilor motori, care duce la moartea celulelor, reactia fiind probabil legata de toxicitatea
radicalilor liberi.

Cu toate acestea, cele mai multe cazuri de SLA apar sporadic, fard o cauza cunoscuta.
Studiile sugereaza ca un exces al neurotransmitatorilor glutamat excitatori in sistemul nervos
central (SNC) este implicat in procesul boalii. Serul, lichidul cefalorahidian (LCR), si tesutul
cerebral al pacientilor cu SLA contin niveluri anormal de mari de glutamat, aparent ca urmare
a clearance-ului redus de glutamat din cortexul motor si scdderea activitatii proteinelor ce
transporta glutamatul.

Studiile populatiei arata cd prevalenta SLA este in crestere, desi acest lucru poate s
fie din cauza unei mai bund recunoasteri a afectiunii si din cauza longevitatii crescute a
persoanelor cu SLA. Prevalenta la nivel mondial este de 5-7 cazuri la 100.000 de locuitori,
ceea ce face SLA una dintre cele mai comune BNM.

SLA pare sa afecteze barbatii mai frecvent decat femeile, cu un raport pe sexe
masculin - feminin de aproximativ 1,5:1. In primul rand afecteaza adultii in varsta de 40-60 de
ani, cu o varsta medie de debut la 58 de ani. O prevalentd mai mare a SLA existd in zonele
urbane, probabil din cauza factorilor de mediu. Concentrarea geografica considerabild a fost
vazut 1n asociere cu SLA, in special in regiunea Pacificului de Vest, dar, de asemenea, la
veteranii de razboi din Golf. In ciuda acestei concentriri geografice, factorii de mediu sau de
cauzalitate raman a fi determinati. Grasimile alimentare cresc riscul de SLA, desi consumul
de alcool nu o face. Aportul de fibre alimentare scade acest risc, desi consumul de vitamine
antioxidante din dieta sau suplimente nu modifica riscul. In special, consumul de glutamat s-a
corelat cu un risc crescut de SLA. Fumatul si ca consumul de glutamat sunt factori de risc
pentru SLA si sprijind teoria privind implicarea stresului oxidativ si excitotoxicitatea 1n
patogeneza SLA.

Constatarea majora neuropatologica din SLA este degenerarea si, ulterior, pierderea de
neuroni motori ca o consecintd a apoptozei (moartea celulard programatd). Apoptoza este
caracterizata prin contractie neuronald (la aproximativ o cincime din dimensiunea normald) cu
un nucleu extrem de condensat si o citoplasmd. Organismele apoptotice pot fi vazuta de obicei
la macrofage.

Alte efecte neuropatologice ale SLA includ pierderea axonala la nivelul tractului
motor descendent, la nivelul radacinilor anterioare si al nervilor. Existd, de asemenea, o
implicarea subtila a lobilor frontali, zona hipocampusului, substanta nigra si a coloanelor
dorsale.

Degenerescenta unui neuron motor incepe focal si se raspandeste la regiunile
invecinate din nevrax pana la afectarea neuronii care controleazad respiratia, ceea ce in final
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duce la moarte prin insuficientd respiratorie. Numarul de neuroni motori implicati si spectrul
de degenerescentd a neuronilor motori variaza pentru fiecare pacient in parte, care detrmind o
variabilitate clinica In progresia bolii.

Existd mai multi factori predictori ai prognosticului pentru a stabili progresiei SLA.
Prezenta disfunctiei musculaturii bulbare (muschii gurii si ai gatului responsabili de vorbire si
inghitire) sau a musculaturii implicate in functia pulmonare, un interval scurt de la debutul
simptomelor pana la diagnostic, rezultatele electrofiziologice care implica in primul rand
neuronii motori mai mici §i varsta inaintatd, toate indica un prognostic potential scazut.
Femeile prezintd simptome bulbare mai des decat barbatii. Paralizia musculaturii bulbare pare
sd progreseze mai rapid la femei, acest lucru indica deasemenea un prognostic scazut. Barbatii
tineri cu SLA au cel mai bun prognostic si pot avea o speranta de viatd mai mare.

In general, rata medie de supravietuire de 50% este de 2,5 ani dupa diagnosticare. in
cazul pacientilor care prezintd simptome bulbare, rata de supravietuire de 50% scade la 1 an.
Rata de supravietuire variaza in functie de decizia pacientului de a accepta folosirea unui tub
de alimentare si pentru folosirea ventilatiei asistate. Cu toate acestea, la 5 ani de la diagnostic,
rata generald de supravietuire este de doar 28%.

B.3. UN GHID PENTRU PARIN'!'II COPILULUI CU TULBURARI
NEUROMUSCULARE

3.1. Introducere

Daca v-ati considerat intotdeauna o persoand puternicd, care face fata oricarei
provocdri cu calm, fard vinovatie si stres, atunci este posibil ca diagnosticul de afectiune
BNM a copilului tau sa iti schimbe drastic perspectiva. Cei mai multi parinti, care au trecut
prin aceleasi incercari grele, au descoperit ca nu existd aproape nimic care sa te pregateasca
pentru aflarea unui astfel de diagnostic. Tot ceea ce ai crezut ca sti despre faptul de a fi parinte
si fiecare idee pe care ai avut privind modul de a creste un copil se dovedeste gresita brusc si
dureros Intr-o singura clipa.

Chiar daca acestea sunt boli rare, parintii trebuie sd constientizeze faptul ca existd o
multime de alte familii afectate, in comunitatea lor si pe plan international: Unul din 3500
baietii nou-ndscuti au o boala DMD. Asta inseamna cateva sute de baieti cu DMD 1n fiecare
tard, poate o duzina in judetul dumneavoastra, si alte sute afectate de BNM.

Este dovedit cd gasirea altor persoane In aceeasi situatie ca si a ta, contactarea unor
organizatii de parinti, discutiile cu oamenii ce au aceasi experientd gasindu-se in aceeasi
situatie, devine foarte utild pentru parinti in scopul de a gisi modalitati de a depasi si de a face
fatd aceastei situatii dureroase.

O parte importanta a procesului de adaptare la noua situatie implica ajungerea la un
acord cu realitati aduse in discutie de o afectiune BNM. Ramanand ignorant cu privire la
afectiunia copilului dumneavoastra, va permiteti sa nutriti unele presupuneri false despre ceea
ce aceasta implicd atat asupra dumneavoastrd cat si asupra copilului dumneavoastra. Unii
oameni de fapt, continud sd te simta vinovati toatd viata, crezand ca intr-un fel ei au fost de
vind pentru starea copilului lor si cd ar fi putut face si nu au facut ceva pentru a preveni
aceastd problemd. Daca sunteti informati despre afectiune, puteti combate/elimina aceste
presupuneri false din mintea dumneavoastd, cu eliberarea acestei poveri considerabile de
vinovdtie si de stres.
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Acest capitol se adreseaza parintilor si/sau ingrijitoriilor persoanelor sau ai unui copil
diagnosticat cu o tulburare neuromusculard (BNM). Scopul este de a oferi sprijin si informatii
pentru familii in acest moment dificil si include intrebarile cel mai adesea ridicate de cétre
parinti.

3.2. Problemele psihosociale pentru parinti

"Traind cu BNM inseamnda sa te bucuri de ziua de azi"

De multe ori, din pacate, multe familii si personele afectate incep sa isi defineasca
viata lor ca o "viata dizabilitanta". Dar, amintiti-va ca o boald nu inseamna ca viata pe care o
traiesti este o boala. O afectiune BNM sau DMD pur si simplu reprezinta doar o parte din
viata ta. Celelalte parti deasemenea trebuie sd continue si sd aiba rolul lor in viata
dumneavoastra si sa contribuie la construirea personalitatii tale, de dragul persoanelor care te
iubesc.

