Poradnik dla rodzin
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Wstep

Niezaleznie od tego, czy u Twojego dziecka wtasnie postawiono diagnoze, czy tez znasz ja juz od jakiego$ czasu, jestesmy
przekonani, ze Opieka w miopatii wrodzonej. Poradnik dla rodzin okaze sie przydatna publikacja. Niniejszy poradnik
stanowi kompendium wiedzy i doswiadczen pracownikéw ochrony zdrowia oraz rodzin z catego $wiata — takich jak Twoja.

Jak wiadomo, kazde dziecko jest inne. Nie wszystkie scenariusze, terapie czy metody leczenia zaprezentowane tutaj
beda mialy zastosowanie w Twojej sytuacji. Jednakze ten poradnik wyposazy Cie w solidng porcje wiedzy, ktérg mozesz
przemysle¢ i omoéwié z Twoim zespotem medycznym.

Na kolejnych stronach znajdziesz osobiste wspomnienia i fotografie przekazane przez rodziny, ktére chciaty bys wiedziat,
Ze nie jestes sam. Maja one nadzieje, ze te informacje i zdjecia okaza sie pomocne, dodadza Ci odwagi i ukazag sprawy w
nowym sSwietle.




Przedmowa

Niniejszy poradnik zawiera streszczenie prac zrealizowanych przez Komisje Miedzynarodowych Standardéw Opieki w
Miopatiach Wrodzonych, opublikowanych w the Journal of Child Neurology (Ching H. Wang, et al. Consensus statement
on Standard of Care for Congenital Myopathies, Journal of Child Neurology, 2012: 27 (3): 363-382). Na realizacje tego
zadania fundacja pod nazwa Foundation Building Strength (www.buildingstrength.org) oraz TREAT-NMD (www.treat-nmd.
eu) przyznaty grant.

W sktad Komisji weszto 59 ekspertow z 10 réznych dyscyplin medycznych, w tym neurologii, genetyki, pulmonologii,
ortopedii, fizjoterapii oraz rehabilitacji, gastroenterologii, dietetyki i logopedii. W celu zebrania informacji na temat
opieki lekarskiej nad osobami z miopatig wrodzong na catym swiecie przeprowadzono dwuetapowa ankiete online. Aby
uwzgledni¢ najnowsze informacje wykonano doktadny przeglad opublikowanych raportéw. Przez péttora roku grupa
komunikowata sie ze soba poprzez wiadomosci mailowe i rozmowy online, a niniejsze wytyczne zostaty uzgodnione
ostatecznie podczas 3-dniowych warsztatéw na Uniwersytecie Stanforda w Kalifornii w maju 2010 roku.

Publikacja przedstawionych tu standardéw opieki ma na celu okreslenie spdjnego podejscia do diagnozy i opieki kliniczne;j
u oséb dotknietych miopatig wrodzong, jak réwniez wyznaczenie obszaréw wymagajacych dalszych badan klinicznych dla
poprawy tej opieki w przysztosci. Bezptatny dokument ,Standardy opieki” pobierzesz ze strony: http://jcn.sagepub.com/
content/27/3/363.refs.html.

JAKO KORZYSTAC Z TEGO PORADNIKA

Poradnik ten przeznaczony jest dla 0os6b chorych, ich rodzin i opiekunéw. Ma poméc im w zrozumieniu miopatii wrodzonej
jako schorzenia i optymalizacji opieki nad cierpigcymi na te chorobe. Dotozylismy staran, aby postuzyé sie prostym
jezykiem i utatwi¢ korzystanie z dokumentu. W poradniku forma ,Ty” (i jej odmiany) zasadniczo odnosza sie do czytelnika,
ktérym moze by¢ opiekun lub osoba chora.

W poradniku zamieszczono ogdlng charakterystyke miopatii wrodzonej (CM) oraz opis jej wptywu na konkretne uktady
w organizmie. Szczeg6towo omdwiono wiasciwg dla oséb z miopatia wrodzona opieke medyczng, poczawszy od okresu
dzieciecego po zycie doroste.

Pojecia medyczne wystepujace w tym poradniku zdefiniowano w Stowniczku. Aby znalez¢ konkretny rozdziat w skorzystaj
ze spisu tresci. Zajrzyj tez ,Aneksu”, ,Materiatéw dla rodzin" oraz ,Stowniczka poje¢ medycznych”.

Mozesz udostepnic¢ ten poradnik pracownikom ochrony zdrowia, matzonkowi, partnerowi, personelowi szkoty, rodzinom
dotknietym miopatig oraz innym opiekunom. Jesli masz watpliwosci co do niektorych stwierdzen w tym poradniku,
zasiegnij porady lekarza.

WYtACZENIE ODPOWIEDZIALNOSCI

Informacje oraz wskazéwki zawarte lub udostepnione w tej broszurze nie maja na celu zastgpienia porady lekarza i
nie ustanawiaja relacji lekarz-pacjent. Wskazdwki nalezy wykorzysta¢ w potaczeniu z porada lekarska swiadczona przez
uprawniony personel, z ktérym nalezy sie konsultowac we wszystkich sprawach zwigzanych z Twoim zdrowiem, zwtaszcza



odnosnie objawdéw mogacych wymagac diagnostyki lub pomocy medycznej. Ponosisz wytaczng odpowiedzialnosé za
wszelkie dziatania podjete przez Ciebie na podstawie informacji zamieszczonych w tym poradniku.




Zespot redakcyjny

Dr Chamindra Konersman

Dr Konersman jest lekarzem
specjalizujagcym sie w chorobach
nerwowo-miesniowych oraz doktorem
habilitowanym na Uniwersytecie
Kalifornijskim (UCLA) w San Diego,
Kalifornia. Ukonczyta studia w Drexel
University College of Medicine i odbyta rezydenture

na w Klinice Neurologii Dorostych na Uniwersytecie
Kalifornijskim, jak rowniez odbyta specjalizacje z zakresu
neurologii dzieci i oséb dorostych. Jej zainteresowania
badawcze to miopatie wrodzone, dystrofia miesniowa
Duchenne’a/Beckera, jak réwniez choroba Charcot-Marie-
Tooth.

Stacy Cossette, MS

Stacy, koordynujac od 2003 r. badania dla
Medical College of Wisconsin, jest obecnie
kierownikiem Pracowni prowadzacej
Repozytorium Tkanek Wrodzonych
Choréb Miesni (CMD Tissue Repository -
CMD-TR). Zajmuje stanowisko pracownika
naukowego ds. leczenia w Cure CMD i jest jednoczesnie
0soba odpowiedzialng za Miedzynarodowy Rejestr
Wrodzonych Chordb Migsni (CMDIR). Stacy ma corke
cierpigca na miopatie wrodzona.

Sarah Foye, BS

Sarah jest cztonkiem rady zarzadzajacej
Miedzynarodowym Rejestrem Wrodzonych
Chordéb Miesni (CMDIR) oraz cztonkiem
Joshua Frase Foundation z gtosem
doradczym. Jej syn ma miopatie wrodzong,
a ona sama jest rowniez terapeuta
zajeciowym.

Kim Amburgey, MS, CGC

Kim jest doradca genetycznym w

klinice neurologii pediatrycznej Szpitala
Pediatrycznego (Hospital for Sick

Children) w Toronto, Kanada. Jest tez
koordynatorem badania klinicznego w
zakresie miopatii zwigzanych z RYR1,
miopatii centronuklerarnej oraz miopatii
miotubularnej. Kim byta réwniez cztonkiem grupy tworzacej
Standardy Opieki w Miopatiach Wrodzonych.

Anne Rutkowski, MD

Dr Rutkowski jest lekarzem medycyny
ratunkowej w Kaiser Permanente w
potudniowej Kalifornii. Pracuje w obszarze
badan klinicznych prowadzonych w Kaiser
Permanente i wspétzarzadza razem z
Krajowymi Instytutami Zdrowia (NIH)
Podroznymi Klinikami Wrodzonych Chordb Miesni. Jako
matka nastolatka z wrodzong dystrofig miesniowa, dr
Rutkowski jest wspdtzatozycielkg oraz cztonkiem zarzadu
Cure CMD oraz dyrektorem Miedzynarodowego Rejestru
Wrodzonych Choréb Miesni (CMDIR).

dr n. med. Juliana Gurgel Giannetti

Dr Gianetti, neurolog dzieciecy, jest
doktorem habilitowanym w Klinice
Pediatrii na Uniwersytecie Federalnym

w Minas Gerais w Brazylii. Dodatkowo,
jest ordynatorem neurologii dzieciecej w
Hospital das Clinicas of Federal University of Minas Gerais
oraz kierownikiem dzieciecej kliniki nerwowo-miesniowej w
Hospital das Clinicas of Federal University of Minas Gerais.
Temat jej rozprawy doktorskiej to ,Miopatia nemalinowa:
badania kliniczne, immunohistochemiczne oraz genetyczne”
(2001).



Lucinda Lee, AAS

Lucinda ukonczyta z wyrdznieniem szkote
$rednig , a nastepnie studia w zakresie
grafiki. Jej zainteresowania obejmuja
studia nad picig i mniejszosciami,
projektowanie graficzne oraz badania
naukowe. W zwigzku z opracowaniem
tego poradnika Lucinda dostarczyta
cennej perspektywy osoby chorej na miopatie wrodzona.
Od 2015 r. jest grafikiem projektu, w tym wszystkich jego
nieanglojezycznych przektadow.
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Laboratorium
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Wprowadzenie

U Ciebie lub u kogo$, kogo znasz, wtasnie rozpoznano
miopatie wrodzona (CM). Mozesz odczuwac szok, wyparcie,
gniew lub strach. Mozesz by¢ ogtuszony lub przyttoczony
ta wiadomoscia oraz iloscig otrzymywanych informacgji.
Mozesz sobie zadawac sobie pytanie ,Dlaczego”?

Wiekszos¢ oséb, u ktorych dopiero rozpoznano miopatie
wrodzong, zastanawia sie, co ich oraz ich rodziny czeka w
przysztosci. Twoi lekarze i ten ,Poradnik dla rodzin” pomoga
Ci zrozumie¢, jak choroba moze wptynaé na Twoje zycie.

Ze wzgledu na rzadkos$¢ miopatii, wiekszo$¢ pracownikow
ochrony zdrowia, ktérych napotkasz na swojej drodze,
moze nie zna¢ Twojej choroby, a jakos$¢ dostarczanej opieki
czesto rozni sie w zaleznosci od szpitala lub kliniki. Dlatego
tez poznanie tej choroby i jej wptywu na organizm pomoze
Ci dbac o siebie i uzyskac lepsza opieke od innych.
Miopatie wrodzone, to grupa rzadkich choréb miesniowych.

Pojecie wrodzony oznacza ,obecny od urodzenia”, ale
czasami w chwili narodzin objawy nie sa jeszcze oczywiste.
Wraz z uptywem lat moga pojawi¢ sie nowe symptomy.
.Mio" oznacza miesniowy. Przyrostek ,patia” oznacza
chorobe. W zwiazku z tym miopatia to choroba migsni.
Zazwyczaj skutkuje ich ostabieniem i meczliwoscia.

Czeste objawy przedmiotowe i podmiotowe w miopatiach
to:

e ostabienie

e obnizone napiecie miesniowe lub wiotkos¢ (hipotonia)
e deformacje stawdw (przykurcze)

e problemy oddechowe

e trudnosci z odzywianiem

e nieprawidtowosci kostne takie jak skrzywienie
kregostupa (skolioza)

e opdzniony wzrost oraz osigganie etapow rozwoju
(kamieni milowych) takich jak przewracanie sie z plecow
na brzuch, siadanie lub chodzenie

Wiedza na temat objawdéw miopatii wrodzonej moze
pomoc we wczesnej identyfikacji problemow i zwrdceniu
sie z nimi do wtasciwego lekarza. W wigkszosci przypadkow
problemom tym mozna zaradzié.

Jakie sg przyczyny
miopatii
wrodzonej?

"Zwykle zaktadamy, ze personel
medyczny zawsze wie najlepie;.
Jezeli w kazda sytuacje

Mozesz sie martwic, wejdziemy rozumiejac, ze
ze w jakié sposéb wszyscy mamy przydatng wiedze
wywotate$ miopatie i doswiadczenie z miopatig

wrodzong, ale wiedz, wrodzong, zdamy sobie sprawe,
ze to nie Twoja wina. ze my (rodzice i osoby chore)
Miopatia wrodzona potrafimy poméc na wiele
nie moze wystgpi¢ sposobéw i nawet edukowaé
w wyniku Twojego innych. Wszyscy jesteSmy w tym
dziatania i nie mozna jej <amym zespole”. — matka dziecka

.ztapac” od innej osoby. miopatig wrodzong

Miopatie wrodzona

powoduja zmiany w genach, przechodzace z pokolenia
na pokolenie. Kazda komérka ludzkiego ciata zawiera
wiele gendw wspdtpracujacych ze sobg i determinujacych



budowe organizmu. DNA to materiat tworzacy nasze
geny. Zmiany w DNA w ramach genéw moga prowadzi¢
do réznicy w sposobie wzrostu i czynnosci organizmu.
Miopatie wrodzong wywotuje zmiana w DNA zwana
mutacja lub wariantem genetycznym. Zmiany te sa
przyczyna nieprawidtowej budowy lub czynnosci miesni,
prowadzac do objawow choroby.

Mutacje genetyczne moga przechodzi¢ z rodzica na dziecko
(by¢ dziedziczone), jak réwniez pojawic sie samoistnie w
rodzinie, w ktérej dotychczas nie wystepowaty choroby
miesni. Genetyk moze pomdc w znalezieniu doktadnego
charakteru lub rodzaju posiadanej przez Ciebie mutacji.
Genetyk lub doradca genetyczny moze oszacowad
prawdopodobienstwo ponownego wystapienia tej choroby
w Twojej rodzinie. Szczegotowe informacje na temat
genetyki zamieszczono w dalszej czesci Poradnika.

Jakie sg podtypy miopatii wrodzonej?

Istnieje wiele réznych typdw miopatii wrodzonej. Lekarze

Czym rézni sie miopatia wrodzona przypisuja miopatie

do résnveh

od dystrofii? W dystrofii komorki © rozn}{c
kategorii, zwanych

miesniowe ulegaja rozpadowi. W podtypami.

miopatii nieposiadajacej charakteru Nazwy podtypow
nadawane s3 na

dwa sposoby:

dystrofii, komérki miesniowe nie

kurcza sie prawidtowo.

1. Na podstawie
wystgpienia w
komérkach miesniowych pod mikroskopem takich cech jak
rdzenie, nitki nemalinowe lub widoczne jadra centralne

2. Na podstawie mutacji genetycznej

Lekarze rozpoznaja miopatie
wrodzong na podstawie
typowych objawéw oraz badajac
wycinek tkanki miesniowej
pochodzacej od osoby chorej.
Niewielki fragment miesnia
pobiera sie w trakcie zabiegu
(biopsji miesnia). Prébke
miesnia poddaje sie specjalnym
badaniom oraz oglada pod mikroskopem.

w

X

Innym sposobem ustalenia Twojego podtypu jest wykonanie
badan genetycznych, ktdre czasami mozna wykonac bez
biopsji miesnia, w przypadku podejrzenia, ze przyczyna sa
konkretne geny. Wykorzystujac probki sliny, krwi lub tkanki
pochodzace od chorej osoby, laboratorium wykonujace
badania genetyczne moze wyszukad réznice genetyczng, o
ktérej wiadomo lub ktéra podejrzewa sie, ze jest przyczyna
miopatii.

Czasami lekarz bedzie w stanie postawic¢ diagnoze na
podstawie Twoich objawdw lub wywiadu rodzinnego.
Jednakze w wiekszosci przypadkéw do potwierdzenia
rozpoznania niezbedna bedzie biopsja miesnia lub badanie
genetyczne. Najlepiej, jesli ostateczng diagnoze potwierdzi
wynik badan genetycznych.

W Aneksie wymieniono rézne podtypy choroby, wraz z
mutacjami genetycznymi bedacymi ich przyczyna.

Dlaczego jest taka roznorodnos¢ miopatii
wrodzonych?

Choroby miesni maja rézny przebieg u réznych osob.
Zdarza sie tak nawet w rodzinie, gdzie wiecej niz jeden
cztonek dotkniety chorobg ma ten sam wariant genetyczny.
Zrdznicowanie moze dotyczy¢ wielu rzeczy, np. wieku

w ktérym objawy sg widoczne po raz pierwszy, stopnia
ostabienia miesni, wptywu zaburzenia na inne narzady w
organizmie lub leczenia choroby.

Niektore podtypy miopatii wrodzonej moga by¢
spowodowane zmianami w obrebie wiecej niz jednego
genu. Oznacza to, ze niektore osoby majace ten sam
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podtyp miopatii maja mutacje w innym genie, co prowadzi
do podobnych objawoéw i tych samych wynikow biops;ji
miesnia. Ponadto mutacje w obrebie tego samego genu
moga powodowac rézne podtypy miopatii (patrz Aneks).
W zwigzku z tym wskazane jest uzyskanie wyjasnien od
genetyka, neurologa lub doradcy genetycznego na temat
swojego rodzaju miopatii oraz mutacji genetycznej, jesli
jest znana. Postawienie prawidtowej diagnozy miopatii
wrodzonej moze potrwac.

Jak otrzymac pomoc specjalistyczng w miopatii
wrodzonej?

Bytoby idealnie, gdyby chorego z miopatig wrodzong
monitorowat zespot lekarzy i specjalistow, okreslany
mianem zespotu wielodyscyplinarnego. W zaleznosci od

podtypu miopatii, objawdw oraz powiktan, zespot ten moze

obejmowac:
« neurologa
« genetyka
« pulmonologa
« ortopede
« gastroenterologa

« specjaliste ds. odzywiania (technologa zywienia lub
dietetyka)

- ortodonte i protetyka
- kardiologa

« laryngologa

« terapeute zajeciowego
« fizjoterapeute

« logopede

« psychologa

+ lekarza rehabilitacji

Dobrym pomystem na znalezienie najlepszego zespotu
prowadzacego moze byc szpital specjalizujacy sie w

chorobach miesni. Nalezy sprawdzi¢ wszystkie opcje
odnosnie najlepszych lekarzy i mie¢ swiadomos$¢, ze moga
oni pracowac w roéznych osrodkach medycznych.

Trzeba pamietac, ze:

« istnieje kilka roznych typow miopatii wrodzonej. Nie
kazdy chory na miopatie ma wszystkie objawy lub
potrzebuje catosci opieki lub leczenia opisanych w tym
poradniku

« Istniejg podobienstwa miedzy osobami z miopatia
wrodzong, jednakze przebieg choroby u kazdej osoby
jest nieco inny.

 Opieka musi by¢ dostosowana do indywidualnych
potrzeb.

Gra na instrumencie moze byc¢ zrodtem spetnienia i
radosci.