Daca ati fost bine informat si ati ajuns la momentul acceptarii lucrurilor care nu sunt in
puterea noastra sa le schimbam, daca traiti orice moment cu copilul dumneavoastrd ca pe un
moment de calitate, atunci v-ati realizat datoria.

Probleme importante pentru parinti

Viata cu o tulburare neuromusculard inseamnd o continud schimbare si o continua
provocare personald. Acceptand faptul ca existd o boala grava, dizabilitantd, care nu este Tnca
curabila, nu inseamna ca trebuie adoptata o atitudine de resemnare §i sa numai facem nimic.

Mai degraba, aceasta inseamna sa continum sa facem la fel de multe lucruri pe cat
putem si sd canalizam timpul si energia Tn mentinerea celei mai bune calitati a vietii §i pentru
mentinerea independentei. Efectele fizice ale afectiunilor neuromusculare variaza foarte mult
de la o persoana la alta, la fel ca si rata de evolutie a afectiunii. Deci, exista putine de castigat
din preocuparea privind viitorul, pe care nici unul dintre noi nu il poate controla, si avem mai
mult de castigat din savurarea tuturor momentelor zilei prezente.

Puteti gasi ajutor din discutarea oricarui sentiment sau ingrijordri cu cineva din afara
familiei. Un prieten apropiat, o ruda intelegatoare, un asistent social sau medicul
dumneavoastrd, toti ar putea fi un sprijin util. Ati putea dori, de asemenea, sd vorbiti cu
oamenii din organizatiile de la nivel local implicati in domeniul distrofiei musculare/alte
organizatii BNM din tard, contactand birourile locale ale acestora (a se vedea, la sfarsitul
cartii, contacte utile).

Cum se abordeaza acest diagnostic

Pentru multe familii, diagnosticarea unei afectiuni neuromusculare vine ca un soc
total. Sentimentul ca ati putea fi responsabil pentru starea copilului dumneavoastrd este un
sentiment frecvent In randul parintilor. Daca ati fost constienti de statutul de purtator alegerile
pe care le veti face vor fi in conformitate cu convingerile dumneavoastra. Acesta este cel mai
corect lucru, sd fi sincer cu tine insuti.

Daca nu stiati, testele genetice pot aratd daca ati transmis aceasta afectiune, este
important sd ne amintim ca nu ati avut cunostintd de acest lucru. Nu se fac testdri de rutind
pentru a stabili calitatea de purtator al genelor defecte ce determina aparitia acestor afectiuni.
Noi toti suntem purtdtorii unor gene defecte, dar, mai ales, suntem destul de norocosi sa nu
aflam decat foarte rar despre ele.

Parintii ar putea sa suspecteze faptul ca copilul lor a avut o problema, dar se asteapta
rareori la acest diagnostic si rareori au informatii despre distrofia musculard sau despre
diverse tulburdri neuromusculare asociate. Pentru altii, poate exista un istoric familial
cunoscut.
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Diferite persoane raspund in moduri diferite la aceastd veste dificila. Nu exista nici o
modalitate corecta sau gresitd de a reactiona in acest caz, doar felul tau propriu. Modul cum
aceastd informatie este oferitd este foarte important deasemenea. Sensibilitatea din partea
echipei medicale este vitala. Familiile ar trebui sd simta ca echipa este animata de sentimente
de sustinere, este abordabila si grijulie.

Parintii care au un copil la care s-a stabilit de curdnd diagnosticul de multe ori simt
nevoia de a face ceva cu informatiile pe care le-au primit, dar nu este nevoie sa se grabeasca.
Trebuie sa isi respecte sentimentele si sa 1si ofere timpul necesar.

In functie de varsta copilului dumneavoastri la momentul diagnosticirii, exista o serie
de lucruri pe care le puteti face pentru a il ajuta si existd mai multe despre acestea in
continuare in brosura. Informarea despre boala si identificarea surselor locale de sprijin sunt
pasi importanti. De asemenea, este important stabilirea unui plan de urmarire si evaluare in
clinica unde a fost stabilit diagnosticul.

Ce sd ii spuneti copilul dumneavoastrd si cind sd ii spuneti

Ceea ce spui va fi, desigur, in functie de varsta copilului si de nivelul de intelegere al
acestuia. Ceea ce este important este sa incerci $i sa te asiguri cd ceea ce spui este sincer §i are
sens pentru copilul dumneavoastra.

Exceptia cazului 1n care copiii sunt foarte mici, cei mai multi copii isi pot da seama
rapid ca existd o problema. Ei stiu ca trebuie sa mearga la spital si 1i pot vedea pe parintii lor
supdrati. Este important, prin urmare, sa existe explicatiile necesare.

Unii parinti spun lucruri de genul "medicii au descoperit ca unii dintre mugchii tai sunt
mai slabi. Ei nu 1i pot face bine in prezent, dar o multime de oameni muncesc din greu pentru
a vedea ce se poate face pentru a te ajuta". Acesta este un bun punct de plecare si va permite
s "adaugati putin cate putin" informatii pe parcursul timpului.

Evitati negarea faptului cad existd o problema, sau promisiunea cd aceasta poate fi
tratatd, rezolvata.

In cazul in care copilul dumneavoastri intreabi daci el/ea va deveni si mai bolnav
trebuie sd fi sincer, dar, de asemenea, subliniati faptul ca trebuie sa continue sa facad o serie
intreagd de activitati care pot sa-l ajute.

Copilul dumneavoastra trebuie sa aiba incredere iIn dumneavoastra si prin faptul ca
sunteti sincer, sinceritatea pe termen lung ajutd la mentinerea unei bune relatii cu copilul
dumneavoastrd. Amintiti-va, copiii sunt preocupati de ziua de azi. Este putin probabil sd aiba
0 viziune pe termen lung a situatiei.

Unii parinti ar putea considera cd este foarte dificil sa se vorbeasca cu copilul lor, in
timp ce ei Insisi incearca sa se impace cu diagnosticul.

Ce sda spun altor adulti din familie

Dacd nu existd un motiv ce va impune sd nu comunicati problema cu care va
confruntati, trebuie sa spuneti rudelor voastre adevarul. Veti avea nevoie de sprijinul si
intelegerea lor in urmatorii ani.

Deoarece aceste afectiuni sunt de obicei genetice, alti membri ai familiei ar putea dori
sd fie evaluati de departamentul local de genetica clinica pentru consiliere. Ei ar trebui sa
discute acest lucru cu medicul lor.

Fiti constienti de faptul ca alte persoane ar putea fi speriate sau supdrate de aceste stiri
privind posibila lor starea de satatate si pot reactiona Intr-un mod in care nu va asteptati.

Puteti vorbi despre aceste preocupari, cu incredere cu echipa de Ingrijire a copilul
dumneavoastrd sau cu serviciul de genetica. Ele sunt folosite pentru a face fata unor astfel de
situatii si nu trebuie sd se dea informatii despre tine sau copilul tdu unor altor membri ai
familiei fara aprobarea dumneavoastra.
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Ce sd spun prietenilor si cunoscutilor

Ceea ce spui va depinde foarte mult de modul in care acesti oamenii sunt aproapiati de
tine si fac parte din anturajul vostru.

Stabiliti impreuna caror oameni sd impartdsi informatii si asigurati-va cd acesti
prietenii stiu ca le-ati oferit increderea dumneavoastra.

Ati putea dori sa va oferiti timp Tnainte de acest schimb de informatii in afara propriul
cerc restrans. Prietenii buni sunt importanti, dar le poate fi dificil sa faca fata la suferinta altor
persoane, precum si la propria dumneavoastra suferinta.

Cum sd faceti fata modului in care va simftiti

Nu existd nici o modalitate corectd sau gresita de a va simti. Veti simti probabil diferit
in momente diferite. Un minut (sau zi), s-ar putea sa va simtiti capabil sa faceti fata, dar apoi
sa va simtiti mult mai delicat in urmétorul moment.

Unii parinti au spus ca se simt ca si cum ar fi intr-un carusel urias, dar in care zilele
bune incep treptat sa fie depasite ca numar de cele rele. Nu este niciodatd usor sa se faca fata
necunoscutului. Cei mai multi parinti au o viziune privind viitorul copilului lor si le este
foarte dificil atunci cand aceastd viziune este schimbatd cu ceva atat de drastic ce se afld
dincolo de controlul lor.

Fii bun cu tine insuti. Acceptati ca va veti simti epuizat - durerea este epuizanta.

Prioritizati ceea ce trebuie ficut si cereti ajutor. Incercati s aveti un pic de timp pentru
"mine" in fiecare zi. Unii oameni considerd ca daca vorbesc cu un consilier poate ajuta. Nu va
fie teama sa solicitati medicului de familie sd aranjeze acest lucru in cazul in care credeti ca ar
fi util. Faptul cd cereti ajutor este un semn de fortd si uneori avem nevoie de tot sprijinul
suplimentar.

Cum faceti fata sentimentelor partenerului vostru

Nu existd doi oameni la fel, iar partenerul tau poate face fata situatiei diferit fata de
tine. Este important sd se respecte aceste diferente si sa acceptati cd acest lucru este normal.
Este greu sa faci fata singur acestui diagnostic, desi, adesea apare situatia in care unul dintre
parteneri vrea sa vorbeasca in timp ce cellalt nu doreste acest lucru. Incercati sa negociati un
acord privind un anumit "timp de discutii", astfel incat nevoile fiecarui partener sunt
indeplinite cel putin partial.

In cazul in care unul dintre parteneri munceste, celilalt poate prelua mai mult din
responsabilitatile legate de casa si copii, inclusiv prezentarea la clinicile medicale. Prezentarea
apoi a informatiilor aflate in urma prezentarii la clinica medicala pot fi dificile. Trebuie sa se
inteleaga faptul ca celdlalt partener nu ar fi pus aceleasi intrebari ca cealalt. Aceasta dificultate
poate fi partial depasita prin stabilirea unei liste de intrebari in avans, dar ajutd cu adevarat
cand ambii parteneri Incearca sa atingd aceste puncte comune impreund. Amintiti-va ca
nivelul de acceptare al oamenilor intr-o situatie variaza. Un prieten de incredere poate fi de
nepretuit in oferirea sprijinului, deasemenea si profesionistii pot avea un rol important de
sustinere.

Intilnirile cu alte persoane ajuti

Multi oameni gasesc util sd se Intdlneascd cu alte familii care au un copil afectat de
aceeasl sau de o afectiune similara, dar de obicei nu imediat. Poate un consilier BNM Care
sau cineva din personalul clinicii care are in evidenta copilul dumneavoastra poate fi in
masura sa va puna in legaturd cu o familie care are un copil de o varsta similara cu copilul
dumneavoastrd. Ati putea sa 1i contactati prin e-mail initial. Acest lucru vd permite sa
controlati cantitatea si orarul unui eventual contact (si nu trebuie sda divulgati detaliile
personale unui necunoscut pand cand nu ati stabilit o relatie).
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Majoritatea familiilor care se afla in contact cu un consilier in ingrijirca BNM poate
intdlni alte familii, fie la clinica, in timpul tratamentelor de fizioterapie sau la diverse
evenimente BNM ale ONG-urilor. Alte familii pot fi o sursd unicd de informatii, deoarece,
spre deosebire de profesionistii implicati, ele se confrunta cu (sau au avut) o parte din aceleasi
emotii ca si tine si poate ca s-au confruntat cu probleme practice similare. Detalii despre
grupurile de sprijin specifice afectiunilor discutate pot fi gasite la sfarsitul cartii, la contacte
utile.

3.3. Implicatiile diagnosticului in dezvoltarea si
comportamentul copilului

Schimbarile fizice

Orice modificare ce va apdrea, in viitor, la copilul dumneavoastra este susceptibild sa
fie subtild, mai degraba decat brusca sau dramatica.

La copiii foarte mici s-ar putea, de fapt, sd observati initial progrese pozitive.
Progresul va varia in functie de afectiunea existenta.

Cu toate acestea, in cazul in care copilul dumneavoastra incd merge, schimbarile
frecvente pot sa fie obositoare mult mai rapid atunci cand merge pe jos, pe distante mai lungi,
se chinuie mai mult cu urcarea scarilor sau cade mai frecvent. Un copil se poate chinui mai
mult spre sfarsitul zilei, in special 1n cazul in care a participat la activitati cum ar fi inotul, de
exemplu.

Pentru unii copii, poate aparea scdderea fortei la nivelul bratelor sau a mainilor.
Scrisul pe perioade lungi de timp sau scoaterea hainelor peste cap pot deveni activitati mai
dificile.

In cazul in care copilul dumneavoastrd nu mai poate si mearga deloc, schimbari pot
avea loc 1n postura lor sau in postura articulatiilor din cauza sldbiciunii unor grupuri
musculare.

Este bine sd va incurajati cu tandrete copilul ca sa fie cat poate de activ, dar incercati
sa nu negati ca existd o anumitd dificultate. Copilul dumneavoastra trebuie sa stie ca voi ati
inteles cd unele activitati nu sunt usore pentru el.

Amintiti-va ca este acelsi copil care a fost si inainte de diagnostic.

Modul in care copilul va face fata diagnosticului

Ati putea fi surprins de cat de bine fac fatd copii mici, cu toate acestea, cu cat
avanseaza afectiunea si apar modificari, acestia vor trebui sd se adapteze. Confruntarea cu
schimbarea nu este niciodata usoara si copiii 1si pot exprima furia sau frustrarea lor prin
afisarea unui comportament provocator.

Trebuie sa existe orientari clare cu privire la ceea ce este un comportament acceptabil
si ceea ce nu este. Ar putea fi necesar sa oferiti copilului mai multe informatii despre starea
lor pentru a i ajuta si inteleagd sensul schimbarilor care se petrec. Incercati sa implicati
copilul in luarea deciziilor si sa le oferiti spatiu necesar pentru a 1si face prietenii.

Cand vorbiti cu copilul dumneavoastrd, de asemenea fiti siguri ca si ascultati, altfel
doar presupuneti faptul ca copilul impartaseste aceleasi nelinisti ca si tine. Ei sunt mult mai
susceptibili sa fie preocupati de ziua de azi, mai degraba decat de cea de miine (sau de anul
viitor). Evitati sa fiti "prea protectori”, copilul are nevoie de ceva timp fard compania
adultilor!

In cazul in care copilul dumneavoastrd este tachinat sau hartuit, cereti sfatul
personalului scolii §i cooperati impreuna cu ei. Cu permisiunea copilului tau, puteti avea in
vedere informarea colegiilor sai despre afectiunea sa. Aceasta este de multe ori cel mai bun
mod de a castiga sprijin si respect. Unii copii pot beneficia de discutiile cu un consilier. Arta
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sau terapia prin muzica poate fi, de asemenea, utild si distractiva. Fiti constienti de faptul ca
rudele si prietenii pot fi foarte indulgenti cu copilul dumneavoastra si "sa 1l rasfete". Acest
lucru poate crea tensiuni in cadrul familiei si Intre frati asa cd oferiti indrumari cu privire la
dorintele tale in acest sens.