11



Nawiazanie kontaktéw z innymi rodzinami lub osobami z
miopatig wrodzong moze okaza¢ sie doskonatym zrodtem
informacji oraz wsparcia.

Wakacje z rodzing moga pozostawi¢ cudowne wspomnienia.
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Opieka kompleksowa

Opieka medyczna nad osobami z miopatig wrodzong
(CM) moze wymagac zaangazowania wielu specjalistow.
Zdarza sie, ze specjalisci ci pracujg w jednym osrodku
wielospecjalistycznym, natomiast w innych przypadkach
rodzina organizuje oddzielne wizyty u kazdego specjalisty.

Wazne jest, aby lekarze opiekujacy sie toba pomogli
opracowac plan opieki. Plan ten z biegiem czasu moze
ulega¢ zmianom i na pierwszym migjscu powinien

stawia¢ najbardziej naglace problemy zdrowotne, ich
monitorowanie oraz leczenie. Najwazniejsze, by plan opieki
uzgodni¢ i skoordynowad z r6znymi specjalistami, pod
ktérych opieka pozostajesz. Niniejszy rozdziat podzielono
na trzy zagadnienia: wizyty diagnostyczne, wizyty
ambulatoryjne i pobyty w szpitalu.

Wizyty diagnostyczne

Wizyta diagnostyczna ma miejsce wowczas, gdy lekarz
(neurolog lub genetyk) szczegdtowo omowi z Tobg
rozpoznanie. Mozesz czu€ sie przyttoczony iloscig
przekazywanych informacji. Lekarz powinien w sposob
przystepny wyttumaczy¢ Ci dang chorobe miesni,
prawdopodobne jej skutki (rokowania) oraz problemy, z
ktérymi mozesz sie zetknaé. Powinienes rowniez otrzymac
propozycje jakiejs formy wsparcia, np. kontakt do innych
0s6b lub rodzin cierpigcych na podobna chorobe migsni.

lInformacje uzyskane podczas tej wizyty pomoga

Ci zawczasu przewidywac problemy i by¢ na nie
przygotowanym. Zadawaj pytania, rob notatki i wez na nig
innego cztonka rodziny lub przyjaciela. Zwykle potrzeba
troche czasu na przetrawienie nowych informacji, zanim

przyjda do gtowy jakies pytania. Jesli jedna wizyta okaze
sie niewystarczajaca, nalezy uméwic sie na kolejna, u tego
samego lekarza lub innego specjalisty, ktéry wszystko Ci
wyjasni w przystepny sposéb. Twéj lekarz lub specjalista
powinni w trakcie tej wizyty poswieci¢ czas na rozmowe.
Od tej pory prawdopodobnie bedziesz odbywac regularne
wizyty u roznych specjalistow.

Szes¢ gtdwnych zagadnien omawianych w trakcie
wizyty diagnostycznej

1. Rozpoznanie—Lekarz wyjasni konkretny podtyp oraz
mutacje genetyczng (jesli jest znana) powodujaca u Ciebie
miopatie wrodzona. Lekarz powinien réwniez wyjasni¢
skutki ostabienia miesni, takie jak trudnosci z poruszaniem
sie, oddychaniem oraz odzywianiem. Powinien réwniez
opisac sposob, w jaki choroba wptywa na inne uktady w
organizmie.

2. Rokowania—Przebieg miopatii wrodzonej jest bardzo
zréznicowany, zatem szeroki jest tez zakres skutkdéw

tej choroby. Zazwyczaj najtrudniejsze sg pierwsze lata
zycia, ze wzgledu na komplikacje oddechowe, problemy
z jedzeniem i czeste infekcje. Choroby maja czesto

ciezki przebieg i nasilajag problemy z oddychaniem i
odzywianiem. Bardzo trudno jest prognozowa¢ dtugosc
zycia w przypadku miopatii wrodzonej, nawet w rodzinie.
Przewidywanie dtugosci zycia to temat do omdwienia z
zespotem lekarskim. Diugosc i jakos$¢ zycia ulegty poprawie
ze wzgledu na rozwdj technologii, zwtaszcza zwigzany z
leczeniem probleméw oddechowych.
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3. Genetyka a ryzyko posiadania kolejnego dziecka

Z miopatia wrodzona—Jesli przyczyna genetyczna
Twojej miopatii jest znana, lekarz genetyk moze wyjasnic
Ci prawdopodobienstwo wystgpienia tej samej choroby
u innych cztonkéw rodziny. Nawet nie znajac przyczyny
genetycznej jest w stanie oszacowac ryzyko ponownego
wystapienia miopatii wrodzonej. Choroba ta moze
wystepowad rodzinnie, ale tez pojawic sie samoistnie.
Istnieje mozliwos$¢, ze inni cztonkowie rodziny maja
tagodniejszg postac zaburzenia lub miopatia ujawni sie u
nich na pozniejszym etapie zycia. Jesli masz na ten temat
obawy, omdw je z genetykiem.

4. Plan opieki—Gtéwnym celem planu opieki (zwanego

réwniez planem leczenia) jest utrzymanie funkcjonowania.

W tym celu powinienes:

¢) Przewidywac problemy zanim sie pojawig, by moc
sobie z nimi poradzi¢

d) Stymulowac ruch i przyrost masy ciata.
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Zapamietanie tego wszystkiego moze by¢ trudne, stad
warto miec plan opieki, ktéry pomoze zrozumie¢, jak
utozyc sobie dzien, zeby sprostaé potrzebom zwigzanym
z miopatig wrodzona. Dobowy plan opieki pomoze
zorganizowac codzienne czynnosci, takie jak zabiegi
oddechowe, zaspokajanie potrzeb dietetycznych

czy podawanie lekéw. Zagadnienia oddechowe oraz
Zywieniowe stanowig szczegdlny priorytet, zwtaszcza we
wczesnych etapach zycia.

Miesieczny lub roczny plan opieki moze poméc
skoordynowac opieke dtugoterminowa i uwzgledni¢ wizyty
kontrolne w klinice. Idealnym rozwigzaniem jest posiadanie
planu na czas ,dobrego zdrowia” i na czas ,choroby”.
Najprawdopodobniej plan bedzie wymagat modyfikacji
wraz ze zmieniajacymi sie potrzebami.

Po wizycie w poradni popros$ o raport zwany
~Podsumowaniem wizyty”. Powinien on zawiera¢ informacje
takie jak wzrost i masa ciata, pojemnos¢ zyciowa lub stopien
skrzywienia kregostupa (w przypadku monitorowania
skoliozy). Informacje pochodzace z Podsumowania wizyty
mozna wykorzysta¢ do oceny tego, w jakim stopniu plan
opieki spetnia Twoje potrzeby i czy konieczne sa w nim
zmiany.

5. Grupy wsparcia i inne zasoby—Pomocne bedzie
otrzymanie informacji na temat grup wsparcia dla rodzin
(online i tradycyjnych) oraz zasobdéw edukacyjnych, takich
jak ten Poradnik. Spotkania i wymiana doswiadczen z
innymi rodzinami moga przynies$¢ pocieszenie i uswiadomic
ci, Ze nie jeste$ sam. Lista zasobdéw dla rodzin znajduje sie w
Aneksie.

6. Szanse na udziat w badaniach—Istniejg mozliwosci
udziatu w badaniach klinicznych. Moga one pomdc

w pogtebieniu wiedzy na temat Twojego podtypu i
przyspieszy¢ odkrycie nowych terapii. W Aneksie znajduje
sie lista niektorych miejsc, w ktérych mozesz dowiedzied
sie wiecej na temat badan klinicznych nad wrodzonymi
chorobami miesni.

Wizyty ambulatoryjne

Bedziesz odbywat regularne wizyty kontrolne u specjalistow,
w pierwszych latach zycia z miopatig najprawdopodobniej



co 3 do 6 miesiecy lub gdy objawy beda wymaga¢
doktadniejszej obserwacji. W trakcie kazdej wizyty
pielegniarka zmierzy cisnienie tetnicze krwi, tetno, czestos¢
oddechéw, mase ciata, wzrost oraz obwdd gtowy (w okresie
niemowlectwa). W niektdrych przypadkach, np. gdy pacjent
ma skrzywienie kregostupa lub nie moze sta¢ samodzielnie,
zamiast wzrostu mozna wykorzysta¢ pomiar dtugosci kosci
przedramienia (tokciowej).

Co podlega oceniac
podczas tych wizyt?

Pluca— Kluczowe jest
zapobieganie infekcjom
ptuc. Infekcje ptuc, zwane
zapaleniami ptuc, moga
zaburzac wzrost i prowadzié
do hospitalizacji. W
niektorych przypadkach
infekcje te moga byc¢
Smiertelne. Wydolnos¢
pracy ptuc (czynnos$¢ ptuc)
bedzie monitorowana
rutynowo za pomoca
testow oddychania zwanych
badaniami czynnosciowymi ptuc (PFT). Oprocz szczepieh
obowigzkowych zaleca sie wykonanie szczepien przeciwko
grypie oraz zapaleniu ptuc (pneumokokom).

Odzywianie i wzrost—Dzieci chorujace na miopatie
wrodzong nie rosng w typowy sposob. Jesli Twoje dziecko
nie przybiera na wadze lub przybiera za duzo, nalezy

U wszystkich pacjentéw XLMTM
zaleca sie wykonywanie rutynowo
badan czynnosci watroby oraz badan

obrazowych jamy brzusznej.

zwrocic sie do lekarza. Znaki ostrzegawcze swiadczace o
problemach z jedzeniem to czeste krztuszenie sie badz
kaszel w trakcie jedzenia lub picia, wymioty/refluks oraz
zaparcia. Objawy te nalezy natychmiast zgtosi¢ lekarzowi.

Warunki socjalne—Pracownik socjalny moze pomodc w
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zakresie bardziej praktycznych aspektéw zycia z miopatia
wrodzona, takich jak ubezpieczenie zdrowotne, swiadczenia
dla 0s6b niepetnosprawnych, pomoc spoteczna, sprzet

i zaopatrzenie, potrzeby edukacyjne oraz znalezienie
wsparcia emocjonalnego.

Wzrost/rozwéj—Wielu pacjentoéw z miopatig wrodzong ma
problemy z osiggnieciem tzw. kamieni milowych w rozwoju
ruchowym. Potrzeby te nalezy zgtosi¢ fizjoterapeucie,
terapeucie zajeciowemu
oraz logopedzie. Wiekszos$¢
dzieci dotknietych

miopatig nie ma zaburzen
intelektualnych, takich jak
zrozumienie jezyka czy
rozwigzywanie probleméw.

Uktad kostny—Moze
pojawic sie u Ciebie
skrzywienie boczne
kregostupa (skolioza) lub
znieksztatcenia stawow
(przykurcze). Te wady
rozwojowe wymagaja
monitorowania przez
rehabilitanta lub chirurga
ortopede. Znaczna skolioza czesto wymaga zabiegu
chirurgicznego, by nieprawidtowe wygiecie kregostupa, nie
wywotato problemoéw z oddychaniem. Ponadto kosci oséb z
miopatig moga by¢ ciensze, dlatego tez zaleca sie regularna
suplementacje wapnia i witaminy D.

Emocje/zachowanie—u dzieci, ktére zdadza sobie sprawe
z roznic pomiedzy nimi, a ich réwiesnikami, moga pojawi¢
sie problemy z nastrojem lub zachowaniem. Wskazane

jest omowienie tych kwestii z psychiatra lub psychologiem
dzieciecym. Ponadto osoba dotknieta miopatia,
przechodzac przez rdzne etapy zycia, moze wymagac
wiecej wsparcia emocjonalnego. Przyjaciele i rodzina nie
zawsze stanowig takie wsparcie lub jest ono niedostateczne.
Leczenie problemow psychicznych jest tak samo wazne

jak leczenie problemoéw zdrowia fizycznego i nie nalezy go
ignorowac. W radzeniu sobie z lekiem lub depresjg pomoc
moze zazywanie odpowiednich lekow .

Opieka dtugoterminowa jest wyczerpujaca emocjonalnie i



fizycznie. Opiekunowie sa réwniez narazeni na problemy ze
zdrowiem psychicznym i nie powinni ignorowaé wtasnych
potrzeb. Czasami pomaga rozmowa o tych problemach, ale
gdy ich omdéwienie nie przynosi poprawy, to istnieja leki,
ktére moga pomoc Ci zndw poczuc sie soba.

Uszy, nos oraz gardlo—Wiele oséb z miopatig wrodzong
wymaga regularnego kontrolowania uszu i stuchu z
powodu tendencji do gromadzenia ptynu, co powoduje
dyskomfort, tagodny niedostuch oraz mozliwe infekcje
uszu. U niektérych oséb z miopatia wystepuje powiekszenie
migdatkéw i/lub trzeciego migdata, co moze powodowad
zwezenie drég oddechowych. Zaleca sie wizyte u
laryngologa celem dokonania ich oceny.

Serce—Wiekszos¢ typdw miopatii wrodzonej nie wigze sie
z nieprawidtowa praca elektryczna serca (arytmiami) ani z
nieprawidtowymi skurczami serca (kardiomiopatia, zwana
réwniez niewydolnosciag serca). Problemy z sercem moga
by¢ zwigzane z niektdrymi postaciami miopatii, ale jest

to rzadkie. Bardziej prawdopodobne jest ich wystapienie
na skutek powaznych problemoéw z ptucami. Kardiolog
najprawdopodobniej wykona przynajmniej jedno badanie
serca, polegajace na wykonaniu elektrokardiogramu
(EKG) w celu pomiaru rytmu serca oraz USG serca
(echokardiogram).

Hospitalizacje

Moze zaistnie¢ potrzeba nagtej hospitalizacji z réznych
przyczyn. Nalezy upewnic sie,
ze lekarz podstawowej opieki
zdrowotnej oraz specjalisci, u
ktérych sie regularnie leczysz,
wiedza o Twojej hospitalizacji.
Mozliwe przyczyny hospitalizacji
to:

1. Powazne problemy z
oddychaniem—W trakcie ostrej
choroby, takiej jak infekcja,

mozesz zosta¢ podtaczony do aparatu do wentylacji
(respiratora).

2. Problemy z sercem—Mozesz wymagac¢ podania
lekdw zwiekszajacych site skurczu serca lub regulujacych
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nieprawidtowy rytm serca.

3. Problemy z odzywianiem——,Zaburzenia wzrastania”
(ang. failure to thrive, FTT) oznaczaja staby przyrost masy
ciata lub zbyt duzg utrate masy ciata u dzieci. Okresla sie je
réwniez mianem niedozywienia. Lekarz moze zasugerowad,
jako rozwigzanie tymczasowe, odzywianie przez sonde
wprowadzong przez nos (zwana sondg nosowo-zotagdkowa
lub NG) do zotadka. Jesli Twoje dziecko nie posiadto
umiejetnosci bezpiecznego przetykania lub istnieje obawa,
Ze nie przyjmuje codziennie wystarczajacej ilosci kalorii,

to wéwczas do zotadka moze zostaé zatozony zgtebnik
przez powtoki brzuszne (zwany gastrostomia odzywcza lub
G-tube). Te dwie najczestsze alternatywne sposoby zywienia
sprawdzaja sie réwniez u oséb dorostych chorujacych

na miopatie, wymagajacych pomocy przy prawidtowym
odzywianiu.

Domowe napoje izotoniczne powinny
zawierac:

- skrobie i/lub cukry jako zrodto
glukozy i energii

4. Odwodnienie—Odwodnienie jest stanem powaznym i
moze wystapi¢ w ciggu zaledwie kilku godzin, zwtaszcza

u 0s6b z niska masa ciata. W trakcie biegunki, wymiotow,
przeziebienia, goraczki, wyczerpania fizycznego lub pocenia
sie moze dojs¢ do gwattownej utraty ptyndw ustrojowych
oraz powaznego odwodnienia. Odwodnienie moze nastagpic
szybko (ostre) lub rozwijac sie stopniowo i mie¢ charakter
chroniczny (przewlekte). Stopniowemu lub przewlektemu,
tagodnemu lub umiarkowanemu odwodnieniu czesto
towarzysza:

+ bodle gtowy

* zmeczenie

« zapadniete oczy
+ zaparcia

» suchosc skory



* minimalna ilo$¢ moczu o ciemnym zabarwieniu
« lepkaslina

« drazliwos¢

«  trudnosci z koncentracja

»  obnizone ci$nienie tetnicze krwi

Niektére osoby maja zmniejszong swiadomos¢ odczuwania
pragnienia lub odwodnienia albo nie odczuwaja go wcale.
Napoje nawadniajace, takie jak Pedialyte lub Gatorade,

s lepsze niz czysta woda, poniewaz zawierajg rowniez w
odpowiednich ilosciach cukry i sole (elektrolity), potrzebne
do uzupetnienia brakéw w organizmie.

W przypadku nagtego, ciezkiego odwodnienia wystepuja
objawy wskazane powyzej, jak réwniez:

« niestandardowa ospatos¢ oraz ekstremalne zmeczenie
 kotatanie lub nieregularny rytm serca

+ nagte zmiany oddychania

- zawroty gtowy

 delirium

« omdlenia lub utrata Swiadomosci

Ten rodzaj nagtego, ciezkiego odwodnienia moze zagrazac
Zyciu i czesto wymaga natychmiastowego dozylnego
uzupetnienia ptynéw w szpitalu. Wizyta na szpitalnym
oddziale ratunkowym bedzie konieczna, jesli samodzielnie
nie jestes w stanie nawodni¢ osoby w ciaggu kilku godzin.

5. Hipertermia ztosliwa (MH)—Jest to rzadka choroba, w
przypadku ktorej u niektorych oséb z miopatiag wrodzona,
podczas zabiegu chirurgicznego i podaniu niektérych
rodzajow znieczulenia lub srodkéw zwiotczajacych
miesnie, moze wystapi¢ bardzo wysoka goraczka i nasilony
metabolizm. Jest to niebezpieczna choroba i wymaga
Scistego monitorowania. W przypadku koniecznosci

poddania sie zabiegowi chirurgicznemu, neurolog powinien

omowic¢ z Toba zagrozenia i korzysci ptynace z zabiegu,
w tym ryzyko wystapienia hipertermii ztosliwej podczas
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znieczulenia. Sukcynylocholina oraz halotan to rodzaje
lekéw do znieczulenia, ktérych nalezy unikac. Anestezjolog
powinien zastosowacd ,czysta technike”, co oznacza, ze
sprzet musi by¢ wyczyszczony z pozostatosci znieczulenia
stosowanego u wczesniejszego pacjenta. Na sali operacyjnej
powinien by¢ przygotowany Dantrolen - lek stosowany
doraznie w hipertermii ztosliwej. Nalezy upewni¢ sie, ze
zespot chirurgiczny wie o ryzyku wystapienia hipertermii.
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Ryzyko wystapienia hipertermii nalezy
uwzgledni¢ we wszystkich podtypach miopatii.
Wiadomo, ze mutacje genu receptora
rianodynowego (RYR1) sg powigzane z

hipertermia ztosliwa.
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Problemy nerwowo-miesniowe

Miopatia wrodzona to choroba nerwowo-miesniowa
atakujaca zaréwno miesnie zalezne od naszej woli, jak i
te od niej niezalezne. Chociaz ostabienie jest pierwotnym
objawem, to miopatia wrodzona moze wptywac na wiele
innych uktadéw w organizmie i prowadzi¢ do wystapienia
dodatkowych objawéw i problemoéw zdrowotnych.