Incontinenta

Este foarte putin probabil ca copilul dumneavoastra sa devind incontinent. Senzatie, de
obicei, ramane normald si copiii vor sa fie constienti de momentul cand au nevoie sa utilizeze
toaleta. Desigur, accidente se pot intdmpla daca un copil Intarzie sd merga la toaleta si devine
apoi un pic mai lent si are nevoie de mai mult timp fatd de cat a anticipat pentru a ajunge
acolo. In cazul in care copilul dumneavoastri are dificultati, asigurati-va ci il informati pe
consultantul sau.

Constipatia poate fi suparatoare pentru unii copii, in special in cazul in care acestia nu
sunt foarte activi fizic. Acesta poate fi, de obicei, gestionata de modificari ale dietei.

Cereti sfatul consultantului copilului dumneavoastra.

Copii cu distrofie miotonica pot sa fie lenti in obtinerea controlului vezicii urinare si a
intestinului si unii pot avea mereu probleme in acest sens.

Durerea

Majoritatea afectiunilor neuromusculare in sine nu provoaca durere, dar unii copii ar
putea fi tulburati de crampe musculare sau dureri articulare. Consilierea §i monitorizarea
periodica de catre un fizioterapeut poate sa fie benefica pentru cei mai multi copii. Ei pot oferi
un program de stretching si exercitii pentru a Incerca sa se mentind o gama larga de miscari n
articulatii care vor reduce disconfortul.

Probleme de pubertate si sexuale

Copiii cu afectiuni neuromusculare, de obicei, se dezvoltd normal si experimenteaza
pubertatea 1n acelasi mod ca si ceilalti copii de varsta lor. Pe masura ce se maturizeaza, ei pot
avea nevoie de o cantitate tot mai mare de ingrijire fizica si au nevoie sa li se acorde o
intelegere suplimentara si modalitati de a 151 mentine viata privata si demnitatea.

Copilul tau va avea nevoie de oportunitati de a invata despre problemele sexuale si
formarea unor relatii cu altii. Educatia sexuald ar trebui sa fie oferitd si deasemenea
oportunitatile de a discuta problemele relationale oferite. Faptul ca este dependent fizic de alte
persoane nu ar trebui sd impiedice cresterea copilul independent ca gandire si actiune. Ei vor
dori sd experimenteze sentimente sexuale si parintii ar putea dori sa se implice.

Vederea, auzul, vorbirea, dificultitile de invatare

Majoritatea afectiunilor neuromusculare nu provoaca dificultati de vedere sau auz, cu
toate acestea, unle pot determina o sldbiciune a muschilor faciali, ceea ce poate afecta
vorbirea si abilitatea de a mesteca alimentele. Dificultatile la inghitire pot sd apara in anumite
conditii, dar se pot face multe pentru a ajuta n acest sens. Puteti cere specialistului care se
ocupa de caz sd va trimita la un logoped care va fi in masura sa va ofere sfaturi.

Unii copii cu afectiuni neuromusculare au dificultati de invatare, dar majoritatea nu au
aceastd problemd. Dacd sunt prezente dificultati de invatare, ele nu vor fi progresive si cu
contributia corectd, progresul educational ar putea fi bun. Multi copii vor avea nevoie de
sprijin suplimentar la scoald din cauza dificultdtilor lor fizice. Asigurati-vd cd copilul
dumneavoastra este evaluat Tn mod corespunzator de catre un psiholog educational.

Problemele scolare

Unii copii sunt deja la scoald atunci cand sunt diagnosticati, altii este posibil sd nu aiba
decat varsta de gradinita.

Un diagnostic de boald neuromusculara nu inseamna cd copilul dumneavoastrd va
trebui sa fie admis la o scoald speciala. Luarea unei astfel de decizii depinde de o varietate de
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factori, inclusiv de preferinta pentru cresterea copilului, gradul dificultétii studiilor preferate
pentru copilul dumneavoastra si gradul de incluziune al scolii respective.

Majoritatea copiilor sunt capabili sa frecventeze o scoald primara locald, impreuna cu
prietenii lor. La selectarea unei scoli pentru copilul dumneavoastra este important sd se
explice directorului scolii faptul ca copilul dumneavoastra are o afectiune neuromusculara.
Aceastd informatie permite cadrelor didactice s coopereze cu tine, si sd planifice totul in mod
corespunzdtor pentru copilul dumneavoastra.

Personalul clinicii sau terapeutii care lucreaza cu copilul dumneavoastra ar putea fi, de
asemenea, dispusi sd vorbeascd cu personalul scolii cu privire la starea copilului
dumneavoastrd §i cum 1i va afecta 1n timpul lor petrecut la scoalad. Acesta poate fi deasemenea
cazul cadrelor medicale ale scolii.

Ganditi-va de doud ori privind trimiterea copilului dumneavoastra la o scoala care
vede numai probleme - bundvointa si sprijinul cadrelor didactice sunt vitale. Exprimati-va
orice preocupari cu privire la posibilitatile de acces. Scoala pe care o alegeti trebuie sa fie
potrivitd pentru copilul dumneavoastra pe parcursul timpului petrecut acolo. O scoald cu o
multime de trepte, prin urmare, nu poate fi o alegere inteleapta.

Cei mai multi pdrinti ai copiilor mici doresc ca copilul lor sa fie tratat "in mod
normal", si majoritatea scolilor Tncearca sa respecte aceste dorinte, cu toate acestea, plati
suplimentare vor trebui, uneori, si fie ficute pentru a asigura bunastarea copilului
dumneavoastra. Trebuie si fiti de acord cu profesorii si sd comunicati in mod regulat.

Alti copii din clasd pot pune intrebari cu privire la nevoile speciale ale copilului
dumneavoastrd. Discutati cu profesorii, si cu copilul dumneavoastrd, privitor la tipul de
explicatii pe care doriti sa le oferiti.

Ati putea dori ca cineva sd explice clasei faptul cd copilul dumneavoastra are o
afectiune care provoacd o slabire a muschilor si aceasta face ca anumite activitati sa fie
dificile sau imposibile pentru el. Trebuie prezentate clasei diverse modalitati prin care acestia
pot fi de ajutor, de exemplu, prin mentinerea usilor deschise. Se va face acest lucru doar cu
acordul copilului dumneavoastrd. Unii copiii cu tulburdri neuromusculare pot prefera un
mediu scolar special mai ales daca acestia au o dificultate semnificativa de invatare. Clasele
tind sa fie mai mici iar fizioterapia si alte servicii de terapie va fi probabil disponibile 1n acele
structuri. Unii parinti pot gasi int-un mediu scolar special mai mult sprijin.

3.4. ingrijirea copilului dumneavoastri

Despre relatia cu echipa de pediatrie si specialistii

Afectiunile neuromusculare sunt rare. Cei mai multi medici generalisti nu vad mai
mult de unul sau doi pacienti cu aceste afectiuni in toatd cariera lor. Profesionistii care au
experientd in cazul acestor afectiunii, de obicei, lucreaza la o clinica de specialitate. Pentru ca
el sunt experti in acest domeniu, va puteti simti in sigurantd si cd problemele care trebuie
abordate vor fi discutate la timpul potrivit si ca veti fi tinut la curent cu evolutia situatiei.

Clinicile de specialitate, de asemenea, au stabilit deja legaturi cu alte servicii care pot
fi de ajutor pentru copilul dumneavoastra.

Relatia creata intre o familie afectata de o afectiune neuromusculara si echipa de
specialisti, care 1i sustine este una importanta. O relatie puternicd, bazatd pe o buna
comunicare, contribuie la crearea unui mediu de sustinere si Tnseamna ca, daca exista vreodata
o dificultate pentru tine si copilul tdu, aceasta va fi bine cunoscuta de catre echipa. Relatia
este, de asemenea, un parteneriat asa cd nu ezitati sa intrebati de ce este necesard o anumita
programare, sau sa cereti sd participati la mai putine consultatii in cazul in care simtiti ca acest
lucru este mai adecvat pentru voi. Familiile diferite apreciaza diferit niveluri de sprijin, iar
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echipa va fi dornica sd-l potriveasca pentru tine. Trebuie s le faceti cunoscute preferintele
dumneavoastra.

Cu exceptia cazului in care centrul de specialitate este foarte aproape de tine si are o
competentd comunitard, veti avea nevoie, de asemenea, de sprijin de la medicii pediatri din
zond. Ei va pot ajuta sa accesati serviciile locale, cum ar fi cele de fizioterapie. Pediatrii locali
vor juca un rol important In ingrijirea copilului dumneavoastrd daca copilul se simte rau si
trebuie internat in spitalul local. Ei vor coopera cu echipa de specialisti, medicul de familie si
medicul scolar in sprijinirea nevoilor copilului dumneavoastra. Incearcati, daca este posibil, si
spatiati si sa rariti vizitele la centrul de specialitate si la centrul local.

Multe afectiuni neuromusculare cauzeaza probleme de respiratie, probleme ale
muschiului cardiac, articulare sau ale coloanei vertebrale. Copilul poate sa fie consultat si de
alti medici specializati in aceste domenii. In unele cazuri, pot fi, de asemenea, necesare unele
informatii si de la alti specialisti.

Activitatea fizicd si fizioterapia

Mentineti cat mai mult timp posibil activitatile copilul dumneavoastra, astfel incat sa
fie la fel de activ, incercati ca activitatile sa fie distractive, sa i1 faca placere. Nu este nevoie de
sisteme complicate; jocul trebuie sa fie la ordinea zilei. Permiteti copilului dumneavoastra sa
se participe la jocuri, va stabili singur daca o activitate este prea provocatoare sau obositoare
pentru el insusi.

Daca este cazul, sa Incurajati mersul pe jos, dar trebuie sd cunoasteti faptul cd copilul
dumneavoastrd poate obosi mai repede decat prietenii lor, §i poate sd facad comentarii privind
aceaste diferente. Activitati cum ar fi mersul pe jos, urcatul in panta si/sau urcatul scarilor pot
fi deosebit de dificile. In cazul in care copilul dumneavoastri le poate gestiona, inotul,
ciclismul si caldria sunt activitdti excelente. Comunicarea cu scoala copilului dumneavoastra
trebuie sd fie permanenta pentru a avea siguranta locului de joaca si pentru a putea controla
cantitatea de activitate pe care o poate tolera acesta, si revizuirea acestui lucru trebuie sa se
facd in mod regulat.

Echipa de la clinica specializata in terapia copilului dumneavoastra va face, de obiceli,
o sesizare la serviciul de fizioterapie locala. Dacd acest lucru nu se intampld, informati
personalul clinicii sau cereti ajutor medicului dumneavoastra de familie.

Cei mai multi copii cu afectiuni neuromusculare beneficiaza de revizuiri regulate ale
procedurilor de fizioterapie. Va fi cel mai probabil sugerat un program regulat de exercitii $i
de stretching. Incercati si faceti din acest program o distractie si si il integrati in rutina de zi
cu zi.

Atelele de noapte trebuie sa fie purtate pe timpul cat copilul doarme. Atunci cand o
articulatie 151 pierde amplitudinea de miscare completd, din cauza muschilor ce devin
progresivi rigizi, acest lucru este cunoscut ca contractura.

Atele de noapte ajuta in intdrzierea aparitiei contracturilor, deoarece acestea mentin
articulatia intr-o pozitie corectd in timpul noptii. Atelele sunt realizate dintr-o varietate de
materiale usoare. De preferat ar ca un copil sd poarte atele de noapte pe toatd perioada
somnului, dar unii copii nu sunt dispusi sa respecte acest lucru. Este necesar sa se gaseasca un
compromis, de exemplu purtarea atelelor numai cand este treaz, sau doar pentru o perioada de
timp de jumitate de noapte. In cazul in care acest lucru devine foarte dificil puteti incerca apoi
sd convingeti copilul sa le poarte seara, In timp ce se uita la televizor. Atelele de noapte pot fi
inconfortabile cand este vreme calda si poate ajuta dacd copilul dumneavoastra poarta un strat
de bumbac sub ele. De asemenea, poate sa ii fie foarte dificil sd se rasuceasca in pat atunci
cand poarta atele. Daca atele de noapte sunt incomode sau copilul dumneavoastra creste si
acestea raman mici, trebuie sa contactati fizioterapeutul sau ortezistul.

Regimul alimentar special
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Nu exista nici o dovada care sa arate ca un copil cu o afectiune neuromusculara
necesitda un regim alimentar special.

Unii copii nu intdmpind dificultati in hranire i in luarea in greutate. Daca acesta este
cazul copilului dumneavoastra, este mai bine sa consultati un logoped si/sau dietetician. Daca
nu existd dificultati de hranire, scopul este de a stabili un model de alimentatie sandtoasa, care
mentine greutatea la un nivel normal pentru varsta sa. Evitati sd dati curs cererilor de alimente
grase sau dulci, pentru ca detrmind un exces de greutate ce va Ingreuna migcarea unui copil cu
slabiciune musculara. De asemenea, va determina ca orice nevoie de asistenta in deplasare si
manipulare sa fie mai riscantd pentru parinti. Sugerati rudelor/prietenilor ca alternativele la
"dulciuri/ciocolatd" si fie, de exemplu, benzile desenate sau diverse jocuri. In cazul in care
copilul dumneavoastra devine mai putin activ fizic, acesta va necesita implicit mai putine
calorii.

Terapii alternative

Din pacate, nu exista dovezi stiintifice cu privire la orice tratament alternativ care se
doreste util. Unele terapii non-invazive, cum ar fi masajul, pot fi placute si relaxante, dar
trebuie sa fie recomandate de medicul specialist inainte de a intreprinde orice. Evitati
"tratamentele" scumpe, terapiile alternative invazive sau excursii peste hotare, care promit
vindecari. Din nefericire, pentru orice boald progresiva este important sa i se ofere corpului
mai multi antioxidanti pe cat se poate: mai multd apd, fructe proaspete si legume (in functie de
preferinta copiilor), ajuta foarte mult si sa ofere o sursd naturala de antioxidanti.

Amintiti-va ca cercetarea 1n cazul afectiunilor neuromusculare este bine coordonata pe
plan international si de catre specialistul dumneavoastra care va fi bucuros sa impartaseasca
informatii cu tine despre orice noutdti aparute in acest domeniu.

3.5. Probleme legate de familia ta si de viitorul copilului

Suntem cu totii Infricosati de necunoscut. Temerile tale se pot disipa pe masura ce
achizitionati mai multe cunostinte si construiti relatii cu profesionistii implicati in ingrijirea
copilului. Cercetarea in domeniul mai multor afectiuni este in curs de desfasurare, dar cel mai
important lucru este sd va sprijiniti copiii astfel incat, daca si cand, tratamentul va devini
disponibil, acestia sd poata beneficia la maxim in urma acestuia. Puteti sta informati la zi
privind cercetarea prin intermediul site-urilor BNM din tara dumneavoastrd si/sau prin
inregistrarea in organizatiile de caritate pentru a primi actualizari ale cercetarii din domeniu.
Desi nu existd in prezent nici un tratament pentru aceste afectiuni, tehnicile de management
sunt tot mai bune in ultimul timp. Acest lucru a imbunatatit perspectivele pentru multi copii si
consultantul dumneavoastrd va poate recomanda mai departe un anume parcurs.