Ostabienie, bél i zmeczenie

Osoby z miopatig wrodzong doswiadczajg ostabienia
miesni, bolu oraz zmeczenia. Doktadna przyczyna bdlu
miesni jest nieznana, ale moze by¢ spowodowana sama
choroba miesni, sztywnoscia stawodw, cienkosciag kosci lub
deformacjami stawdw, pojawiajacymi sie z uptywem czasu.
Béle miesni sa czestym wynikiem wyczerpania fizycznego,
np. spowodowanego przedtuzonym staniem lub pisaniem.
Meczliwos¢ pojawia sie szybciej i czesciej u osdb z miopatia
ze wzgledu na istniejgce ostabienie miesni.

Uogodlniony lub przewlekty bdl miesni oraz bolesnos¢
mozna leczy¢:
e regularnym rozcigganiem
« reczna mobilizacjg obszaréw zmienionych chorobowo
* masazem
« lekami dostepnymi bez recepty

« lekami na recepte, ktore blokuja bdl neuropatyczny,
np. Gabapentin

Meczliwosc jest bardzo powszechna u chorujacych

na miopatie. Moze by¢ wywotana spalaniem wiekszej
niz normalna liczby kalorii ze wzgledu na réznice w
czynnosciach miesni. Urzadzenia pomocnicze takie jak

chodziki, skutery czy wozki inwalidzkie moga zapobiegad
zmeczeniu oraz zachecac do wiekszej mobilnosci i
niezaleznosci w zyciu codziennym. Zaleca sie ocene
catosciowa i rehabilitacje nie tylko w leczeniu bolu miesni,
meczliwosci oraz spadku wytrzymatosci, ale réwniez dla
uzyskania wskazowek przy ewentualnym doborze sprzetu
utatwiajacego poruszanie sie. Sugestie w zakresie pomocy
w znalezieniu sprzetu

utatwiajacego Doktadne informacje o

mobilnos¢ znajdujg sie  problemach z oddychaniem
w Aneksie w zaktadce  zawiera rozdziat “Opieka

.Zasoby". oddechowa” w tym poradniku.

Ostabienie miesni oddechowych

Niektére osoby z miopatiag rodza sie z ostabieniem miesni
oddechowych i wymagaja wsparcia przez aparat do
oddychania (respirator mechaniczny) poczawszy od chwili
narodzin, czasowo lub na state. U innych ostabienie migsni
oddechowych nastepuje z czasem. Jest to proces stopniowy,
gdzie problemy z
oddychaniem czesto
pojawiaja sie najpierw w
nocy.

Ostabienie miesni
twarzy i przetyku

U niektorych oséb z
miopatig wrodzong
wystepuje ostabienie
miesni twarzy i przetyku.
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Stabos¢ tych miesni moze skutkowaé problemami ze
ssaniem, jedzeniem, piciem oraz méwieniem.

W razie stwierdzenia problemoéw z przetykaniem, istniejg
opcje do rozwazenia. Zostaty one szczegétowo omodwione
w rozdziale ,Karmienie, odzywianie i pielegnacja jamy
ustnej” w dalszej czesci poradnika.

Opiekunom sugeruje sie przeszkolenie w zakresie
resuscytacji krazeniowo-oddechowej (RKO) oraz innych
technik ratowniczych, np. stosowanych przy zadtawieniu.

Ostabienie prowadzace do
zaburzenia czynnosci jelit

Ostabienie miesni moze réwniez
wptynad na jelito cienkie, jelito grube
(okreznice), odbytnice oraz odbyt.
Moga pojawic sie przewlekte lub
czeste zaparcia, skurcze i/lub biegunka
spowodowane brakiem ruchu i
aktywnosci fizycznej. Szczegotowe
informacje na temat problemow
zotadkowo-jelitowych przedstawiono
w rozdziale ,Karmienie, odzywianie i
pielegnacja jamy ustnej” w dalszej czesci
niniejszego poradnika.

Ostabienie lub zaburzenie
czynnosci miesni uszu

U niektérych osdb z miopatia wrodzong, w zwigzku z
zaburzeniem czynnosci mie$ni moga wystapi¢ problemy

z trgbka Eustachiusza. Trabka Eustachiusza to waski kanat
taczacy ucho srodkowe z nosogardtem (gdrna czes¢ gardia
powyzej podniebienia, taczaca sie z jama nosowa). Trabka
Eustachiusza ma ok. 3-4 cm dtugosci u osoby doroste;j i
jest duzo krotsza u dzieci. Czynnosc trabki Eustachiusza
kontrolujg cztery miesnie. Jesli nie dziataja one prawidtowo,
moga pojawic sie takie objawy jak:

. zbieranie sie ptynu w uchu srodkowym prowadzace
do przyttumionego styszenia oraz wzrostu ryzyka
wystgpienia infekcji ucha

. bolesne cisnienie w uchu srodkowym
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spowodowane przez mniejsza zdolnos¢ wyréwnania
cisnienia

W zwigzku z tym, ze dzieci moga nie uskarzac sie na

te objawy lub nie by¢ w stanie opisac co czuja, nalezy
regularnie badac stuch dziecka oraz cisnienie w uchu. W
nawracajacych przypadkach, chirurgiczne wprowadzenie
niewielkich rurek do btony bebenkowej chorej osoby
(drenaz) zazwyczaj rozwigzuje problemy zwigzane z
nieprawidtowa czynnoscia trabki Eustachiusza.

Ostabienie oraz zaburzenia
koordynacji miesni aparatu mowy

Ostabienie miesni przepony, gardta, ust,
podniebienia miekkiego oraz miesni
twarzy moze réwniez prowadzi¢ do
trudnosci w moéwieniu. Szczegotowe
informacje na temat problemow z mowa
mozna znalez¢ w rozdziale ,Karmienie,
odzywianie i pielegnacja jamy ustnej” w
dalszej czesci poradnika.

Ostabienie prowadzace do
powiktan ortopedycznych

Problemy ortopedyczne, takie jak
zwichniecie biodra, przykurcze
stawow lub skrzywienie kregostupa sa
czestym skutkiem ostabienia migsni.
Szczegdtowe informacje na temat
problemoéw ortopedycznych mozna znalez¢é w rozdziale
.Ortopedia i rehabilitacja” niniejszego poradnika.

Ostabienie i odruchy gtebokie Sciegniste

Podczas wizyt lekarz zapewne sprawdzit Twoje odruchy
korzystajac z niewielkiego mtoteczka z gumowa koncowka.
W miopatiach wrodzonych odruchy gtebokie Sciegniste
moga by¢ stabe (hiporefleksja) lub wcale nie wystepowac
(arefleksja). Nadmierna ruchomos¢ stawdw, czesto
wystepujaca przy miopatiach, oznacza ruchomos¢ wieksza
niz prawidtowa.



Ostabienie ruchu gatek ocznych lub powiek

Ostabienie miesni oka lub powiek moze wystgpi¢ u oséb z
niektérymi podtypami miopatii wrodzonej, np. w miopatii
centronuklerarnej. Na szczescie u wiekszosci dzieci nie
wystepuja problemy z widzeniem (np. podwdjne widzenie),
poniewaz mozg z biegiem czasu moze sie do tego
przystosowac.

Ostabienie miesni powiek moze powodowac opadanie
powieki lub sprawia¢, ze powieka wyglada na czeSciowo
zamknieta (ptoza). Czasami powieka bedzie zwisata

zakrywajac Zrenice, co przeszkadza w widzeniu na dane oko.

Chirurgiczna korekta opadajacej powieki moze przyniesc
poprawe widzenia.

U niektorych osdb powieka moze nie zamykad sie
catkowicie w trakcie snu. Istnieje wéwczas ryzyko zadrapania
przezroczystej zewnetrznej warstwy oka zwanej rogéwka.
Zadrapanie rogowki jest bolesne i moze zaburzac widzenie.
Nawilzanie oka podczas snu specjalnym preparatem moze
pomoc zapobiegad uszkodzeniom mechanicznym i suchosci
oka.

Ostabienie miesni oka moze utrudniaé spogladanie w
réznych kierunkach bez koniecznosci poruszania gtowa
(oftalmoplegia). Jesli niektdre miesnie oka sa stabsze niz
inne, wydaje sig, ze oko nie patrzy na wprost gdy chora
osoba spoglada do przodu. Niestety, nie mozna tego
skorygowad.

W rzadkich przypadkach, u niektérych osoéb z miopatia
miotubularng, ktérej dziedziczenie jest sprzezone z
chromosomem X oraz u kobiet-nosicielek tej choroby,
wystepuje za¢ma. Pacjenci musza by¢ tego swiadomi i
nalezy ich profilaktycznie bada¢ pod tym katem.

Ostabienie miesnia sercowego

Problemy z sercem nie sg czeste w miopatiach wrodzonych,
jednakze moga wystapi¢ w niektorych przypadkach ze
wzgledu na pierwotny problem kardiologiczny lub wskutek
istniejacych zaburzehn oddechowych. Jesli choroba miesni
wptywa na serce (ktére jest miesniem gtadkim), okresla sie
to jako kardiomiopatie. W przebiegu kardiomiopatii miesien
sercowy ulega powiekszeniu, pogrubieniu lub stwardnieniu.
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W rzadkich przypadkach tkanka miesniowa w sercu zostaje
zastgpiona przez tkanke bliznowata.

Wraz z nasileniem sie objawdw kardiomiopatii nastepuje
ostabienie serca. Ma ono mniejsza zdolno$¢ do
pompowania krwi w organizmie. Jesli serce nie uderza z
sitg wystarczajacg do dostarczania krwi do komorek ciata,
okresla sie to jako niewydolnosc¢ serca. Niewydolnos$¢ serca
moze spowodowac zbieranie sie ptynu w ptucach, kostkach,
stopach, nogach lub jamie brzusznej. Niewydolno$¢ serca
obserwowano wytacznie w rzadkich przypadkach z mutacja
nastepujacych genow:

* ACTAI (aktyna al)

DNM2 (dynamina 2)

TPM2 (tropomiozyna 2)

SEPNT1 (selenoproteina 1)
TTN (titina)

Migsien sercowy moze rowniez mie¢ nieprawidtowy rytm
elektryczny, powodujacy jego nieregularne bicie. Okresla sie
to jako arytmie. U niektdrych osdb z miopatig nemalinowa
obserwowano ostrg niewydolnos¢ serca oraz niemiarowosci
w aktywnosci elektrycznej serca. By upewnic sie, ze serce
pracuje prawidtowo, kardiolog powinien bada¢ osoby z
miopatia, nawet bez objawdw, co dwa lata w ramach badan
przesiewowych. W przypadku oczywistych objawéw lub
rozpoznanych zaburzen pracy serca, moga byc¢ zalecane
czestsze badania.

Postep ostabienia

Stopien ostabienia moze zmieniad sie z biegiem czasu,
ulegajac poprawie lub pogorszeniu. Zasadniczo po uptywie
pierwszych kilku lat Zzycia mozna zauwazy¢ stopniowa
poprawe mocy miesni, czasami utrzymang do wejscia w
dorostosc. Poprawa sity jest bardziej prawdopodobna u
0s0b rehabilitowanych i aktywnych fizycznie w najwiekszym
mozliwym zakresie.

W zyciu dorostym, od wieku $redniego po pdzny, ostabienie
miesni moze postepowac stopniowo, jak u kazdego z
biegiem lat. Wraz z wiekiem moga wystapi¢ problemy z
oddychaniem, moze tez pojawi¢ lub nasili¢ sie skolioza. W
przypadku nabycia umiejetnosci chodzenia, zazwyczaj nie
zanika ona az do wieku p6znego, cho¢ z czasem chodzenie
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moze stac sie meczace lub trudne.

Niektére osoby doswiadcza nasilenia objawdw w wieku
nastoletnim lub we wczesnej dorostosci. Takze chodzenie
moze ulec pogorszeniu w czasie gwattownego skoku
wzrostu, jak np. w okresie dojrzewania — gdy miesnie
potrzebuja wiecej czasu na dostosowanie sie do rosngcego
szkieletu.

Dtugosc zycia rozni sie w zaleznosci od podtypu miopatii,
mutacji genetycznej, ciezkosci, ale przede wszystkim —
wydolnosci oddechowej. O ile w okresie niemowlecym nie
nastapita ciezka niewydolnos¢ oddechowa, wiekszos¢ dzieci
dotknietych miopatig osiaga wiek dojrzaty.

Rozwdj intelektualny

Rozwdj intelektualny u dzieci cierpiacych na miopatie
wrodzong jest zazwyczaj prawidtowy. W jednej publikacji, u
trojga dzieci z mutacjg ACTA1 opisano op6znienie rozwoju

w rozumieniu stéw. W innym raporcie, u dwojki dzieci z
mutacjg BIN1, oprdcz ostabienia miesni szkieletowych
stwierdzono fagodne opdznienie umystowe. Aby
okresli¢, czy istnieje powigzanie pomiedzy opdznieniem
poznawczym a miopatig wrodzong, konieczne sa dalsze
badania.




Opieka oddechowa

Whasciwe zabezpieczenie drog oddechowych oraz

ich leczenie moga zapewni¢ niemowleciu, dziecku lub
dorostemu lepsza jakos¢ i dtugosc zycia. Problemy z
oddychaniem bywaja bardziej przewidywalne w przypadku
niektorych typow miopatii wrodzonej, ale — oczywiscie —
kazdy pacjent jest inny.

Zrédto zdjecia — http://www.interactive-biology.com/3331/how-do-we-

breathelungs-and-pleura/

Przepona, miesnie miedzyzebrowe oraz miesnie brzucha
sg wykorzystywane w oddychaniu. Miesnie oddechowe
umozliwiajg wdychanie tlenu (O2) i wydychanie dwutlenku
wegla (CO2). W miopatii wrodzonej miesnie te sg czesto
ostabione.

Osoba z ostabionymi miesniami nie jest w stanie zaczerpnac
dos¢ powietrza (objetos¢ oddechowa). Ta sytuacja skutkuje
powstaniem kilku problemdw. Po pierwsze, ptuca dziecka
moga nie rosnac i nie rozwijac sie prawidtowo gdy do
wszystkich ich czesci nie dociera wystarczajaca ilos¢

powietrza. Po drugie, zmniejszajaca sie objetos¢ oddechu
moze powodowac gromadzenie sie dwutlenku wegla. Jesli
dwutlenek wegla skumuluje sie w organizmie, moze to
prowadzi¢ do zmian w pH krwi (kwasica). Poczatkowo taka
retencja dwutlenku wegla jest bardziej prawdopodobna

w nocy, poniewaz w trakcie snu oddychamy ptyciej. Po
trzecie, zmniejszona jest zdolno$¢ odkrztuszania. Kaszel
jest potrzebny do oczyszczania drég oddechowych oraz
do zapobiegania zapaleniu ptuc, a takze do powrotu do
zdrowia po infekcjach dolnych drég oddechowych.

Problemy z oddychaniem mozna leczyé zapewniajac
urzadzenia wspierajace oddychanie, zdolne do przejecia
wysitku oddechowego w celu zwigkszenia objetosci
oddechu lub wspomagania kaszlu. U oséb z miopatia
wrodzong zdolnos¢ do oddychania moze by¢ uposledzona
bezposrednio po urodzeniu lub rozwinac sie na
pdzniejszym etapie zycia. Miesnie oddechowe u niektorych
0s6b dotknietych miopatia moga by¢ stabsze niz miesnie
rak i nég, co czesto maskuje problemy z oddychaniem. W
zwigzku z tym, czynnos¢ uktadu oddechowego powinna
by¢ kontrolowana na wczesnym etapie, przez pulmonologa
lub innego specjaliste z wiedzag na temat postepowania
przy ostabieniu miesni oddechowych, takiego jak terapeuta
oddechowy, neurolog, lekarz rehabilitacji lub fizjoterapeuta.

Ostabienie miesni oddechowych a podtypy
miopatii

Ostabienie miesni oddechowych to najwazniejszy czynnik
przy przewidywaniu dtugosci zycia.
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Ciezka niewydolno$¢ oddechowa, wymagajaca wsparcia
oddychania od chwili narodzin, jest czesta w niektorych
postaciach miopatii wrodzonej. U czesci dotknietych
choroba niemowlat pierwszy rok zycia to okres
najwiekszego narazenia na niewydolnos¢ oddechowa.

W zwigzku z tym ich oddychanie wymaga szczegdlnej
troski, co moze pomdc w poprawie funkcji oddechowych i
zapobiegac powiktaniom oddechowym.

Jednakze w przypadku innych oséb z miopatig wrodzona
problemy z oddychaniem moga pojawic sie z biegiem
czasu, w wyniku zmian fizycznych, takich jak postep
skoliozy, w trakcie badzZ po utracie mobilnosci czy w
okresach gwattownego wzrostu, np. okresie dojrzewania.
Ostabienie miesni miedzyzebrowych moze prowadzi¢

do spadku ruchomosci oraz sztywnosci klatki piersiowej,
skutkujac jej znieksztatceniem. Klatka piersiowa moze
wydawac sie zapadnieta (klatka piersiowa lejkowata) lub
zwezona. Moze to uposledzac pojemnosc ptuc. Leczenie
nalezy podja¢ wczesnie, stosujac rehabilitacje oddechowsa,
ktéra zostanie opisana w dalszej czesci rozdziatu.

Osobe z miopatig wrodzong powinien
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wymagac Scistej wspotpracy pomiedzy chirurgiem ortopeda,
a specjalista od oddychania.

Obnizona pojemnos¢ ptuc z biegiem czasu moze prowadzic
do retencji dwutlenku wegla. W przypadku probleméw z
wymiang gazowg mozna zauwazy¢ podniesienie poziomu
dwutlenku wegla zanim zaobserwuje sie spadek tlenu do
niebezpiecznie niskiego poziomu. Dlatego tez pomiar
poziomu dwutlenku wegla u oséb z miopatig wrodzona jest
tak samo wazny jak pomiar poziomu tlenu.

Jakie sg objawyniewydolnosci oddechowej?

Lekarz specjalista powinien regularnie monitorowa¢ Twoja
wydolnos$¢ oddechowa. Rozpoznanie wczesnych objawdw
niewydolnosci oddechowej jest bardzo wazne. Jezeli masz
obawy odnosnie oddychania, skontaktuj sie ze specjalista.
Jesli problem jest pilny, udaj sie na szpitalny oddziat
ratunkowy.

Ponizej zamieszczono liste czestych objawdw, ktére moga
wskazywad na problemy oddechowe:

skonsultowaé zespot lekarzy specjalizujacych

sie w leczeniu dzieci i dorostych z chorobami
nerwowo-miesniowymi, takimi jak miopatie.
Co najwazniejsze, opiekunowie musza by¢ .
dobrze przeszkoleni w technikach zapobiegania
problemom z drogami oddechowymi u oséb, u
ktorych pojawia sie komplikacje oddechowe w

zwigzku z miopatia.

Co to jest oddychanie i dlaczego istotne -
jest zrozumienie tego procesu?

Oddychanie to proces, w ktérym nastepuje
zwiekszenie objetosci klatki piersiowej podczas
wdechu, powietrze dociera do ptuc, tlen
przedostaje sie do krwi, a dwutlenek wegla jest
wydalany. Prawidtowe oddychanie jest czesto
utrudnione u oséb z miopatig wrodzona ze
wzgledu na ostabienie miesni bioracych w nim
udziat. Skolioza moze ograniczyé objetos¢ klatki
piersiowej i przez to prowadzi¢ do problemow
z respiracjg, stad opieka oddechowa bedzie

Sprzet, ktory warto mie¢c w domu w wiekszosci
podtypow

Ssak medyczny

e Monitory dwutlenku wegla i tlenu
» Nebulizator

»  Asystor kaszlu (koflator)

e resuscytator reczny/worek Ambu®

urzadzenie do opukiwania (urzadzenie do masazu bankami
chinskimi lub kamizelka drenazowa)

* nawilzacz powietrza

» inhalator

\Warto tez zaopatrzy¢ sie w urzadzenia zapasowe na wypadek awarii
oraz agregat pradotworczy w przypadku przerwy w dostawie energii
elektrycznej.

\Wskazdwka: nalezy powiadomié dostawce pradu, ze korzystasz w
domu ze sprzetu podtrzymujacego zycie, aby Twdj dom znajdowat
sie na liscie priorytetowej w przypadku utrzymania lub przywracania
zasilania.




meczliwosé
podenerwowanie

utrata masy ciata lub staby przyrost masy ciata
(czasami okres$lany jako zaburzenia przyrostu masy
ciata u niemowlat, ang. ,failure to thrive")

czeste infekcje ptuc
staby ptacz u bardzo matych dzieci
dusznosci

nieregularne, wysilone lub przyspieszone
oddychanie (zacigganie przestrzeni
miedzyzebrowych lub nasilona praca przepony)

staby kaszel

czeste krztuszenie sie $ling
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dnia
* nudnosci
« gtosne chrapanie (starsi pacjenci z miopatia)
» problemy ze spaniem lub koszmary nocne
« siny odcien jezyka lub ust

Jeden lub wiecej z podanych objawéw moze wskazywac na
retencje dwutlenku wegla i nalezy je omoéwic z lekarzem lub
pielegniarka z zespotu wentylacji.

Jak mozna monitorowac wydolnosc¢ ptuc oraz site
miesni oddechowych?

Badanie czynnosciowe ptuc (PFT): Najczestsze PFT okresla
sie mianem spirometrii. Jest to proste, nieinwazyjne badanie,
ktére mierzy ilos¢ powietrza, jaka moze by¢ wydychana po

kaszel i dtawienie sie w trakcie karmienia

maksymalnym wdechu (réwniez okreslana jako natezona

e brak apetytu pojemnos$¢ zyciowa ptuc, FVC).

« wolne tempo wzrostu

Objawy i sygnaty ostrzegawcze
$wiadczace o wysokim poziomie
dwutlenku wegla w trakcie snu:

» okresy bezdechu w trakcie
snu dtuzsze niz 15-20 sekund
(bezdech)

*  czeste budzenie sie w nocy,
czesciowo lub catkowicie,

niepokdj w trakcie snu pyto dla niej zte.

« trudnosci z budzeniem sie rano

Po przyjeciu na SOR w renomowanym szpitalu
dziecigcym w zwiazku z niewydolnoscig oddechows,
moja corka otrzymala ponad 10 litréw tlenu bez wsparcia

BPAP. Jej poziom tlenu byt prawidtowy (ok. 97%),

ale widocznie nikt nie myslat o dwutlenku wegla. Moja cérka byta bardzo mata i nadal

oswajaliSmy sie z rozpoznaniem i opieka nad nig, wiec nie mieliémy pojecia, ze to leczenie

Gdy w koncu przyszedt lekarz (po ok. 30 minutach od przyjecia), rozpoznal problem

zwigzany z podawaniem tlenu i braku monitorowania u niej poziomu dwutlenku wegla.

*  uczucie oszotomienia lub Natychmiast zabezpieczyt ja w BPAP i zarzadzil odlaczenie tlenu, ale nastapito to na tyle
sennos$¢ w trakcie dnia, nawet | h¢zno, ze poziom dwutlenku wegla skoczyt do ponad 90 i zachowywata sie jak pijana.
przy wystarczajacej ilosci snu [Wynosit on dwa razy wiecej niz dopuszczalny poziom dwutlenku wegla.

*  trudnosci z koncentragja lub Przywrocenie u niej odpowiedniego poziomu dwutlenku wegla przy uzyciu BPAP

obnizenie sprawnosci w szkole/ zajeto ponad godzine. Dzialo si¢ to zanim mieli$my urzadzenie BPAP w domu i nie

pracy dysponowali$my jeszcze takg wiedzg na temat zabezpieczenia oddechowego, jakg

« bole gtowy lub drazliwos¢ o o
musieli przez to przechodzié.

posiadamy obecnie. To okropne, ze tego doswiadczyliSmy i zrobie wszystko, by inni nie

*  brak apetytu rano lub w ciagu




FVC czesto przeksztatca sie na przewidywany procent
(przewidywany % FVC). Wartos¢ ta odzwierciedla odsetek
objetosci pobranego powietrza w porédwnaniu z osobg
zdrowa o podobnym wzroscie (lub dtugosci), ptci, rasie i
wieku.

Natezong pojemnos¢ zyciowa ptuc zazwyczaj mierzy sie

na siedzaco. Rdznica w przewidywanym % FVC w pozycji
lezacej w poréwnaniu do pozycji siedzacej moze wskazywad
na zwiekszone ostabienie miesni przepony. Na podstawie
tego wyniku, lekarz moze zaleci¢ badanie snu, aby zbadac
ostabienie oddychania w nocy, nawet jesli % FVC w pozydji
siedzacej znajduje sie w prawidtowym zakresie.

PFT mozna przeprowadzi¢ u dzieci w wieku 6 lat lub
starszych. Jednakze, rozpoczecie testow u dzieci juz w wieku
czterech lat moze poméc im nauczyc sie je wykonywac.

Tradycyjna spirometria oraz inne badania opierajace sie
na wysitku moga by¢ nieskuteczne lub niejednoznaczne u
0s6b z ciezkim ostabieniem uktadu oddechowego.

Mozesz tez zostaé poproszony o zakastanie do rurki w celu
pomiaru sity kaszlu. Okresla sie to jako szybko$¢ przeptywu

Standardy opieki w miopatii wrodzonej obejmuja
regularne badania snu (polisomnografie), wraz z
pomiarami O2 oraz CO2. Badania snu, tak jak na
zdjeciu powyzej, nalezy rozpocza¢ zaraz po rozpoznaniu
miopatii, nawet zanim u danej osoby wystapia pierwsze
objawy zaburzen oddychania.
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szczytowego w czasie kaszlu. Maksymalne cisnienie
wdechowe (MIP) oraz maksymalne cisnienie wydechowe
(MEP) sg rowniez waznymi pomiarami sity miesni
oddechowych. Badanie te wykonuje sie co sze$¢ miesiecy
lub raz w roku, zazwyczaj przeprowadza je terapeuta
oddechowy wspotpracujacy z pulmonologiem.

Pomiar tlenu: Pulsoksymetria wykorzystuje bezbolesny,
niewielki czujnik przymocowany do palca u reki lub nogi w
celu wykrywania ilosci tlenu we krwi. Jest to fatwy sposob

Nie nalezy podawa¢ samego tlenu dla podniesienia

jego saturacji we krwi, bez uprzedniego zajecia

sie podstawowa przyczyna jej spadku. W nagtym

zatamaniu oddechowym podanie tlenu moze

byc¢ korzystne, jesli nie ma zalegania wydzieliny w

drogach oddechowych.
okreslenia, czy organizm otrzymuje dostateczng ilos¢
tlenu. Jesli zmierzony poziom tlenu wynosi mniej niz 95%,
wskazuje to na problem taki jak zaleganie wydzieliny w
drogach oddechowych lub obnizone objetosci oddechu.
Nie nalezy proponowac tlenu osobie z miopatig wrodzona,
u ktérej poziom tlenu wynosi ponizej 95%, chyba ze
uwzgledniono juz nastepujace czynnosci:

e Zastosowanie urzadzenia wspomagajacego kaszel lub
reczne wspomaganie kaszlu (instrukcja znajduje sie
w Aneksie) w celu usuniecia zalegajacej wydzieliny.
Nastepnie odsysanie drog oddechowych w celu
usuniecia oderwanej wydzieliny.

« Jesli to mozliwe, zmierz poziom dwutlenku wegla
aby ustali¢, czy dana osoba wymaga wsparcia
respiratorem lub w celu zmiany ustawien respiratora.
W niektorych krajach nie ma tatwego dostepu do
kapnograféw do uzytku domowego, ale jesli lekarz
zaleci podanie tlenu, nalezy mie¢ w domu mozliwo$é
pomiaru zarébwno poziomu tlenu, jak tez dwutlenku
wegla. (patrz wyjasnienie dot. kapnografii ponizej.)

« Jesli to mozliwe, nalezy wykluczy¢ infekcje ptuc
(zapalenie ptuc).

Pomiar dwutlenku wegla: Kapnografia to pomiar ilosci
dwutlenku wegla we krwi. Kapnograf jest urzadzeniem,



ktére bezbolesnie mierzy ilos¢ dwutlenku wegla w
wydychanym powietrzu, co blisko odpowiada poziomowi
dwutlenku wegla we krwi. Pomiaru mozna dokonaé przy
pomocy ustnika lub kaniuli donosowej, ktérg umieszcza sie
w nozdrzach.

U oséb z tracheostomiag i wentylacja mechaniczng, poziom
dwutlenku wegla mozna réwniez zmierzy¢ dodajac
kapnostat — plastikowy element pasujacy do obwodu
respiratora.

Czasami lekarz wentylacji (w Polsce jest to zazwyczaj
anestezjolog — przyp. ttum.) zaleca zastosowanie
kapnografu do pomiaru pozioméw dwutlenku wegla w
nocy, w warunkach szpitalnych lub domowych.

Innym sposobem pomiaru dwutlenku wegla jest owiniecie
niewielkiego czujnika wokdt palca w celu zmierzenia
poziomu dwutlenku wegla bezposrednio pod
skora (pomiar przezskorny).

Jak wspomniano we wczesdniejszej czesci,
podwyzszone poziomy dwutlenku wegla
sg niebezpieczne i nalezy je leczy¢ stosujac
respirator i/lub mechaniczne oczyszczanie
drég oddechowych.

Inwazyjny pomiar tlenu i dwutlenku wegla:
Gazometria to analiza poziomu tlenu oraz
dwutlenku wegla w pobranej krwi. Zazwyczaj
wykonuje sie ja w szpitalu, przychodni lub
pracowni zaburzen snu.

Badanie zaburzen snu: Poniewaz wiekszos¢
zaburzen oddychania pojawia sie we $nie,
konieczne moze by¢ jego badanie, zwtaszcza
jesli masz objawy podwyzszonego poziomu dwutlenku
wegla lub nieprawidtowy przewidywany % FVC (nasilonej
pojemnosci zyciowej).

Lekarze nazywaja ten test polisomnografia (PSG), cho¢
powszechnie jest on znany jako badanie snu. Wykonuje
sie go w nocy, kiedy pacjent $pi, w pracowni zaburzen
snu lub w szpitalu. Technik monitoruje wiele parametrow,
w tym poziom tlenu, poziom dwutlenku wegla, tetno,
fale mézgowe, rytm serca oraz ruchy klatki piersiowe;j.
Jest to najlepszy sposob wykrycia stabej wentylacji lub
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Wentylacja nieinwazyjna oznacza brak

ingerencji w ciato. Inwazyjna wymaga

wykonania zabiegu chirurgicznego lub

zastosowania sprzetu umieszczanego w

ciele.
srodsennych zaburzeh oddychania, takich jak np. bezdechu
sennego, podczas ktdérego nastepuje przerwa w oddychaniu
w trakcie snu. Obturacyjny bezdech senny w miopatiach
jest zazwyczaj spowodowany ostabieniem miesni gardta.
Osobom z miopatia zaleca sie wykonywanie rutynowych
badan snu w celu wczesnego zdiagnozowania problemu.

Badania snu moga poméc zdecydowad, czy niezbedne
jest zastosowanie wsparcia oddechowego w trybie terapii
dwupoziomowej. Ten rodzaj wsparcia oddechu obejmuje
aparat do oddychania dziatajacy jak para miechdw, ktory
W nocy przejmuje wysitek
oddechowy. Badanie snu

moze réwniez pomoc okresli¢,
czy wybrany tryb wentylacji
skutecznie zabezpiecza potrzeby
oddechowe w nocy lub czy nalezy
zmienic¢ ustawienia aparatu do
wentylagji.

Jednoczesnie, jesli ktos jest
nadmiernie wentylowany z
powodu za wysokich ustawien
na aparacie, moze to zbytnio
zredukowaé poziom CO2 i
spowodowac objawy podobne
do zaburzen oddychania w trakcie snu. W zwigzku z tym
istotne jest regularne wykonywanie badan snu, nawet jesli
korzystasz juz z wentylacji nocne;j.

Sposoby wspomagania oddychania
Istnieja dwa gtéwne metody wspomagania oddychania:

1. nieinwazyjne (NIV)

2.inwazyjne



Wentylacja nieinwazyjna

Nieinwazyjne wsparcie oddechu zapewnia przeptyw
powietrza do ptuc z respiratora lub aparatu do terapii
oddychania przy zastosowaniu:

« ustnika

* maski nosowej

* maski podnosowej

* maski petnotwarzowej

* hetmu do wentylagji
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+  Wentylacje ze statym dodatnim cisnieniem w drogach
oddechowych [CPAP] — nie jest odpowiednia w
przypadku hipowentylacji w miopatii wrodzonej

* przerywang wentylacje dodatnimi cisnieniami [IPPV]

« proporcjonalne wspomaganie oddychania [PAV], ktdre
zapewnia wsparcie przeptywu i objetosci przy kazdym
oddechu

Wskazowka: Masci z naftg sg palne i
moga spowodowac uszkodzenie maski;
nie nalezy zatem stosowac do ochrony
skory produktéw na bazie nafty. Tlenu
nie wolno stosowac wraz z produktami

ropopochodnymi, takimi jak wazelina.

« respirator podajgcy oddech o okreslonym cisnieniu lub
objetosci.

Urzadzenia te opisano ponizej:

Dwufazowa wentylacja dodatnim cisnieniem (BPAP):
respiratory BPAP dostarczaja powietrze przez obwod
podtaczony do maski obejmujacej wytacznie nos lub
zakrywajacej nos i usta. Wspomaganie polega na wttaczaniu
powietrza do ptuc i umozliwianiu wypuszczenia z nich
powietrza. Maske mozna z tatwoscia zdja¢, gdy aparat do
terapii nie jest uzywany.

Respirator to proste urzadzenie

dziatajace jak para miechéw
usprawniajacych oddychanie.
Respirator dostarcza delikatne
ci$nienie, ktére pomaga rozprezac sie
ptucom.

Istnieja rozne sposoby podawania

Chciatabym powiedzie¢ Wam, ze nasz syn
z miopatig miotubularng zostat wypisany
ze szpitala po czterech miesigcach! Nie
zgodziliSmy sie na tracheostomie pomimo

naciskow lekarzy, pielegniarek oraz reszty

konkretnego cisnienia powietrza
lub okreslonej objetosci powietrza.
Niektére przyktady obejmuja:

« Dwufazowa wentylacje dodatnim
ciSnieniem [BPAP]

o stopniowe odstawianie tlenu i poradzit sobie z tym doskonale! Aby
odzyskac sity, wziat udziat w 3-tygodniowym programie rehabilitacyjnym w
szpitalu, a teraz jest w domu z nami i swoim rodzenstwem.

personelu szpitala. Zamiast tego poprosilismy




BPAP pomaga skorygowac niskie poziomy tlenu i wysokie
poziomy dwutlenku wegla oraz pozwala odpoczac
miesniom oddechowym. BPAP mozna stosowac w trakcie
snu nocnego, drzemek, podczas choroby, okresowo w
trakcie dnia lub przez caty dzien - w zaleznosci od potrzeb.

BPAP jest najczestsza metoda leczenia w przypadku stabej
wentylacji w miopatiach. Pomaga utrzymac ptuca w dobrej
kondycji i zachowac elastycznosc¢ klatki piersiowej. Moze
roéwniez polepszy¢ jakos¢ zycia, zwiekszajac ilos¢ energii,
poprawiajac koncentracje, a czesto takze zapobiegajac
problemom zdrowotnym, takim jak infekcje dolnych drég
oddechowych.

Uwaga: BiPAP® to nazwa przenosnego respiratora
wyprodukowanego przez firme Respironics Corporation.
Jest to jeden z kilku respiratorow, ktére moga dostarczaé
BPAP. Twdj specjalista od respiratoroterapii okresli
odpowiednie ustawienia urzadzenia w celu prawidtowej
wentylacji uzytkownika.

Wentylacja ze statym dodatnim ci$nieniem w
drogach oddechowych (CPAP): CPAP to terapia
wykorzystujaca ciggte cisnienie do utrzymania otwartych
drég oddechowych. Nie jest odpowiednia dla osob ze

Kazdy ma bardzo

rézne opinie odno$nie

inwazyjnego i mniej

inwazyjnego podejscia do

wspomagania oddychania,
ale osobiscie jeste$my zdania, Ze tracheostomia nie jest
wcale tak inwazyjna. Tak, my$l o niej wywoluje strach,
ale teraz juz si¢ do niej przyzwyczaili$my. Poza kwestiami
Ewiqzanymi z tym, ze nasze dziecko zawsze musi mie¢ w
zkole lub w domu rodzica badz pielegniarke przeszkolong
w zapewnianiu mu opieki medycznej, to wedlug nas
tracheostomia jest do opanowania, a nasze dziecko prowadzi

bardzo intensywne i typowe zycie.
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schorzeniami nerwowo-miesniowymi, gdyz nie zapewnia im
dostatecznego wsparcia wdechu, a wrecz utrudnia wydech.
Znajduje zastosowanie wytacznie w leczeniu bezdechu
sennego. Nie przeciwdziata hipowentylacji spowodowanej
ostabieniem miesni oddechowych.
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Sugerowany zestaw awaryjny przy tracheostomii

+ Rurka tracheostomijna w tym samym rozmiarze

« Sél fizjologiczna 0,9%

« Rurka tracheostomijna rozmiar mniejsza

* Lubrykant na bazie wody

» Cewniki do odsysania

« Lek rozszerzajacy oskrzela z dozownikiem

» Worek samorozprezalny/resuscytator (ambu)

» Tlen, z monitorem CO2 i O2

» Opaski do tracheostomii

« Plan opieki

« Kleszczyki chirurgiczne (hemostaty)

« Lista telefonéw alarmowych z kontaktami
awaryjnymi — lekarzy, domowe, komorkowe

+ Ssak medyczny

« Komora inhalacyjna Aerochamber

» Nozyczki

« Ssak reczny




OPIEKA ODDECHOWA 30

dodatkowy tlen.