Dar accesul la serviciile poate fi dificil la inceput. Multi parinti recunosc schimbarile
in ei Ingisi pe masurd ce ei folosesc abilititile de negociere pe care ei ingiri nu stiau ca le
aveau.

Perspectiva unui adult este foarte diferitd de cea unui copil si majoritatea parintilor
sunt surpringi de atitudinea pozitiva a fiului sau a fiicei lor. Vor fi, fara indoiala, momente
dificile, dar vor exista si o multime de momente bune deasemenea.

Echipamente speciale

Avand un copil cu nevoi speciale, in timp poate aparea o presiune asupra finantelor
unei familii. Fii clar si informat cu privire la ceea ce autoritatile ar trebui sd ofere. Unele
echipamente esentiale pentru utilizarea n casd, cum ar fi balustrada si suportii de sprijin,
scaune cu rotile, manuale §i electrice sunt (sau ar trebui sa fie) furnizate in mod gratuit, prin
serviciile sociale. Informativa in timp util pentru cd procesul de obtinere a unor astfel de

27



I Lifeleng
WA Learming
e Programme

echipamente poate fi unul anevoios. Uneori, ONG-urile BNM sau alte organizatii de caritate
pot ajuta la costurile acestor echipamente.

Implicatii la locul de munca al parintilor

Multi copii cu afectiuni neuromusculare traiesc in familii in care parintii lor lucreaza.
Nu existd corect sau gresit absolut in aceasta situatie. Depinde mult de natura muncii depuse,
de flexibilitatea si intelegerea angajatorului dvs. si cat de mult sprijin primiti de la prieteni,
familie si/sau persoanele platite ca Ingrijitorii. Fiecare familie este diferitd. Dacd va bucura
munca pe care o faceti, ar putea fi cel mai potrivit sd continuati sa lucrati.

Cu toate acestea, copiii cu tulburari neuromusculare de multe ori au nevoie de mai
mult sprijin din partea parintilor decat un alt copil de varsta lor. Ei au nevoie de ajutor cu
sarcinile practice si trebuie sd participe la o serie de intalniri. Aceste nevoi si activitati pot
creste pe masurd ce acestia Tnainteaza in varsta. Aceste activitati se desfasoara, in general, in
timpul orelor de lucru ale parintilor si pentru un parinte poate fi dificil sa ia o pauzad din
timpul zilei de lucru si sa se asiste la ele.

Asigurati-va ca aveti informatii la zi privind diversele beneficii sau credite fiscale etc.
Nu presupuneti cd nu aveti dreptul sd fiti ajut pentru cd munciti sau pentru ca aveti
venituri/economii la un anumit nivel. Unele beneficii nu sunt legate de venit. Un parinte care
renuntd la munca ca sd aiba grija de un copil cu dizabilitdti poate avea dreptul la ajutor
financiar.

Nevoile in locuintdi

Multe familii se tem ca vor trebui sa se mute din casa. Solicitati consultantd de
specialitate §i nu va grabiti In luarea unor asemenea decizii. Multi copii cu o afectiune
neuromusculard vor avea nevoie de propriul dormitor si de o baie echipatd corespunzaitor.
Veti avea nevoie, de asemenea, sd luati in considerare modul in care se face accesul pe
proprietate si accesul in camerele comune, daca copilul este sau devine dependent de scaunul
cu rotile.

Problemele legate de locuintd pot necesita o perioadd de timp lungd pentru a fi
rezolvate. Daca sunt necesare modificari majore, asociatia chiriagilor sau a locatarilor ar
trebui sa fie informata intr-un stadiu timpuriu privitor la diagnosticul copilului. Chiriasii unor
proprietarii privati ar trebui sd ceara sfatul de la un terapeut ocupational deoarece poate fi
dificil sa se faca unele adaptari la o proprietate privata inchiriata.

Un terapeut ocupational sfatuieste familiile si evalueaza nevoile din locuinta actuala si
pe cea viitoare. Puteti consulta, in general, sectia de terapie ocupationala (de obicei pe baza
serviciilor sociale locale).
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B.4. CONTACTE UTILE

UNIVERSITATEA DIN CRAIOVA, Romania
Webpage: http://www.ucv.ro/
http://cisO1.central.ucv.ro/educatie fizica-kineto/
Contact persons:
Eugenia Rosulescu, email: erosulescu@yahoo.com
Mihaela Zavaleanu, email: mihaela.efs@gmail.com

ASOCIATIA PARENT PROJECT, Romania
Webpage: www.parentproject.ro
Contact persons:
Isabela Tudorache, email: isatudo@yahoo.com
Doru Tudorache, email: ppromania@hotmail.com

FONDAZIONE OSPEDALI RIUNITI ANCONA ONLUS, Italy
Webpage: http://www.fondazioneospedaliriuniti.it/
Contact persons:
Roberto Penna, email: Roberto.Penna@ospedaliriuniti.marche.it
Elisa Marconi, email: elisa.marconi25@gmail.com

ACTION DUCHENNE LIMITED, United Kingdom
Webpage: http://www.actionduchenne.org/
Contact persons:
Kate Angus, email: kate@actionduchenne.org
Mary Down, email: home@marydown.go-plus.net

UNIVERSITY EDUCATIONAL CIRCLE, Latvia
Webpage: http://educationgroup.ucoz.lv/
Contact persons:
Mara Dirba, email: mara.dirba@gmail.com

NMD-PRO Project webpage:
http://nmd-pro.ro/
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APPENDIX

STRETCHING-UL, POSTURA CORECTA SI ATELELE

Foarte frecvent, in distrofiile musculare, muschii si tendoanele se retracta. Unii muschi
vor f1 afectati mai devreme decat ceilalti. Primii care se retracta sunt muschii coapsei/tendonul
lui ahile, dar muschii din jurul coapselor, genunchilor, coatelor si degetelor pot sa fie
deasemenea afectate. Contracturile pot determina dificultati in cazul unor miscari si activitati.
Stretchingurile regulate, zilnice ajuta la mentinerea lungimii musculare $i mentin articulatiile
genunchilor mobile. Existd mai multe tipuri de stretching-uri: pasive, active asistate si
autostretching-uri.

STRETCHING-UL PASIV

Stretching-ul pasiv este baza managmentului recuperarii i un aspect esential in cazul
oricdrui program, la orice etapa si conditie din cadrul bolii. Niciodata nu este prea devreme sa
se introducd stretchingul pasiv. Asa cum sugereaza si numele, copilul nu participa activ la
procesul de stretching. Terapeutul realizeaza aceste miscari. Stretching-ul pasiv cu miscari
incete dar ferme nu afecteaza articulatiile sau muschii poate sa fie realizat in fiecare zi.
Tesutul muscular contractat si/sau scurtat este Intins prin miscari ale articulatiilor pe cat
posibil si cu mentinerea pozitiei pentru cel putin 10 secunde (terapeutul poate recomanda o
perioadd mai mare in functie de nevoile copilului). Executat corect si eficient, stretching-ul
pasiv nu determind durere. Anumiti copii pot sd protesteze la inceput si sa repinga terapia dar
o datd ce le-a fost castigad increderea terapia devine o rutina. Poate sa fie de ajutor realizarea
stretching-ului dupa o baie calda si dupa masajul muschilor ce urmeaza sa fie intingi.