1. Przynajmniej co 4 godziny:

jesli wydzielina zalega w tylnej czesci gardta.

podczas drzemek.

Postepowanie w przeziebieniach i infekcjach drog oddechowych

W trakcie przeziebienia lub podobnej choroby, staby kaszel moze stac sie jeszcze stabszy, a oczyszczanie ptuc z
wydzieliny utrudnione. Wazne jest dobre nawodnienie. Osoby z chorobami miesni maja zdrowe ptuca, wiec jesli
saturacja tlenem spada, oznacza to zazwyczaj, ze konieczne jest wieksze wsparcie odkastywania i oddychania, a NIE

Ponizsze kroki moga pomoc w utrzymaniu czystych ptuc i saturacji tlenem powyzej 94%.

« Asystor kaszlu, 5 sesji po 5 oddechoéw, zakonczonych wdechem
 Drenaz drog oddechowych przez 10-20 minut (oklepywanie klatki piersiowej lub kamizelka)
2.Korzystanie z asystora kaszlu za kazdym razem gdy stycha¢ lub czué rzezenie w klatce piersiowej. Odsysanie z ust,

3.W przypadku posiadania w domu aparatu do wentylacji (np. BPAP), nalezy go stosowac przez caty czas snu, w tym

4.Sprawdzac saturacje trzy razy na dobe w trakcie choroby i przynajmniej raz na dobe w przypadku lepszego
samopoczucia. Jesli wynosi ona mniej niz 94%, nalezy uzy¢ koflatora do usuniecia wydzieliny i ponownie sprawdzi¢
saturacje tlenem. Jesli saturacja wynosi 92% lub mniej, lub jesli koflator jest nieskuteczny w jej podniesieniu do
przynajmniej 94%, nalezy niezwtocznie skontaktowac sie z lekarzem zajmujacym sie wentylacja.

Sipper vent: Urzadzenie ze skosnym
ustnikiem podtgczonym do respiratora
umieszczone jest przy twarzy. Uzytkownik
obejmuje ustnik wargami, gdy poczuje
potrzebe wsparcia oddechu. Tak otrzymuje
objetosc powietrza umozliwiajaca
jednoczesne méwienie i oddychanie.

Respirator mechaniczny: Opcje te
mozna stosowac z uzyciem maski
nosowej, twarzowej, badz poprzez rurke
tracheostomijna.

Wentylacja inwazyjna

Rurka dotchawicza: sktada sie z niewielkiej rurki
umieszczanej przez usta bezposrednio w tchawicy w celu
wspomagania oddychania. Te postac inwazyjnej wentylagji
stosuje sie wylacznie tymczasowo i w stanach zagrozenia
u 0soéb, ktére nie sa zazwyczaj wentylowane lub ktére
normalnie stosowatyby wentylacje nieinwazyjna.

Ma czestsze zastosowanie we wczesnym okresie
niemowlectwa, jesli niemowle z miopatig ma powazne
problemy z oddychaniem zwigzane z ostabieniem

miesni oddechowych. Moze by¢ tez uzyta

u starszych dzieci lub os6b dorostych

z miopatig podczas hospitalizacji przy
wystapieniu powaznych probleméw
oddechowych spowodowanych choroba lub
na skutek op6znionego dochodzenia do
siebie po zabiegu chirurgicznym.

Tracheotomia: Tracheotomia to wykonanie
przez chirurga niewielkiego otworu u
podstawy gardta (tracheostomii), tak by rurka
mogta przej$¢ bezposrednio do tchawicy.
Nastepnie obwéd aparatu do wentylacji
mozna podtaczyé bezposrednio do rurki znajdujacej sie w
gardle.

Moze by¢ to konieczne u os6b wymagajacych
dtugotrwatej wentylacji mechanicznej, w przypadku
ktérych metody nieinwazyjne okazaty sie nieskuteczne.
Czasami tracheostomia jest tymczasowa, np. po zabiegu
chirurgicznym lub po ciezkiej chorobie i mozna ja pdzniej
usunac.

Ostabienie miesni gardta oraz koniecznosé catodziennego
wspomagania oddechu to dwie z podstawowych przyczyn



wyboru tracheostomii zamiast wentylacji nieinwazyjnej.

Rurke do oddychania umieszczona bezposrednio w
tchawicy okresla sie czasami jako trach, tracheo, trache - w
zaleznosci od kraju zamieszkania. Decyzje o wykonaniu
badz niewykonaniu tracheostomii nalezy dogtebnie
rozwazyc¢ z rodzing i zespotem medycznym. W przypadku
niektérych osdb z miopatig wrodzong tracheostomia

moze by¢ niezbedna procedura ratujaca zycie. W Aneksie
znajdziesz materiaty dotyczace podejmowania decyzji
odnosnie NIV i tracheostomii, poradnikéw online o
pielegnacji oraz wymiany doswiadczen z innymi rodzinami.

Nagte choroby uktadu oddechowego

U os6b z miopatig choroby moga mieé ciezki przebieq i
pogtebiaé problemy z oddychaniem i odzywianiem. Infekcje
uktadu oddechowego, w tym zwykte przeziebienie oraz
grypa, to gtdbwne przyczyny hospitalizacji — nalezy je leczy¢
szybko i zdecydowanie.

Choroby gérnych drég oddechowych rozwijaja sie w
nosie, zatokach, uszach i gardle. Choroby dolnych drég
oddechowych rozwijaja sie w ptucach. Powrét do zdrowia
moze wymagac skorzystania z opieki szpitalnej — dozylnej
podazy ptynow, antybiotykdéw, wspomagania oddechu lub
Zywienia medycznego.

Rozpoznanie nagtych objawéw probleméw oddechowych
jest kluczowe przy podjeciu decyzji o koniecznosci
hospitalizacji. Objawy te obejmuja:

«  Dtugo utrzymujaca sie wysoka goraczke

*  Meczliwosc

*  Znuzony wyglad lub blados¢

*  Widoczny wysitek oddechowy

« Niewielki apetyt lub obnizenie taknienia

» Podwyzszone tetno oraz liczbe oddechéw

» Nieprawidtowe ruchy klatki piersiowej i brzucha
«  Staby kaszel

+ Niemoznos¢ odksztuszenia wydzieliny
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» Rzezenie w klatce piersiowej

»  Odczyt z pulsoksymetru wskazujacy na saturacje tlenem
ponizej 95%

W przypadku stwierdzenia tych objawdw nalezy
niezwtocznie skontaktowac sie lekarzem. Podczas
diagnostyki, zespdt medyczny wykona badania i testy w celu
podjecia decyzji o ewentualnej hospitalizacji. Te badania i
interwencje moga obejmowac:

+  Okredlenie sity kaszlu
*  Pulsoksymetrie oraz pomiar dwutlenku wegla

« Badanie rentgenowskie klatki piersiowej w celu
ustalenia, czy doszto do zapalenia ptuc lub zapadniecia
ptuca

»  Pobranie posiewow z krwi i wydzieliny z drog
oddechowych oraz inne badania krwi

» Terapia oddechowa
*  Wsparcie oddechowe (np. BPAP/respirator)
» Urzadzenia wspomagajace kaszel

« Antybiotyki —w przypadku podejrzenia bakteryjnego
zapalenia ptuc

W trakcie choroby zdolnos¢ do odkastywania i usuwania
wydzieliny pogarsza sie. Bez skutecznego odruchu
kaszlowego, $luz oraz inne czasteczki pozostajg w ptucach
i tworza podtoze do rozwoju bakterii i wirusow. Problemy
z oddychaniem lub zaleganie wydzieliny moga czasami
szybko prowadzi¢ do zapadniecia sie czesci ptuca
(niedodma). Aby utrzymac czyste ptuca i saturacje tlenem
na poziomie 95% lub wyzszym, nalezy oczyszczac drogi
oddechowe co cztery-pie¢ godzin. Wazne jest réwniez
zapewnienie dziecku odpoczynku i czesta zmiana pozyc;ji.
Jesli to mozliwe, nalezy zwiekszy¢ przyjmowanie ptynow
oraz zwiekszy¢ kalorycznos¢ positkow, w granicach
tolerangji.

Nalezy unikac toksycznych
dymow takich jak otwarty ogien
czy dym papierosowy.



Zachtystowe zapalenie ptuc

Aspiracja ma miejsce wowczas, gdy cos innego niz
powietrze przedostaje sie do ptuc. Zachtystowe zapalenie
ptuc to infekcja ptuc czesto spowodowana aspiracja
wydzieliny, sliny, czasteczek jedzenia, ptynow lub tresci
zotadkowej (refluks lub wymiociny). Objawy aspiracji moga
obejmowac dtawienie sie, proby odkastywania, chrype, bél
lub pieczenie gardta, Swisty, rzezenie w klatce piersiowej
oraz dusznosci lub wstrzymywanie oddychania. Aspiracja
moze by¢ réwniez ,cicha”, bez widocznych objawow.
Niektorzy rodzice obserwowali u swoich dzieci szare lub
sine zabarwienie skéry oraz wywracanie oczami do gory w
trakcie epizodu aspiracji. W przypadku podejrzenia aspiracji,
nalezy natychmiast skontaktowac sie z lekarzem, ktory
moze zleci¢ jedna lub wiecej z ponizszych czynnosci:Zdjecie
rentgenowskie klatki piersiowej

«  Zdjecie rentgenowskie klatki piersiowej

«  Pasaz przetyku z kontrastem barytowym, zwany réwniez
wideofluoroskopowym badaniem przetykania

*  Wazrokowa ocene tylnej czesci gardta (laryngoskopia)
« Badanie drég oddechowych (bronchoskopia)

« Badanie przetyku, zotadka oraz poczatkowego odcinka
jelita cienkiego (gastroskopia).

Istnieja sposoby unikania aspiracji oraz probleméw
mogacych z niej wynikng¢ u 0oséb z miopatig wrodzona.
Odpowiednie utozenie ciata, leki, $cista kontrola podazy
doustnej oraz aktywnosci przed, po i w czasie positkdw,
karmienie z zastosowaniem rozwigzan alternatywnych
takich jak zgtebnik zotadkowy i fizjoterapia jamy ustnej
moga pomaéc w zminimalizowaniu ryzyka wystgpienia
aspiracji. Aby zmniejszy¢ zagrozenie infekcjg w przypadku
wystepowania aspiracji, nalezy zadbac o prawidtowa higiene
jamy ustnej. Zredukuje to liczbe bakterii obecnych w $linie i
obnizy ryzyko zakazenia.

Czestym btedem jest zatozenie, ze sztuczne drogi
oddechowe (tracheostomia) zapobiegaja aspiracji.
Badania wykazuja, ze wrecz moga zwiekszy¢ jej ryzyko
ze wzgledu na redukcje ruchow aparatu gtosowego
(krtani), zmniejszong wrazliwos¢ krtani na bodzce,
nieprawidtowe zamykanie wejscia do krtani oraz utrate
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odruchéw obronnych czesto obserwowang u pacjentéw

z tracheostomia. Dla usuniecia wydzieliny z nosa, ust

oraz tylnej czesci gardta konieczne jest czeste odsysanie

z rurki. Ryzyko aspiracji u takich pacjentow zmniejszy¢
moze wyzsze ustawienie gérnej czesci tézka, np. pod
katem okoto 30°. Jesli majg dos¢ sity, to osoby zyjace z
rurka tracheostomijng zatozong na state powinny nauczy¢
sie czestego usuwania wydzieliny poprzez odkastywanie,
odchrzakiwanie lub odpluwanie (odksztuszanie) oraz
stosowac wihasciwe utozenie ciata w celu unikania aspiracji.

Szczegdtowe informacje na temat redukgji ryzyka
wystapienia aspiracji zamieszczono w rozdziale ,Karmienie,
odzywianie i pielegnacja jamy ustnej".

Zapobieganie powiktaniom oddechowym

Unikanie choréb oraz ftagodzenie przebiegu infekcji maja
zasadnicze znaczenie w zapobieganiu pogorszenia sie
probleméw oddechowych.

Zmniejsz narazenie na infekcje poprzez:

» Mycie ragk przez osobe chorg oraz kazdego, kto ma
kontakt z chorym. Jedli nie ma pod reka wody z
mydtem, nalezy stosowac srodek antybakteryjny do
rak.

 Unikanie kontaktu z osobami majacymi objawy
chorobowe, takie jak katar, kaszel oraz gorgczka.

 Unikanie zattoczonych miejsc, takich jak centra
handlowe, metro czy lotniska.

» W okresach zwiekszonej zachorowalnosci na
przeziebienia i grype - ograniczenie kontaktu z



grupami dzieci, jaki ma miejsce w osrodkach opieki
dziennej lub szkotach.

« Jedli rece nie s czyste, unikanie jedzenia lub dotykania
twarzy.

« Utrzymywanie dobrego poziomu nawodnienia i
odzywienia organizmu.

* Nie nalezy dzieli¢ sie z innymi osobami jedzeniem,
napojami, sztuécami czy pomadka ochronna.

Szczepienia:

« szczepienie przeciwko zapaleniu ptuc (szczepionka
przeciwko pneumokokom) podana przynajmniej raz
po ukonczeniu 2. roku zycia

« co roku szczepienie przeciwko grypie (szczepionka
przeciwgrypowa)

 Szczepienia obowigzkowe

Dzieciom ponizej 2. roku zycia, bedacym w grupie

wysokiego ryzyka wystapienia infekcji RSV, zaleca sie

ochrone przed wirusem syncytialnym drég oddechowych

(RSV). Chociaz preparaty ochronne nie sg w stanie

zapobiegac RSV, to moga zniwelowac ciezkos¢ objawdw.

Przed rozpoczeciem miesiecznej kuracji, nalezy

skonsultowac sie z NFZ i dowiedzie¢ o mozliwosé

refundacji, gdyz w Polsce refundacja preparatu przystuguje
tylko skrajnym wczesniakom (przyp. ttumacza). Uzyskanie
ochrony wymaga podawania comiesiecznych zastrzykdw
przez pie¢ miesiecy w okresie zachorowalnosci na RSV,
trwajacym zazwyczaj od listopada do kwietnia. Jesli
dziecko ma wiecej niz dwa lata i chciatbys uzyska¢ wiecej
informacji na temat skutecznosci ochrony przed RSV,
nalezy skonsultowac sie z lekarzem.

Wspomaganie kaszlu:

Kaszlemy w celu usuniecia wydzieliny z ptuc, co pomaga
zapobiegac infekcjom. W przypadku znacznego ostabienia
miesni szyi, klatki piersiowej, przepony oraz jamy brzusznej,
zdolnos¢ kastania jest uposledzona. Ma to czesto miejsce w
przypadku os6b z miopatig wrodzona.

Istnieja dwa podejscia do wspomagania kaszlu: reczne i
mechaniczne.

Reczne wspomaganie kaszlu polega na mocnym i szybkim
uciskaniu przez opiekuna gérnej czesci jamy brzusznej
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oraz przepony, co powoduje manualne wspomaganie
wypychania powietrza z ptuc. Czynnos$¢ te mozna tez
wykona¢ na sobie, umieszczajac rece pod klatka piersiowa,
pochylajac sie do przodu i kaszlac.

Tzw. resuscytator reczny (nazwa handlowa worek Ambu®

) mozna stosowac wraz z ,naktadaniem” (nadbudowaniem,
ang. breath stacking) oddechu w celu zwiekszenia objetosci
powietrza w ptucach przed recznym uciskaniem klatki
piersiowej i brzucha, gdy osoba z miopatig wykonuje
wydech. Specjalista rehabilitacji oddechowej lub inny
doswiadczony pracownik ochrony zdrowia moga
przeszkoli¢ w wykonaniu tego manewru.

Mechaniczne wspomaganie kaszlu wykorzystuje urzadzenie
wdmuchujaco-wydmuchujace nasladujace naturalny kaszel.
Urzadzenie stopniowo dostarcza duza objetos¢ powietrza
przez obwod podtaczony do maski obejmujacej nos i usta
lub przez obwodd podtaczony do rurki tracheotomijne;.
Wochodzace powietrze jest takie samo jak podczas

wdechu (ci$nienie dodatnie). Po rozszerzeniu ptuc
(podobnie jak przy normalnym gtebokim oddechu przed
kaszlem), urzadzenie szybko zmienia kierunek przeptywu
powietrza w celu wyciagniecia wydzieliny z ptuc (cisnienie
ujemne). Mechaniczne wspomaganie kaszlu sprawia, ze
kaszel jest silniejszy i bardziej skuteczny. Pomaga to w
oczyszczaniu drég oddechowych i zapobiega wystepowaniu
nawracajacych infekgji.

Techniki wspomagania kaszlu mozna réwniez stosowacd jako
terapie miesni oddechowych, dla zachowania ich preznosci i
elastycznosci. Jest to skuteczniejsze u dzieci powyzej 2. roku
zycia, ale sprawdza sie réwniez u niemowlat z ciezszymi
postaciami miopatii wrodzonej.

Wspomaganie usuwania wydzieliny:

Istnieje wiele sposobow wspomagania utrzymania czystych
ptuc. Jesdli potrzebujesz pomocy w poznaniu tych technik
lub nauki korzystania z urzagdzen, skontaktuj sie ze
specjalista rehabilitacji oddechowej po wskazdéwki, dzieki
ktérym Ty i inni cztonkowie rodziny nie bedziecie mieé
obaw przed stosowaniem ich w domu.

 ,Naktadanie” powietrza (ang. breath stacking)-
Reczna technika wykorzystujaca torbe lub



wstrzymywanie i nadbudowywanie oddechu w celu
wprowadzenia do ptuc wiekszej ilosci powietrza i
zapobiezenia zapadaniu sie ptuc (niedodma).
Oddychanie typu , frog breathing”, zwane przez
lekarzy oddychaniem jezykowo-gardtowym; technika
ta obejmuje uzycie jezyka oraz gardta w celu
wttoczenia dodatkowego powietrza do ptuc.

Reczne oklepywanie klatki piersiowej-Delikatne
uderzanie w plecy reka utozona w tédeczke lub
wklestym narzedziem (opukiwanie), w celu oderwania
wydzieliny i utatwienia jej usuniecia. Mozna to
wykonywac w trakcie choroby lub regularnie przy
dobrym samopoczuciu.

Drenaz utozeniowy-Utozenie osoby pod katem,

z gtowa i klatka piersiowg umieszczona ponizej
bioder. Mozna do tego wykorzystaé¢ poduszke lub
klin. Grawitacja utatwia przemieszczenie wydzieliny z
dolnych partii ptuc do gérnych drég oddechowych,
pozwalajac na jej usuniecie poprzez odsysanie lub
odkaszlniecie. Jednakze technika ta moze okazac

sie nieodpowiednia u 0séb z wysokim ryzykiem
wystapienia aspiragji.

Kamizelka oscylacyjna o wysokiej czestotliwosci
drgan (kamizelka drenazowa)-Kamizelka zaktadana
i podtaczana do urzadzenia powodujacego wibracje
klatki piersiowej i oderwanie wydzieliny, ktéra jest

nastepnie odkastywana lub usuwana za pomoca ssaka.

Stosowanie kamizelki moze nie by¢ odpowiednie dla
kazdego i jej uzycie nalezy omowi¢ z lekarzami.
Wentylacja IPV (oscylacyjna)-Mgietke z roztworu
soli oraz gaz pod cisnieniem podaje sie przez caty
cykl oddechowy z zastosowaniem tego urzadzenia,
ktdre rozrzedza i mobilizuje wydzieline w ptucach.
Nalezy stosowac z ustnikiem lub podtaczyé do
obwodu w przypadku tracheostomii i uzytkownikéw
wentylowanych.

W czasie choroby mozna réwniez stosowac leki
rozrzedzajace wydzieline lub rozszerzajace oskrzela,
takie jak albuterol (salbutamol) lub dornaza alfa.
Urzadzenie zwane nebulizatorem podaje te leki w
postaci mgietki do ptuc poprzez ustnik, maske lub
bezposrednio do tracheostomii.

Mgietka roztworu soli podawana przez nebulizator
wspomaga nawilzenie, rozrzedzenie oraz rozluznienie
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wydzieliny, utatwiajac jej usuwanie.

« Dobre nawodnienie organizmu sprawia, ze wydzielina
jest rozwodniona i tatwiej ja usunac. Nalezy wiec
przyjmowac duze ilosci wody lub innych ptyndw w
ramach codziennej diety.

» Ssak medyczny - urzadzenie elektryczne wyposazone
w cienki, plastikowy dren przeznaczony do odsysania
wydzieliny oraz nadmiaru $liny, zazwyczaj z nosa,
ust lub tracheostomii. Ma to zapobiega¢ zaleganiu
wydzieliny w drogach oddechowych, mogacym
skutkowac zachtystowym zapaleniem ptuc lub nagta
niedroznoscig drog oddechowych, co jest sytuacja

alarmowa.

Radzenie sobie z nadmierng produkgcja sliny

Niektére osoby z miopatia majg zbyt wiele Sliny i nie sg w
stanie jej potknac. Wyptywa ona z ust w formie slinotoku

i moze zostac zaaspirowana do ptuc. Przyczyna takiego
stanu moze by¢ nadreaktywnos¢ gruczotéw Slinowych,
nieskoordynowane potykanie i/lub niedomykanie sie ust.

Metody leczenia slinotoku to m.in.:

« terapia logopedyczna-w celu poprawy stabilnosci i
zwarcia zgryzu, zwiekszenia sity jezyka oraz poprawy
domykania ust, przy czym dla uzyskania optymalnych
wynikéw najlepiej rozpoczaé jg w okresie niemowlecym.

« L-tyrozyna—aminokwas dostepny w sklepach ze
zdrowa zywnoscig lub u dostawcow farmaceutycznych,
powodujacy redukcje wydzieliny u niektérych osob.
Do zakupu suplementow diety nie potrzeba recepty
lekarskiej, ale nalezy poinformowac lekarza o ich



przyjmowaniu. Istniejg dziatania niepozadane i nalezy je
omowic z lekarzem przed zastosowaniem.

« Glycopyrrolate (Bromek glikopironium)—lek w
dawce 20-100 mikrograméw na kg masy ciata na
dawke, podawany co 6-8 godzin.

« Plaster ze skopolamina na skére—kazdy plaster
zawiera 1,5 mg i zmienia sie go co 2-3 dni. Dla
niektérych pacjentéw korzystniejsza bedzie nizsza
dawka, ze wzgledu na mozliwos¢ zageszczenia
wydzieliny lub powstania zalegan.

+ Botoks (BOTOX®)—mozna wstrzykiwaé do gruczotow
slinowych pod kontrolg ultrasonograficzna w celu
zmniejszenia ilosci produkowanej sliny.

« Podwiazanie $linianek—zabieg chirurgiczny
polegajacy na zamknieciu niektorych gruczotow
$linowych.

Nalezy zacza¢ od mniej inwazyjnych metod leczenia
$linotoku, a dopiero pdzniej przejs¢ do zabiegow
chirurgicznych.

Cwiczenia oddechowe

Cwiczenia pomagajace w petnym wypetnieniu ptuc pomoga
poprawi¢ ich rozwéj oraz moga zwiekszyc site i wydajnosc¢
miesni.

Elementy, ktére mozna wykonaé bez zadnego sprzetu

to ,uktadanie powietrza” (nadbudowywanie, ang. breath
stacking), rozcigganie i masaz miesni miedzyzebrowych
oraz wstrzymanie gtebokiego oddechu na kilka sekund.
Spiewanie lub dmuchanie w harmonijke to zabawy dla
dzieci pomagajace w ¢wiczeniach miesni oddechowych.
Mozna réwniez wykorzysta¢ jako narzedzie terapeutyczne
urzadzenie do wspomagania kaszlu lub respirator.

U niemowlat i matych dzieci wazny jest rozwdj ptuc. Ruch
ciata oraz ptacz to kilka sposobdw na naturalny trening
uktadu oddechowego. Jednak gdy ostabienie miesni jest
powazne, moze istnie¢ koniecznos$¢ znalezienia kreatywnych
sposobow zachecenia do ruchu i wykorzystania urzadzen
wspomagajacych trening ptuc. Sposoby te opisano w
Aneksie.
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RKO w sytuacjach nagtych

Zaleca sie, aby kazda osoba zaangazowana w opieke nad
chorym z miopatig wrodzong znata zasady resuscytacji

w sytuacjach nagtych, zwanej resuscytacja krazeniowo-
oddechowa (RKO). Kursy pierwszej pomocy w sytuacjach
nagtych sg prowadzone przez szpitale, przychodnie, szkoty i
rézne organizacje, czesto bezptatnie lub za niewielka optata.
W Internecie mozna tez znalez¢ instrukcje pozwalajace
nauczy¢ sie podstawowych procedur pomocnych w
zachowaniu czynnosci oddechowej bliskiej osoby do czasu
przybycia zespotu ratunkowego.

Podpunkty Aneksu

 Zasady stosowania asystora kaszlu, osoba dorosta

* Plan ekstubacji

« Formularz zawierajacy dane na temat opieki w
stanach nagtych

« Wady i zalety NIV oraz tracheostomii

+ Zalecenia dotyczace opieki pooperacyjnej i
ekstubacji dzieci oraz osdéb dorostych z chorobami
nerwowo-miesniowymi

« Jak zwiekszy¢ aktywnosc ruchowa dla prawidtowego
rozwoju organizmu i uktadu oddechowego?
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Resuscytator reczny (potocznie:
worek Ambu®) mozna
stosowac do ,uktadania”
powietrza (ang. breath
stacking) lub zwiekszania
ruchomosci klatki/pojemnosci
ptuc, tymczasowego wsparcia
oddechu lub w sytuacjach
awaryjnych. Mozna go uzywac
z ustnikiem, maska lub rurka
tracheostomijna.




Ortopedia i rehabilitacja

Gataz medycyny zajmujaca sie zapobieganiem lub
korygowaniem urazéw i probleméw zwigzanych z ko$¢mi,
migsniami, stawami oraz wiezadtami to ortopedia. Miesnie
kontroluja potozenie oraz ruch kosci, co oznacza, ze
ostabienie miesni najprawdopodobniej doprowadzi do
problemow z uktadem kostnym. Problemy ortopedyczne
obejmujace uktad szkieletowy czesto wystepujg w miopatii
wrodzonej (CM). Naleza do nich:

« trudnosci z poruszaniem sie

» skolioze

« niestabilnos¢ stawu biodrowego (zwichniecie lub
podwichniecie)

« znieksztatcenia stopy oraz stawu skokowego (takie jak
stopa konsko-szpotawa)

« deformacje stawow (przykurcze), w tym ciezka postac
zZwana artrogrypozg

» stabe lub cienkie kosci (osteopenia lub osteoporoza)

*  Dbodlidyskomfort

Twéj ortopeda lub rehabilitant beda odgrywali istotna role
w ocenie tych probleméw. Wiele interwencji wykonuje

sie przed czasem w celu zapobiezenia trwatym zmianom
w uktadzie kostnym (znieksztatceniom) lub przysztym
powiktaniom oddechowym.

Opieka ortopedyczna i rehabilitacja maja na celu:
« zachowanie elastycznosci i mobilnosci
* poprawe wytrzymatosci (tam gdzie to mozliwe)
« utrzymanie najlepszej postawy ciata w danej sytuacji
« zapobieganie lub opo6znienie znieksztatcenia stawdw
* utrzymywanie jak najmocniejszych kosci

« minimalizowanie bolu oraz utrzymanie komfortu
« dobieranie urzadzen, ktére pomoga w zachowaniu
wiekszej niezaleznosci

Chociaz w przypadku wszystkich podtypow miopatii
moga pojawic sie problemy ortopedyczne, to z trzema
genami wymienionymi ponizej zwiazane sa czesciej:

e RYRI1

* SEPN1

s MTM1

Jak ocenia sie potrzeby w zakresie ortopedii i
rehabilitacji?

Specjalisci rehabilitacji
(lekarz rehabilitacji
ruchowej, terapeuta
zajeciowy, fizjoterapeuta,
protetyk oraz specjalista
ds. wozkdw inwalidzkich
lub innego sprzetu)
oceng Twoje stawy,
kregostup, jakos¢
siedzenia, mobilnos¢
oraz zdolnos$¢

do wykonywania
codziennych czynnosci.
Dokonaja tej oceny
poprzez badanie
fizykalne i moga
stosowad narzedzia

do pomiaru sity
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miesni (miometr), zleci¢ badania oddychania lub zdjecia
rentgenowskie.

Chirurg ortopeda oceni potrzebe wykonania zabiegu
chirurgicznego, np. w celu leczenia skoliozy. Wizyte u
specjalisty rehabilitacji nalezy odbywaé przynajmniej raz w
roku, a u chirurga ortopedy — w regularnych odstepach, gdy
to jest konieczne.

Leczenie skoliozy

Skolioza to boczne skrzywienie kregostupa, natomiast
kifoza to wygiecie kregostupa ku tytowi, a lordoza — do
przodu. Kazda krzywizne powyzej 10 stopni uznaje sie

za nieprawidtowa. Znieksztatcenia kregostupa moga
powodowac trudnosci z poruszaniem sie lub siedzeniem,
bol i — jesli sg ciezkie —utrudnia¢ oddychanie. Jest to czesty
problem ortopedyczny w miopatii wrodzonej. Po jego
stwierdzeniu nalezy skontaktowac sie z chirurgiem ortopeda
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specjalizujagcym sie w chorobach nerwowo-miesniowych.

Istnieje kilka roznych objawow, o ktorych powinien
wiedzie¢ pacjent lub rodzic, Swiadczacych o tym, czy on
sam lub dziecko rzeczywiscie maja skolioze. W przypadku
wystapienia co najmniej jednego z ponizszych objawdw,
zaleca sie umowienie wizyty u lekarza.

« ramiona znajduja sie na rdznej wysokosci
 jedna topatka wystaje bardziej niz druga

« gtowa nie znajduje sie w osi miednicy

« widocznie uniesione, wystajace biodro

 tuki zebrowe znajduja sie na réznej wysokosci

« nierdwne trojkaty talii (gtebsza po jednej stronie)

Etapy interwencji w przypadku skoliozy

Przed pojawieniem sie objawow:

« sprawdzac pod katem nierébwnosci (asymetrii) i
korygowac ja

* codziennie rozciggac i wzmacnia¢ gtdwne miesnie

 utrzymywac dobra postawe ciata podczas siedzenia,
stania, chodzenia i spania

* nabyc¢ siedzisko oraz obuwie wspomagajace

Po zauwazeniu lub rozpoznaniu pierwszych oznak:

» umowic sie na wizyte ze specjalista, aby poznac
konkretne ¢wiczenia w zakresie rozciggania i
wzmacniania

» wykona¢ ocene pod katem doboru gorsetu
sztywnego i zapoznac sie opcjami mnie;j
inwazyjnego leczenia

« zwiekszy¢ poziom aktywnosci, aby zachowac
elastycznosé i site (w miare mozliwosci)

« doktadnie monitorowac wydolno$¢ oddechowa,
poniewaz z biegiem czasu moze ona ulegaé zmianie

Po progresji do 30-50 stopni:

» umowic sie na wizyte z chirurgiem ortopeda
majacym bardzo duze doswiadczenie w korekgji
skoliozy u 0séb z miopatig w celu omdwienia
Twoich opgji

* utrzymywacd zdrowga diete i pozostawac aktywnym,
aby zachowac jak najlepsza sprawnosc na wypadek
koniecznosci zabiegu chirurgicznego




« zmiany wygladu lub powierzchni skory pokrywajacej
kregostup (nieréwnosci, kepki wtoséw, odbarwienia)

« pochylenie catego ciata na jedna strone oraz problemy
z zachowaniem réwnowagi podczas siedzenia

Jesli w lokalnym szpitalu lub przychodni nie ma specjalisty
zajmujacego sie leczeniem pacjentéw z miopatig, nalezy
poszukac go poza systemem szpitalnym. Nawigzanie
kontaktu z innymi rodzinami zmagajacymi sie z tym
problemem w Twoim regionie moze poméc w znalezieniu
spegjalisty klinicznego.

Siedzenie—Dzieci w wieku od 18 do 24 miesiecy, ktdre
jeszcze nie siedza, moga wymagad czasowego zastosowania
miekkiego gorsetu na kregostup, stosowanego przez krétki
czas w ciggu dnia.

Dtugos¢ nogi—W przypadku osob chodzacych i majacych
jedna noge krétsza niz druga (réznica w diugosci nogi),
dochodzi do asymetrii miednicy. Wowczas kregostup
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wykrzywia sie w ramach reakcji adaptacyjnej, co prowadzi
do nieprawidtowej, trwatej krzywizny. Nalezy zastosowac
wktadke do butéow w celu wyrédwnania réznicy w dtugosci
nogi i nosi¢ jg w bucie podczas wszystkich czynnosci
zwigzanych ze staniem oraz chodzeniem.

Siadanie—Stabe miesnie tutowia (grzbietu, miesnie
brzucha, ramion oraz miednicy) prowadza do wiotkiej lub
przygarbionej sylwetki. Dzieci oraz dorosli z miopatia moga
wyginac plecy do pozycji, w ktérej znajda podparcie, co
prowadzi do zwiekszania skrzywienia kregostupa. Bardzo
istotne znaczenie ma siadanie promujace symetryczna,
wyprostowang postawe ciata i zapewniajgce odpowiednie
podparcie w razie zmeczenia.

Stopien krzywizny—W przypadku stwierdzenia skoliozy,
lekarz najprawdopodobniej bedzie wykonywat badania
rentgenowskie co 4 do 6 miesiecy aby monitorowac
skrzywienie. Lekarze mierza skrzywienie w stopniach. Im
wyzszy stopien, tym gorsze skrzywienie:

|

dnia, zeby go dopasowac.

[przemieszczac.

Kiedy bytam nastolatkg lekarz powiedzial mi, ze mam skolioze. Ta informacja, w polaczeniu
z chorobg miesni, byla dla mnie ciosem. Czutam si¢ pokonana, poniewaz sadzitam, ze nie
udalo mi sie¢ zachowa¢ wystarczajacej sity. Obawiatam sie, ze przez skrzywienie kregostupa
moje cialo ulegnie takiej deformacji, ze ludzie beda sie ode mnie odsuwaé. Moja przyszlosé
w mgnieniu oka stala si¢ ponura. Czulam si¢ samotna i przygnebiona.

Musialam mie¢ dopasowany gorset typu Boston, ktdry jest rodzajem gorsetu sztywnego. Pomiary zajety pét dnia i nositam
co$ w co$ w rodzaju ponczochy. Wykonanie gorsetu trwalo blisko dwa miesiace, a potem musiatam wréci¢ na kolejne pot

Sa rozne fasony gorsetow, ale maj jest bezowy i otwierany z tylu. Ma pasy mocujace, przytrzymujace go $cisle do ciata, co
czasem utrudnia oddychanie. Gorset musze zdejmowac do picia, jedzenia, korzystania z toalety lub chodzenia na wigksze
odleglosci. Probuje nosi¢ gorset gdy jestem w pozycji siedzacej, np. gdy siedze przy komputerze, ogladam film lub czytam
lksigzke. Staram si¢ by¢ aktywna, wigc nie nosze go, gdy sie ruszam. Sztywno$¢ gorsetu sprawia, ze trudno mi si¢ w nim

Staram sie ¢wiczy¢ codziennie, niezaleznie od tego, jak bardzo mi sie nie chce. Widze po moim ciele, ze ¢wiczenia
naprawde pomagaja. Teraz moze nie jestem kobieta umig$niong, ale zapewniam, Ze czuje si¢ o wiele lepiej, niz gdybym
nie ¢wiczyta. Wykonuje ¢wiczenia w celu wzmocnienia mojej osi, co poprawia sile miesni wokot kregostupa. Sadze, ze to
najbardziej pomaga spowolni¢ lub ustabilizowac skrzywienie kregostupa.

Chociaz musialam dokona¢ pewnych zmian w Zyciu i sposobie myslenia, to udalo mi si¢ sprosta¢ temu wyzwaniu bez
wiekszego uszczerbku. To teraz czes¢ mojego zycia i choc jest cigzko, pogodzitam sie z tym.




Kazde skrzywienie kregostupa od 10 do 24 stopni wymaga
Scistego monitorowania przez pacjenta i lekarza. Zaleca sie
w tym momencie zwiekszenie czestotliwosci wykonywania
¢wiczen rozciggajacych i wzmacniajacych.

« Skrzywienie pomiedzy 25 a 50 stopni nalezy leczy¢
takimi metodami jak gorsetowanie, fizjoterapia lub
elastyczne opcje stabilizacji.