Se aseaza copilul Intr-o pozitie comfortabila cu articulatiile ce nu se lucreaza intr-o
pozitie stabild. Copilul trebuie sa fie complet relaxat si nu trebuie sa faca nici o migcare activa
sau sa se opund stretching-ului. Daca stretching-ul este realizat prea repede, copilul cel mai
sigur se va opune miscarii. Se incepe cu blandete si gradat, se creste pana la amplitudinea
maxima posibila, fara a provoca durere. Trebuie evitate intinderile exagerate.

STRETCHING-UL MANUAL PENTRU
TENDONUL AHILEAN

Pozitie

* Copilul in decubit dorsal

* Se sustine cu mana calcaiul

* Talpa este sustinutd de antebratul terapeutului

* Stabilizare deasupra genunchiului cu cealaltd mana
Stretching-ul

* Se impinge cu fermitate in jos cu antebratul planta
copilului. Se mentine genunchiul intins.

« Stretchingul trebuie sa se simta la nivelul gambei,
posterior.

Instructiuni speciale

Daca se simte rezistenta stretching, Tndoiti genunchiul
si flectati posterior planta.

Plasati un suport sub genunchi pentru a preveni
hiperextensia.
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STRETCHING MANUAL PENTRU
ISCHIOGAMBIERI

Pozitie

* Copilul este in decubit dorsal

» Aseaza glezna pe umarul terapeutului (ca in
fotografie)

* Se mentine nemigcat piciorul opus cu 0 mana

* Se mentine genunchiul de lucrat cu cealalta mana
Stretching-ul

* Aplecarea Tnainte folosind aceastda miscare pentru a
realiza stretchingul regiunii posterioare a coapsei

* intinderea trebuie sd se simta la nivelul
musculaturii n regiunea posterioard a coapsei.

STRETCHINGUL FLEXORILOR COAPSEI
(inclusiv fascia lata)

Pozitie

* Copilul este in decubit ventral

* Se prinde genunchiul flectat in mana

* Glezna se ageaza pe antebratul terapeutului

* Se ageaza 0 mana pe zona sacrala
Stretching

* Se trage genunchiul 1n sus si citre celdlalt
picior in timp ce se aplica impinge cu forta la
nivelul bazinului.

* Stretchingul este simtit la nivelul bazinului si
partea externa a coapsei

Se repeta si pentru cealalta parte

TRACTUL ILIOTIBIAL (STRETCHING
MANUAL iN DECUBIT VEN TRAL)
Pozitie

* Copilul este in decubit ventral

* Se prinde cu méana la nivelul genunchiului
piciorul cu care se va lucra

* Pelvisul si trunchiul se stabilizeaza si se mentin
drepte cu ajutorul genunchiului si mainii
Stretching

* Se ridicd piciorul in sus

* Se trage un picior peste celdlalt

* Se aplica o presiune pe fese pentru a mentine
pelvisul fixat

« Intinderea se simte pe partea externd a coapsei
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STRETCHING MANUAL AL
ILIOPSOASULUI iN DECUBIT LATERAL
Pozitie

* Copilul este in decubit lateral cu membrul
inferior de pe saltea indoit

* Membrul inferior ce trebuie la care se lucreaza
cu genunchiul Intins

* Se stabilizeaza pelvisul cu ména si genunchiul
Stretching

* Se duce membrul inferior spre posterior cat se
poate de mult

* se impinge in jos genunchiului cu o presiune
ferma

STRETCHING-UL ADDUCTORILOR
SOLDULUI iN DECUBIT LATERAL
Pozitia

* Copilul este in decubit lateral cu membrul
inferior

de pe saltea indoit

* Se mentine ca in fotografie

* Se prinde genunchiul cu méana

* Cealaltd mana a terapeutului aplica o presiune la
nivelul fesei

* Se stabilizeaza pelvisul cu genunchiul
Stretching

* Se misca membrul inferior de deasupra in sus
pana cand se simte intinderea la nivelul
musculaturii adductoare.

EXTENSORII COAPSEI

Pozitionare

* Copilul este in decubit dorsal

» Stabilizarea coloanei lombare

Stretching

* Se Tmpinge 1n sus genunchiul piciorului pe
care se face stretching-ul

iar celdlalt se mentine ca in fotografie

» Stretching-ul trebuie sa se simta la nivelul
regiunii fesiere
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STRETCHINGUL COTULUI

Pozitia

* Copilul este In decubit dorsal sau asezat pe
scaun

* Palma priveste in sus

» O ména sustine articulatia umarului sau
antebratul

* cealalta pe pumn si mand, executa intinderea

STRETCHINGUL ANTEBRATULUI
(PRONATORII)

Pozitia

* Se tine bratul copilului ca in fotografie

* Se stabilizeaza incheietura mainii

* Se stabilizeaza cotul

Stretching

* Usor se rasuceste palma 1n sus pozitie in care
se simte Intinderea

FLEXORII LUNGI AI DEGETELOR
Pozitie

* Se sustine palma copilului, mentinand
degetele drepte

* Se mentine degetul mare al mainii Intr-o
parte

* Se sustine incheietura

Stretching

* Usor se indoaie incheietura si mana pana se
simte intinderea la nivelul antebratului
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AUTO-STRETCHINGU-RILE

Auto stretchingurile, asa cum sugereaza si numele, sunt Intinderi musculare pe care copilul le
invata si le face singur apoi. Sunt eficiente in cazul copiilor care inca merg si sunt deosebit de
folositoare pentru glezne, genunchi i coapse.

AUTO-STRETCHING PASIV PENTRU
TENDONUL ACHILIAN

Pozitie

« In ortostatism cu fata la spalier

* Copilul sta pe spalier cu varfurile picioarelor
pe prima bara

Stretching

* Mentine genunchii intingi

* Mentine calcaiele pe podea

* intinderea trebuie sa se simtd pe partea
posterioard a gambelor

STRETCHING PASIV

PENTRU REGIUNEA POSTERIOARA A
COAPSEI

Pozitie

* Asa cum se vede n fotografie

* Genunchiul trebuie sa fie cat mai drept
posibil si piciorul orientat extern

* Regiunea lombari a coloanei sa fie dreapta
* Sé stea cu soldurile lipite de perete
Stretching

* Stretching-ul creste prin aplecarea Tnainte

* Stretching-ul este simtit la nivelul
musculaturii posterioare a coapsei

AUTO- STRETCHING PENTRU
MUSCHII

REGIUNII POSTERIOARE A COAPSEI
Pozitie

* Copilul este agezat pe spate in apropierea
cadrului usii

* Aseazd piciorul pentru care realizeaza
stretchingul pe perete cu genunchiul usor
intins si bazinul 1n apropiere de perete

* Celalalt picior este mentinut intins
Stretching

* Se intinde genunchiul pana se simte extensia
in zona posterioara
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Streching activ asistat

Stretchingul activ asistat este realizat de catre parinte n timp ce copilul ajutd migcarea. Cand
o articulatie devind contractatd, tesutul contractat are un efect negativ pe grupul muscular
opus caruia 1i ingreuneaza functionarea. Stretching-ul activ asistat poate determina intinderea
muschilor si este in mod deosebit deajutor pentru glezni. In timp ce se intinde tendonul
ahilian, spre exemplu, copilul extinde degetele. Cu cat se lucreaza mai mult impreunad, cu atat
va fi mai eficient stretchingul. Acesta forma de stretching face ca timpul sa treaca mai repede
si face ca stretchingurile sa fie mai putin plictisitoare pentru copilul tau.