« Skrzywienia powyzej 50 stopni czesto wymagaja
korekty chirurgicznej. Im lepszy stan i zdrowie przed
zabiegiem chirurgicznym, tym lepszy moze okazac sie
wynik. Istniejg indywidualne oraz regionalne réznice w
tym, kiedy mozna zaproponowac operacje skoliozy.

» Wazne jest wykonywanie
regularnego rozciggania
oraz masazy napietych,
przykurczonych miesni
kregostupa, wraz
ze wzmacnianiem
nadmiernie
rozciggnietych miesni.

Gorsetowanie

Niektorzy lekarze zalecaja
gorsetowanie jako czesc¢

g s B

leczenia, natomiast inni — wrecz przeciwnie. Jesli lekarz
zaleca gorset, nalezy go indywidualnie dopasowac w celu
zapewnienia maksymalnej objetosci ptuc przy wdechu
podczas noszenia. Specjalista moze umiesci¢ wyciecie tam,
gdzie przepona wypycha tutéw do przodu.

Mozna wykona¢ badania czynnosciowe ptuc w gorsecie

i bez niego, by stwierdzi¢, czy ogranicza on zdolno$¢
oddychania. Sztywny gorset bedzie dziatat jako catosciowe
podparcie, utrzymujace tutdéw w pionie bez praktycznie
zadnej aktywacji miesni i moze prowadzi¢ do pogorszenia
sie ostabienia miesni (atrofii). Jesli masz obawy, ze

sztywny gorset przyczyni sie do atrofii miesni, najlepszym
rozwigzaniem moze okazac sie noszenie sztywnego gorsetu
wytacznie podczas czynnosci wykonywanych na siedzaco,
takich jak czytanie lub ogladanie telewizji.

Niektdre sztywne gorsety nie sg przeznaczone do noszenia
w trakcie snu ze wzgledu na nacisk wywierany przez nie na
miesnie oddechowe. W przypadku korzystania z respiratora
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mozliwe jest noszenie gorsetu podczas snu, jednakze
nalezy skonsultowac sie z doswiadczonym personelem
medycznym przed zatozeniem gorsetu na noc lub na czas
drzemek.

W przypadku oséb z powaznym ostabieniem osiowym,
gorsetowanie moze byc¢ jedynym sposobem na utrzymanie
pozycji siedzacej i stanowi¢ dobra opcje korekgji postawy.

Zabieg chirurgiczny

Operacja skoliozy ma na celu utrzymanie czynnosci ptuc,
mobilnosci oraz prawidtowe]j postawy ciata tak dtugo,

jak to tylko mozliwe. Istnieje wiele
rodzajow zabiegow chirurgicznych, a
wskazanie zostanie oparte na Twoim
szczegdlnym przypadku. Zasadniczo,
zespdt medyczny bedzie starat

sie jak najdtuzej leczy¢ skolioze z
uzyciem gorsetu oraz innych metod
zachowawczych. Leczenie moze sie
rézni¢ w zaleznosci od potozenia
geograficznego.

Zabieg chirurgiczny z uzyciem pretow
rosnacych stosowano w przesztosci,
gdy dziecko nadal rosnie i ma mniej niz 10 lat. Opcja ta
niesie ze sobg dodatkowe ryzyko, poniewaz wymaga wielu
interwencji i zabiegdw chirurgicznych. Gdy dziecko konczy
rosnaé, wykonuje sie koncowy zabieg trwatego spojenia ze
soba kregdw. Zespolenie kregdw wiaze sie z uzyciem kosci,
$rub oraz metalowych pretéow w celu trwatego potaczenia
kregdw w kregostupie, eliminujac ruch pomiedzy nimi.
Wykonuje sie je w przypadkach, gdy kregostup wymaga
unieruchomienia dla unikniecia progresji skrzywienia.
Przyszte metody leczenia moga obejmowacé magnetyczne
prety rosnace, ktére minimalizujg procedury inwazyjne
przy rozcigganiu pretdw wraz ze wzrostem pacjenta oraz
oprzyrzagdowanie elastyczne, stosowane w celu zachowania
gietkosci kregostupa i mobilnosci pacjenta.

Zabieg chirurgiczny nie jest wskazany we wszystkich
przypadkach. Decyzje w tej sprawie nalezy podjac

po rozmowie z zespotem medycznym, rodzing oraz
przyjaciotmi ze spotecznosci oséb z chorobami nerwowo-
miesniowymi. Jedna z najwazniejszych przyczyn wyboru



zabiegu chirurgicznego skoliozy jest sytuacja, gdy krzywizna
zmienita ksztatt klatki piersiowej oraz przepony sprawiajac
trudnosci z oddychaniem. Inna przyczyna zabiegu
chirurgicznego skoliozy jest pomoc w dolegliwosciach
bolowych spowodowanych krzywizna. Ze wzgledu na
pogarszajagce sie ostabienie po zabiegu chirurgicznym,
niektdérzy pacjenci, ktorzy wczesniej mogli chodzic i
samodzielnie oddychad, traca te niezaleznosci w wyniku
zabiegu chirurgicznego skoliozy.

Zabieg zespolenia (fuzji) kregdw moze nie korygowac
skrzywienia catkowicie, zaleznie od stanu i sztywnosci
kregostupa w chwili operacji. Nawet po zakonczeniu
wzrastania (dojrzatos¢ kostna), z biegiem czasu, bez operacji
znieksztatcenie kregostupa moze powoli pogarszac sie na
skutek ostabienia miesni.

Czego sie spodziewac w przypadku operacji
kregostupa

Przed zabiegiem:

« Kilka miesiecy przed zabiegiem zaleca sie, by dietetyk
wykonat ocene optymalnego odzywiania majaca na
celu zapewnienie najlepszego stanu zdrowia i kondycji
fizycznej.

« Ocena zakresu ruchu zuchwy i szyi, jak réwniez ocena
czynnosci serca i ptuc.

* Niezbedne sg pomiary parametrow oddechowych
(badania czynnosciowe ptuc). Ptuca musza
by¢ wystarczajaco silne, aby wytrzymaé zabieg
chirurgiczny.

» Wraz z lekarzami zajmujacymi sie oddychaniem nalezy
sporzadzi¢ plan ekstubacji.

« Wykonaj (telefonem) zdjecia/filmy stanu wyjsciowego
w zakresie Twojego funkcjonowania, by lekarz mégt
oceni¢, kiedy do tego stanu powrécisz (np. chodzenie,
oddychanie, siedzenie).

Rodzaj znieczulenia nalezy dobraé ostroznie, poniewaz
niektére mutacje, w szczegdlnosci dotykajace gen RYR1,
moga powodowac hipertermie ztosliwa (MH). Nalezy
unikaé stosowania zwiotczajacej sukcynylocholiny oraz
srodka znieczulajacego, halotanu. Anestezjolog powinien
zastosowac ,technike czysta”, co oznacza, ze sprzet
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powinien by¢ wolny od wszelkich pozostatosci znieczulenia
stosowanego u wczesniejszego pacjenta. Powinien miec
réwniez na sali operacyjnej przygotowany lek doraznie
stosowany w hipertermii, Dantrolen. Nalezy upewni¢ sie, ze
zespot chirurgiczny wie o ryzyku wystapienia hipertermii
ztosliwej.

Po operagji:

« Niezbedna bedzie intensywna i fachowa opieka
oddechowa.

 Znajdziesz sie na oddziale intensywnej opieki
medycznej.

« Mozesz zostac poditgczony do wentylacji mechaniczne;j
w celu wspomagania oddychania na pewien czas,
nawet jesli nie byto wczesniej takiej potrzeby.
Lekarze beda stopniowo ,odstawiac¢” Cie od maszyny,
jesli wentylacja mechaniczna nie jest wymagana
dtugotrwale.

« Po zabiegu chirurgicznym pomocne moze okazad sie
oczyszczanie drég oddechowych.

Po powaznych zabiegach chirurgicznych czesto wystepuje
uczucie ostabienia. Dlatego bardzo wazna jest intensywna
rehabilitacja. Przywracajac ci mobilnos¢ krotko po zabiegu
rehabilitant moze zapobiec pogtebieniu ostabienia.

Rehabilitanci dokonaja oceny nastepujacych elementow:

« Odzywianie—samodzielne jedzenie moze by¢ trudne
i wymagad zastosowania sprzetdéw adaptacyjnych lub
zatozenia tymczasowego zgtebnika zotagdkowego w
celu wspomagania zywienia.

« Mobilnosé—przenoszenie, modyfikacja wézka
inwalidzkiego oraz wsparcie opieki domowej w celu
przywrocenia sity oraz zakresu ruchu

« Sila gltowy i szyi-wsparcie moze okazac sie niezbedne
po zabiegu.

» Bol—problemem bdlu nalezy zaja¢ sie od razu w
szpitalu i kontynuowa¢ leczenie po powrocie do domu

» Zaparcia— zaparcia moga pogorszy¢ sie po zabiegu,
tym problemem nalezy zajac sie jak najwczesniej

« Skolioza i zdrowie ptuc—ciagte monitorowanie
skoliozy, jak rébwniez czynnosci ptuc po zabiegu
chirurgicznym



Przemieszczenie stawu biodrowego

Przemieszczenie stawu biodrowego (podwichniecie) ma

w miopatii wrodzonej czesto miejsce przy porodzie lub w
dowolnym czasie w okresie niemowlectwa, w szczegdlnosci
w przypadku miopatii typu central core wskutek mutacji
RYR1.

Preferowane leczenie to usztywnienie specjalnym sprzetem
zwanym szelkami Pavlika. Pomagajg one w prawidtowym
utozeniu stawu biodrowego. Staw biodrowy mozna
unieruchomic na kilka tygodni. Unieruchomienie na diuzej
niz 12 tygodni nie jest zalecane ze wzgledu na mozliwos¢
pojawienia sie przykurczy.

Jesli dziecko nie chodzi, wéwczas zazwyczaj nie wykonuje
sie zabiegu chirurgicznego. Operacje mozna wykonaé, jesli
zwichniecie powoduje powazny bél (bardzo rzadko) lub
jesli pogarsza zdolnos¢
siedzenia lub skolioze.

Jezeli dziecko chodyzi,
wowczas nalezy
ostroznie rozwazy¢
zabieg chirurgiczny,
poniewaz moze on
pogtebié ostabienie, a
nawet skutkowac utratg
zdolnosci chodzenia.

Przykurcze kolan

W wypadku przykurczu

kolan zabieg chirurgiczny najczesciej nie jest konieczny.
Operacje nalezy rozwazy¢, jesli przykurcz uniemozliwia
wygodne siedzenie na wozku inwalidzkim.

Przykurcze stawow skokowych

Noworodki ze stopa konsko-szpotawag powinny otrzymac
niechirurgiczna korekte z zastosowaniem gipsowania
seryjnego lub usztywniania na noc.

Gipsowanie seryjne ma miejsce, gdy kilka gipsow zaktada
sie jeden po drugim az do czasu uzyskania pozadanego
potozenia. Kazdy kolejny gips zaktada sie troche dalej niz
poprzedni, umozliwiajagc powolne osiagniecie celu.

Usztywnienie wigze sie z noszeniem sztywnej lub elastycznej
ortezy, ktéra obejmuje dolng czes¢ stopy az do potowy
tydki, aby utrzymac jg w ustalonej pozycji podczas snu.

Mozna réwniez wykonad zabieg przeciecia sciegna
Achillesa. W przypadku starszego dziecka lub osoby
dorostej ze znieksztatceniem stopy nalezy dokfadnie
rozwazy¢ przewidywane korzysci w stosunku do ryzyka
podczas operacji oraz ewentualnego pogorszenia
deformacji i bolu.

Ztamania kosci nogi

Ztamanie kosci nogi, niezaleznie od przyczyny, nalezy leczy¢
stosujac usztywnienie - zaktadajac gips lub chirurgicznie, a
nastepnie prowadzi¢ intensywnga rehabilitacje, aby zapobiec
utracie zdolnosci chodzenia u os6b wczeséniej chodzacych.

Operacja moze wigzac

sie z umieszczeniem
metalowego preta w
kosci w celu jej stabilizacji.
Rehabilitacje nalezy
rozpoczaé wkrotce po
zabiegu chirurgicznym.

Gips powinien by¢ lekki, a
specjalny gips elastyczny
nawet umozliwia
chodzenie.

Zdrowie kosci

Na skutek ograniczonej mobilnosci i ostabienia, kosci
tatwo moga stac sie cienkie (osteopenia) oraz tamliwe
(osteoporoza). Sprawia to, ze kosci sg podatne na ztamania,
czasami nawet bez urazu.

Objawy przecwiczenia

1. Bl lub skurcze miesni

2. Uczucie ostabienia dzien lub dwa po
¢wiczeniach

3. Tetno powyzej 150 uderzen na minute

4. Zadyszka
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Ponizsze dziatania moga zoptymalizowac zdrowie kosci:

» Aktywnosc sitowa, w tym ruch, éwiczenia, a nawet
stanie

» Trzeba upewnic sie, ze dieta zawiera zalecang dobowa
dawke wapnia; w razie potrzeby suplementacja
witamin.

» Nalezy zadba¢, aby dieta zawierata rekomendowana
dobowa dawke witaminy D (cholekalcyferol) oraz
zapewni¢ odpowiednia, zdrowa ekspozycje na stohce
z suplementacjg witaming w razie potrzeby. Poziomy
witaminy D mozna z tatwoscig sprawdzi¢ w ramach
rutynowych badan krwi.

Jesli osoba z miopatig dozna ztamania, lekarz
najprawdopodobniej bedzie monitorowat gestos¢ kosci
poprzez badanie nazywane densytometrig (skan metoda
DEXA, absorpcjometria podwojnej energii promieniowania
rentgenowskiego).

Leczenie bardzo tamliwych kosci

W niektérych przypadkach, u oséb z bardzo tamliwymi
kos¢mi, stosuje sie leki. Te grupe lekdw nazywa sie
bifosfonianami i powinien je podawad¢ jedynie lekarz
majacy doswiadczenie w korzystaniu z nich w chorobach
miesni. Bisfosfoniany nalezy wziag¢ pod uwage, gdy osoba
Z miopatig ma:

+ Dwa lub wiecej ztaman

+ Bél kosci

« Ciezka osteoporoze, widoczna na zwyktych zdjeciach
rentgenowskich

» Awarie wkretow
i Srub z zabiegow
chirurgicznych
spowodowane
staboscig kosci

* Inne stany
chorobowe,
ktére pogarszaja
zdrowie kosci
(np. celiakia,
choroby tarczycy
lub opdznione
dojrzewanie).

Utrzymanie i zwiekszenie mobilnosci
zapobiegajace jednoczesnie problemom
kostnym

Proaktywna postawa wobec wtasnego leczenia to najlepszy
sposob zapobiegania, minimalizowania, a co najmnigj
opozniania probleméw kostnych.

Cwiczenia
Aktywnosc fizyczna pomaga utrzymac i poprawic site

i wydolnos¢ miesni. Na podstawie Twoich potrzeb
rehabilitant lub terapeuta zajeciowy moze zleci¢ ¢wiczenia

Poruszanie sie w cieptej

0golne, ¢wiczenia rozciggajace
i/lub zaopatrzenie
ortopedyczne. Samodzielne
¢wiczenia, wykonywane jako

wodzie to wspaniaty

sposéb na stymulowanie
uzupetnienie przepisanych ruchu w wiekszosci
terapii, sg wazne dla uzyskania podtypéw miopatii.
i utrzymania poprawy.

Cwiczenia aerobowe—w zakresie mozliwym dla Ciebie,
nalezy wykonywac¢ ¢wiczenia, ktére angazuja cate ciato i
zwiekszaja zapotrzebowanie na tlen, takie jak chodzenie
lub ptywanie. Powszechnie okreslane sg one jako ¢wiczenia
.aerobowe” i mozna je wykonywac 3 do 5 razy w tygodniu
bez podejmowania ryzyka. Oznacza to, ze nalezy ¢wiczy¢
tyle, ile damy rade, ale nigdy do momentu wyczerpania.

Osoby z powaznymi ograniczeniami ruchu powinny
poradzic sie rehabilitanta. Nie wszyscy chorzy dotknieci
miopatig sg w stanie wykonywac ¢wiczenia aerobowe.
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Cwiczenia oporowe—wykonuj podnoszenie, wykorzystujac
wiasng mase ciata, tasmy, przyrzady lub lekkie ciezary, w
mozliwym dla Ciebie zakresie. Cwiczenia oporowe, oprocz
potencjalnego wzmocnienia miesni, moga zwiekszac
gestos¢ i wytrzymatosé kosci. Metody te obejmuja:

« Przetamywanie oporu samej grawitacji poprzez
podnoszenie rak tak wysoko jak sie da. Dla niektorych
0s6b jest to wystarczajace do ¢wiczenia miesni.

« Korzystanie z elastycznych tasm (Thera Band) lub
gum (tubing), ktore rozciagaja sie podczas ¢wiczen.
Zapewniaja one wigkszy opor niz sama grawitacja i w
zwigzku z tym zmuszajg miesnie do wiekszego wysitku.

+ Korzystanie z urzadzen takich jak przyrzad do ¢wiczen
miesni czworogtowych lub rower stacjonarny,
powszechnie dostepnych w sitowniach i w handlu.

« Starszym nastolatkom, jedli ich stan na to pozwala,
czasem zaleca sie rozpoczecie podnoszenia lekkich
ciezaréw. Ciezary nalezy podnosic¢ z uzyciem dobrej
techniki i pod bezposrednim nadzorem (z asekuracja),
by zapobiec urazom. Twoim celem nie powinno by¢
.napakowanie sie”, ale uzyskanie korzysci takich jak sita,
wydolno$¢ czy dobrostan psychiczny.

W przypadku zmniejszonego zakresu ruchu, zespo6t
medyczny powinien wskaza, ile (jesli w ogdle) treningu
oporowego powinienes wykonywac. Niezalecane sa
¢wiczenia oporowe, ktérych wykonywanie jest bolesne lub
moze prowadzi¢ do nadmiernego wycienczenia.

Cwiczenia réwnowagi/trening osiowy—Jesli jestes

w stanie, wykonuj ¢wiczenia wymagajgce zachowania
réwnowagi, takie jak siedzenie bez podparcia, siedzenie na
duzej pitce do ¢wiczen lub stanie na ruchomej platformie
pod nadzorem. Kolejng aktywnoscig wymagajaca
zachowania rownowagi, ktéra pobudza wzmacnianie
miesni osiowych, jest (jesli dostepna) terapeutyczna jazda
konna (hipoterapia). Utrzymywanie silnych miesni osi ciata
moze pomoc w zapobieganiu lub op6znianiu skrzywienia
kregostupa, jak to omdéwiono wczesniej w tym rozdziale.

Wszystkie programy treningowe nalezy rozpoczynaé powoli,
intensyfikujac je stopniowo i z umiarem, aby nie czuc sie po
nich bardzo obolatym lub zmeczonym jeszcze przez kilka
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dni. Dopuszcza sie niewielki bol lub zmeczenie dzieh po
wysitku fizycznym, podobny jak po zwyktych éwiczeniach.
Rozcigganie przed i po treningu moze ograniczy¢ bél
miesni i zapobiec ich sztywnosci lub urazowi.