STRETCHING ACTIV AL TRICEPSULUI
IN ORTOSTATISM

(GASTROCNEMIUS)

Pozitie

* Stand cu fata la perete

* Piciorul din spate raméane intins

* Calcaiul pe podea

* Genunchiul intins

* Degetele perpendicular pe perete

Stretching

* Aplicare inainte in timp ce se simte intinderea
la nivelul posterior al coapsei i pulpei

DIN ORTOSTATISM STRETCHING
ACTIV AL PULPEI (MUSCHIUL
SOLEAR)

(SOLEUS)

Pozitia

» Stand cu fata la perete cu ambii genunchi
indoiti si cu piciorul ce trebuie intins Tnapoi
Stretching

* Aplecare spre perete, se ghemuie ncet in
timp ce realizeaza intinderea la nivelul zonei
inferioare a gambei si a piciorului.

POSTURAREA

Slabirea musculaturii in zonele cheie precum coloand sau solduri poate afecta postura
copilului cu distrofie musculard Duchenne. Slabirea musculaturii spatelui poate determina
scolioza si slabirea musculaturii extensoare a coapsei pote determina lordoza. Copilul poate sa
adopte posturi neobisnuite — In sezand, in ortostatism si in decubit - pentru a compensa
slabirea musculaturii, limitarea mobilitatii si contracturile. Este important sa se corecteze toate
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aceste posturi pentru ca altfel, pot determina probleme suplimentare, mai ales la nivelul
coloanei. O agezare corectd in orice situatie ajutd la mentinerea unei posturi corecte.

Statul pe scaun/Asezarea

Atunci cand copilul este agezat, picioarele trebuie sa fie in flexie in unghi de 90° pe membrele
inferioare. Scaunul trebuie sa fie dur, ideal, nu prea larg. Spatarul scaunului deasemenea
trebuie sa fie tare si drept sau inclinat inapoi (10°). Scaunul trebuie sa fie suficient de adanc si
inalt astfel incat copilul sa foloseasca spatarul scaunului. Bratele scaunului trebuie sd aiba
inaltimea corecta si sd nu fie prea departate astfel coatele se pot sprijini fard sa determine
inclindri sau cifozari.

Pozitionarea /Posturarea

Modul in care copilul se miscd si posturile pe care le adoptd - cand scrie, mananca, se
odihneste spre exemplu — sunt un raspuns direct al pierderii fortei musculare si al aparitiei
contracturilor. Uneori forta musculara si/sau rigiditatea contracturii poate sa difere pe fiecare
parte a corpului. Cand se intampla aceasta, asimetria sau inegalitatea apare si poate determina
o scolioza. Stretchingul pasiv si ortezele nocturne pot sa intarzie aparitiile contracturilor dar
este important sa se stie ce posturi trebuie incurajate si care trebuie descurajate, fard sa fiti
cicalitori.

Asezarea in pat in decubit ventral

Acestd pozitie este bund pentru odihna. Poate deasemenea sd prevind contracturile la nivelul
coapselor si genunchilor. Poate sd fie combinatd cu activitati precum cititul si privitul la
televizor. Copilul sta cu fata in jos spre podea, canapea sau alte suprafete ferme/ dure. Se
aseazd o pernd mica sau rulou chiar sub coapse (care trebuie sa fie usor mai ridicate decat
pelvisul) pentru a incuraja extensia coapsei. Greutatea membrelor inferioare va intinde
genunchii, pentru aceasta important este ca picioarele sda fie libere. Trebuie combatute
posturile asimetrice pentru cd pot duce la dezvoltarea contracturilor si a scoliozelor.

Ortostatismul

Ortostatismul ajutd la mentinerea densitatii osoase §i a posturii ca §i managementul
contracturilor. Trebuie sa fie Incurajat, in timpul zilei, pentru perioade scurte (o jumatate de
ord) sau perioade mai mari de timp (doud trei ore dacd este posibil, nu trebuie sa fie ceva
impus). Cand unui copil mai mare sau adult tanar ii este greu sa mentina ortostatismul fara
sustinere, si ortezele de mers nu sunt convenabile, poate sa fie de ajutor folosirea unui cadru
de mers sau verticalizatoarele. Acestea reduc efortul muscular necesar pentru mentinerea
posturii si asigura un suport total pentru corp, oferd posibilitatea flexorilor coapsei, a
genunchilor si a musculaturii gambei sd se mentind Intinsi la maxim. Folosind un cadru de
mers 1n fiecare zi se poate intdrzia aparitia scoliozei ca si ajutare digestiei i a circulatiei.
Copii adesea folosesc callipers pentru a sta in picioare.

Ortezele de noapte

Acestea sunt facute sa fie purtate noaptea si deobicei sunt doar pentru glezna. Ele Incetinesc
aparitia contracturilor mentindnd articulatia in cea mai buna pozitie pentru copil. Ortezele
pentru noapte sunt ficute din materiale diferite, inclusiv polipropilena. Incep de la degete si se
termind exact sub genunchi. Ele trebuie sa fie confortabile si sa se potriveasca corespunzator,
in cazul nepotriviri acestora determina copilul sa aiba o adversivitate pentru purtarea acestora.
Cercetdrile au aratat ca cel mai eficient mod de a Intirzia aparitia contracturilor este folosirea
ortezelor nocturne impreund cu stretching-ul pasiv. Totusi, ortezele nocturne nu sunt un
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substitut pentru stretching-ul pasiv si trebuie folosite doar in combinatie cu stretchingul
imediat ce apare un mic semn de contractura. Ortezele pentru zi sunt rar purtate de copilul
care merge penrtu cad pot sa dduneze mobilitatii si sa ingreuneze mersul, urcatul, ridicarea de
pe sacun.

Ortezele de mers (KAFOs)

Anumiti copii pot sd i mentind mersul independent chiar si pentru doi ani folosind orteza
numitd KAFOs (Knee Ankle Foot Orthoses). Tinerii pot sa foloseascd scaunul cu rotile
pentru deplasarea pe distante lungi dar acasa merg pe distante scurte. Deoarece copii cu
distrofie Duchenne au musculatura slaba la nivelul bratelor, umeri si trunchi nu pot folosi
carje pentru a se ajuta la mers. KAFO este o ,,orteza pentru picior glezna genunchi sold de
sustinere’’ ce determina folosirea lordozei cu care copilul este obisnuit. Asigurd extensia de la
degetele picioarelor pand la coapsa si copilul este sustinut de ea. KAFOs este realizatd din
polipropilend si are balamale ce permit indoirea genunchiului iIn momentul asezarii. Pentru ca
orteza sa fie buna, piciorul trebuie sa facd un unghi drept cu membrul inferior. Orteza nu
trebuie sd fie ajustata Tnainte ca copilul a incetat sa mearga independent sau prezintd caderi
mai frecvente. Aceasta trebuie sa fie facuta, totusi, inainte ca copilul sd devind dependent de
scaunul cu rotile pentru mai mult de doua sau trei luni, atunci cand copilul si-a pierdut
abilitatea de a merge independent.

Este un dispozitiv potrivit pentru copii ce au destula fortd musculard la nivelul coapselor si
trunchiului pentru balans, copii care doresc si accepta si familii care se pot descurca cu aceste
dispozitive.

Avantajele sunt:

o Independenta acasa si la scoala

. Intarzierea aparitiei scoliozei si a contracturilor la nivelul coapsei si a genunchilor

. Un transfer mai facil de la scaun in masina etc.

o O ingrijire mai usoara.
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