Nalezy spozywaé duze ilosci ptyndw w trakcie éwiczen
i po treningu. Nawodnienie oraz wtasciwe odzywienie
sg niezbedne w celu zmaksymalizowania osiggnie¢ i
zapobieganiu skurczom miesni.

Nigdy éwicz do wyczerpania.

Mitosnicy sportéw powinni unika¢ dyscyplin mocno
obcigzajacych stawy, ktére moga prowadzi¢ do urazéw.
Przed podjeciem danej aktywnosci nalezy skonsultowac
z zespotem medycznym, czy wybrana dyscyplina naraza
Cie na ryzyko uszczerbku na zdrowiu. Jesli twoja miopatia
moze wigzac sie z powiktaniami kardiologicznymi lub
zaburzeniami metabolicznymi, opcje treningu oraz
ewentualne ryzyko nalezy wczesniej omowic¢ z zespotem
medycznym.

Potencjalne korzysci z ¢wiczen w miopatii
wrodzonej

1. Poprawa krazenia

2. Zachowanie elastycznosci oraz zakresu
ruchu

3. Utrzymanie lub poprawa sprawnosci

fizycznej

Poprawa wydolnosci oddechowej

Utrzymanie ogdlnej sprawnosci

Utrzymanie lub poprawa gestosci kosci

Utrzymanie lub zwiekszenie sity

Zmniejszenie stresu i napiecia

Poprawa nastroju

Lepszy sen

=230 ® o vk

- O

Zmniejszenie ryzyka wystgpienia innych
chordb, takich jak cukrzyca

Stanie

Nalezy zachecac bardzo stabe dzieci, ktore jeszcze nie
zaczety stawac samodzielnie - oraz inne, ktore nie chodza,
ale potrafig stac - do stania kilka razy dziennie. Pionizatory,



parapodia, stoty do pionizacji oraz ortezy moga pomoc w
utrzymaniu wtasciwej pionowej postawy ciata.

Stanie pomaga:

* zminimalizowaé sztywnosc i unieruchomienie stawow
(przykurcze) w nogach

rozwija¢ stabilnos$¢ tutowia, glowy oraz miednicy
« ¢wiczy¢ miesnie wykorzystywane do stania

« wzmacnia¢ niezaleznos¢ i samoocene

« wzmacniac¢ kosci

Nalezy zachowad ostroznosc i
upewnic sie, ze paski sprzetu
nie sg zbyt ciasne, szczegdlnie
w okolicach kolan, poniewaz w
przypadku bardzo cienkich kosci
moze to spowodowac ztamania.
Fizjoterapeuta lub specjalista
rehabilitacji pomoga okresli¢ jak
dtugo i jak czesto pacjent ma
sta¢, w zaleznosci od jego stanu.

Cwiczenia rozciggajace i
zwiekszajgce zakres ruchu

Rozcigganie réznych stawdw samodzielnie (aktywne
rozcigganie) lub przez inng osobe (rozcigganie bierne)
pomaga utrzymac ilos¢ ruchu typowa dla stawu (zakres
ruchu) oraz zapobiega przykurczom lub opdznia ich
pojawienie sie. W przypadku osdb z ciezszymi postaciami
miopatii, rozcigganie moze by¢ jedna z niewielu mozliwosci
wykonywania ¢wiczen.

Stawy, ktdre czesto wymagaja rozciggania, to staw
skokowy, staw biodrowy, kolana, szyja, kregostup, fokcie,
nadgarstki oraz palce. Rehabilitanci przeprowadza badanie,
by sprawdzi¢ czy potrzebujesz ortezy, tj. urzadzenia
stosowanego do wspomagania miesni.

U osob, ktére spedzajg wiekszos¢ zycia siedzac, moga
pojawic sie przykurcze stawu skokowego, kolan oraz stawu
biodrowego. Rozcigganie pomoze im zapobiegac lub
opoznic ich wystapienie. W przypadku osdb poruszajacych
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sie, kluczowe znaczenie ma utrzymanie elastycznosci
stawu skokowego. Jest ona niezbedna do zachowania jak
najdtuzej zdolnosci chodzenia. Ponizej przedstawiono
niektére dziatania, ktére moga w tym poméc.

Staw skokowy—te zabiegi pomoga w utrzymaniu
chodzenia i niezaleznosci:

 codzienne rozcigganie stawu skokowego, z pomoca
cztonka rodziny lub samodzielnie

* noszenie ortezy na staw skokowy i stope na noc (AFO)

 noszenie na dzieh dynamicznej AFO, dopasowanej AFO
lub ortezy kolano-staw skokowy-stopa (KAFO)

+ stanie w miejscu w ciggu
dnia bez i z uzyciem ortezy

» Postepujace
usztywnienie—wykorzystujace
miekka orteze w celu
stopniowego wspomagania
rozciggania sciegna Achillesa

Gipsowanie seryjne—
wykorzystanie odlewu z
twardego wtokna szklanego

w celu stopniowego
rozciggniecia $ciegna Achillesa

Kolana, stawy biodrowe—dla
utrzymania wygodnej postawy siedzacej na krzesle, postawy
pionowej oraz mobilnosci:

« Codzienne rozcigganie kolan, z pomoca cztonka rodziny
lub samodzielnie, poprzez lezenie z wyprostowanymi
nogami

 Rozcigganie stawow biodrowych w lezeniu na brzuchu,
jesli to mozliwe
 Noszenie AFO zgodnie z zaleceniami powyzej

« Pionizacja w pionizatorze lub innym urzadzeniu

+ Szynowanie BOTOX® moze by¢ uzywany do

dynamiczne ostrzykiwania Slinianek, ale u

 Gipsowanie 0s6b z miopatig wrodzong NIE

seryjne nalezy go stosowa¢ w miesniach
. . szkieletowych.
Ramie, tokie¢,

nadgarstki oraz reka—aby utrzymad funkcje reki i gérnej



czesci ciata oraz zachowac niezaleznos¢:

rozcigganie wszystkich stawdw gornej czesci ciata kilka
razy dziennie

Szynowanie nadgarstka, reki oraz tokcia przez
rehabilitanta

Kregostup—w celu zminimalizowania skoliozy, nalezy
rozwazyc:
* rozcigganie oraz ¢wiczenia wykorzystujgce miesnie
grzbietu

» gorsetowanie tutowia podczas siedzenia lub stania lub

w obu tych pozycjach

Lekarze rehabilitacji czesto wykorzystuja toksyne
botulinowa (botoks,
Botox®) w celu leczenia
Wwzmozonego napiecia
miesniowego, np. w
porazeniu mézgowym.
Jednakze Botox® nie jest
zalecany do stosowania
na miesnie u oséb z
miopatig wrodzona,
poniewaz moze to
pogtebid juz istniejace
ostabienie. U niektdrych
0s6b z miopatia
wrodzong Botox®
wykazat skutecznos¢ w
leczeniu nadmiernego
slinienia sig, nie wptywajac na miesnie. Szczegotowe
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informacje na temat
stosowania botoksu w
kontroli nadmiernego
Slinienia znajduja sie
w rozdziale ,Opieka
oddechowa”.

Sprzet adaptacyjny

Jednym z gtéwnych
celéw kompleksowej
opieki w miopatii
wrodzonej jest
bezpieczne utrzymanie
0golnej mobilnosci i
niezaleznosci. Osoby

z miopatia sg bardziej narazone na upadki i moga ciezej
przechodzi¢ urazy gdy przewrdca sie wskutek niemoznosci
Lpowstrzymania upadku”.

W przypadku dzieci, brak dostepnosci otoczenia moze
prowadzi¢ do wtdrnej dysfunkgcji poznawczej i spotecznej.
Zwiekszenie mobilnosci moze przynies¢ dzieciom wiele
korzysci, w tym poprawe swiadomosci na temat ich
srodowiska, lepszag koordynacje, petniejsze artykutowanie
swoich potrzeb, cheé do interakgji z innymi i zwiekszona
motywacje do poznawania swojego otoczenia.

Pomocne by¢ moga urzadzenia w typie skuteréw, wdzkow
inwalidzkich oraz przystosowywanie sprzetéw, np.:



Samochody- jezdziki dla dzieci zwiekszajace ich
mobilnos¢ — mozna je zmodyfikowac do indywidualnych
potrzeb.

Kule, balkoniki, ortezy oraz chodziki-mozna je stosowac
jak najwczesniej, by zachecaé do chodzenia i utrzymac je
dtuzej.

Aktywne i elektryczne woézki inwalidzkie-moga je
stosowac dzieci juz w wieku 2 lat. Trzeba tu wzigé pod
uwage:

« dobre podtrzymanie miednicy, tutowia oraz gtowy, w
zaleznosci od potrzeb

« pasy biodrowe dla bezpieczenstwa

« niektérzy moga wymagac pasow piersiowych

« wygodne i dopasowane do indywidualnych potrzeb
siedzisko

« Oczekiwanie na wozek elektryczny moze troche
potrwad, wiec starania o niego najlepiej zaczac¢ z
wyprzedzeniem.

Skutery inwalidzkie—moga by¢ stosowane przez dzieci i
dorostych, wymagajacych mniejszego wsparcia w pozycji
siedzacej i dostatecznej wtadzy w ramionach i rekach do
bezpiecznego kierowania i operowania mechanizmem
napedowym.

Nalezy wzig¢ pod uwage, ze:

« Sa opcje z mniejszymi siedziskami i pasami
biodrowymi.

* Moga miec blokowane siedzisko obrotowe z
regulowanymi podtokietnikami utatwiajgce wsiadanie i
wysiadanie.

 Sag proste w obstudze.

» Wiekszo$¢ zawiera koszyk z przodu na rzeczy i
dodatkowe miejsce z tytu na przewdd zasilania.

« Moga posiadac regulowany drazek oraz joystick, do
sterowania napedem jednym palcem podczas jazdy.

« tatwo regulowac predkosc na predkosciomierzu.

« Mozna je przewozi¢ w bagazniku samochodu lub
wjechad nimi do pojazdu z rampa.

 Sag dobra opcja dla os6b wymagajacych doraznego
wsparcia mobilnosci oraz do poruszania sie poza
domem (w spotecznosci lokalnej, w centrach
handlowych, zoo, muzeach, itp.)
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« Trudniej je dostosowac dla oséb ze specjalnymi
potrzebami w zakresie siedzenia, takimi jak
znaczne ostabienie ramion czy rotacja miednicy lub
koniecznos¢ stabilniejszego podparcia plecow.

« Dla niektérych osdb z miopatig, siedzenie bez
podparcia w trakcie korzystania ze skutera moze by¢
meczace.

« Maja platforme na stopy, ale nie posiadaja
odchylanych podnézkéw ani podparcia gtowy.

Adaptacja pojazdéw —po osiggnieciu odpowiedniego
wieku, mozna zrobic¢ kurs prawa jazy i dokonac niezbednych
modyfikacji w aucie.

Modyfikacje otoczenia (ang. E-Mods)—zmiany w domu,
miejscu pracy lub w szkole, takie jak rampy, porecze oraz
systemy wind schodowych.

Parkowanie—uzyskaj karte parkingowa dla
niepetnosprawnych. Pytaj, jesli nie jeste$ pewien, gdzie
znajduje sie najlepsze miejsce do parkowania dla oséb z
niepetnosprawnoscia.

Usprawnienia—popros o takie udogodnienia, jak miejsce
w poblizu drzwi w celu tatwego wchodzenia i wychodzenia
ze spotkan.

Inne—Dodatkowe elementy wyposazenia i utatwienia w
zyciu codziennym to np. krzesto prysznicowe, chwytak,
wyciag Hoyer, podnosnik, pies asystujacy oraz akcesoria
utatwiajace karmienie, picie, komunikacje i korzystanie z
toalety.

Podpunkty Aneksu

»  Wskazowki odnosnie operacji skoliozy
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J.4

Karmienie, odzywianie i pielegnacja jamy
ustne|

W miopatiach czesto wystepuja trudnosci z karmieniem i
potykaniem, mogace skutkowaé niedozywieniem i innymi
problemami zdrowotnymi. Niektore dzieci i dorodli nie sa
w stanie bezpiecznie jes¢ ustami ze wzgledu na problemy z
potykaniem wystepujace juz na wczesnym etapie zycia lub
pojawiajace sie pdézniegj. Utrzymanie dobrego odzywienia
oraz zdrowy uktad trawienny i zeby sg wazne, poniewaz
wplywaja na proces wzrostu, poziom energii, aktywnos¢
oraz wydolnos¢ oddechowa.

W zespole medycznym, zajmujacym sie tym aspektem
Twojego zdrowia, powinni znalez¢ sie: logopeda (terapia
mowy/potykania/karmienia), gastroenterolog, neurolog,
pulmonolog, terapeuta zajeciowy oraz specjalista ds.
odzywiania lub dietetyk. Idealnie by byto, gdyby mieli oni
doswiadczenie w leczeniu pacjentéw z miopatiag wrodzona.

Potykanie i odzywianie

Najlepszym sposobem monitorowania stanu odzywienia
jest pomiar wzrostu i masy ciata dzieci i dorostych podczas
kazdej wizyty w poradni, w przypadku niemowlat nie
rzadziej niz co trzy miesigce. U osoby, ktdra nie jest w stanie
sta¢ lub ma skolioze, zamiast wzrostu mozna dokonac
pomiaru przedramienia (dtugosci kosci fokciowej).

Rozwdj fizyczny dzieci (wzrost/masa ciata) mozna $ledzié¢ z
uzyciem wykreséw zwanych siatkami centylowymi, na ktére
nanosi sie wyniki pomiardw wzrostu i masy ciata. Umozliwia
to Tobie i lekarzowi $ledzenie trendow na przestrzeni czasu.
Popros lekarza o wykres dla Ciebie.

Krzywe wzrostu dzieci z miopatig wrodzong sa ponizej

oczekiwanych dla danego wieku u dzieci zdrowych,
jednakze u wszystkich dzieci zaktada sie utrzymanie wtasnej
krzywej rozwoju.

Nie ma powoddw do obaw, o ile dziecko jest w stanie
utrzymacé wiasny poziom wzrostu i miesci sie w siatce
centylowej, nie choruje czesto i nie ma nawracajacych
problemdw z ptucami lub sercem. Percentyle masy ciata
dziecka znajdujace sie ponizej wczesniejszych punktow
odniesienia moga wskazywa¢, ze dziecko nie otrzymuje
dostatecznej ilosci kalorii. Niemowleta z niewystarczajacym
przyrostem wagi uznaje sie za niedozywione i czasami
méwi sie o nich, ze maja zaburzenia przyrostu masy ciata
(ang. ,failure to thrive"). Dla zapewnienia im przybierania
na wadze moze by¢ konieczne objecie ich opieka
specjalistyczna.

Image credit - http://www.arktherapeutic.com/post/1266

Niektore osoby z miopatig wrodzong przybieraja

zbytnio na wadze, poniewaz spozywajg za duzo kalorii w
stosunku do swojego poziomu aktywnosci. Dodatkowe
kilogramy utrudniajg im poruszanie sie, transport, a takze
powoduja dodatkowe obciazenie organizmu i narzadow
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wewnetrznych. Utrzymanie wiasciwej wagi jest wazne, a
lekarz moze Ci pomoc okresli¢, jaka jest idealna dla Ciebie.

Objawy problemoéw z zywieniem:

« brak apetytu i spozywanie matej ilosci pozywienia

« nieskoordynowane lub zbyt dtugie przezuwanie

« kaszel, krztuszenie sie, odruch wymiotny, ciezki
oddech lub trudnosci z oddychaniem w trakcie
positkéw

 nadmiar wydzieliny, slinotok lub problemy z
koordynacja miesni

« chrapliwy gtos lub oddech po przetykaniu lub po
positku

« brak mozliwosci usuniecia z ust jedzenia i picia
pomimo przetykania

« zaleganie w przetyku pokarmu lub napoju

« gtosne odkastywania i odkrztuszanie by oczyscic
gardio podczas positkdw

+ niedrozno$¢ nosa lub drég oddechowych, zwiekszony
wysitek oddechowy, zmeczenie

« dtugi czas spozywania positku - znacznie ponad 30
minut

 zdenerwowanie towarzyszace oczekiwaniu na positek
lub dyskomfort podczas positkdw

« nadmierne odpluwanie lub refluks

« wymioty badz wyglad $wiadczacy o odczuwaniu bolu
w trakcie i po jedzeniu; uskarzanie sie na bol w klatce
piersiowej i jamie brzusznej po jedzeniu

« opdznione przechodzenie do nowych konsystengji
produktéw spozywczych u dzieci

« trudnosci z przechodzeniem do korzystania z naczyn i
sztu¢cdw odpowiednich dla wieku

« zbyt niski wzrost lub waga

« infekcje ptu

Ocena karmienia/przetykania

Jesli istniejg powody do niepokoju, logopeda/
neurologopeda specjalizujacy sie w karmieniu i przetykaniu
moze oceni¢ zdolnos$¢ potykania, jednakze w niektorych
osrodkach zajmuja sie tym rehabilitanci.

Najpierw przeprowadzone bedzie badanie umiejetnosci
wymowy i praktyk zywieniowych. Ocenione zostanie

potykanie, spozywanie réznych produktéw i ptyndw,
obejrzana jama ustna. Jednym z celéw oceny karmienia/
przetykania jest oszacowanie ryzyka wystapienia probleméw
z przetykaniem i aspiracja. Specjalista bedzie starat

sie ustali¢, ktore produkty spozywcze sg bezpieczne i
odpowiednie dla mozliwosci pacjenta oraz zdecyduje, czy
konieczne sg dalsze badania.

Badanie moze obejmowac:

« rozmowe na temat przesztych i obecnych praktyk w
zakresie karmienia/odzywiania

« badanie jamy ustnej w celu oszacowania ewentualnych
problemow z jej budowa mogacych mieé wptyw na
jedzenie

« ocene sity oraz koordynacji miesni ust i przetyku,
kontroli gtowy i utrzymania prawidtowej postawy ciata

- obserwacje typowego positku — umiejetnosci oralno-
motorycznych i przetykania

+ proby z roéznymi produktami spozywczymi i metodami
karmienia w celu osiggniecia lepszej skutecznosci i
poziomu bezpieczenstwa zywienia

Pacjenci moga miec¢ trudnosci z odzywaniem, poniewaz
brakuje im umiejetnosci oralnych niezbednych do jedzenia.
Nie musi to oznaczac, ze wystepuje u nich ryzyko aspiracji.
Jednakze, jesli w trakcie badania zaobserwowano objawy
problemow z potykaniem, takie jak kaszel, odchrzakiwanie,
obrzek, zmiana gtosu oraz trudnosci z oddychaniem w
trakcie jedzenia, wowczas jako kolejny krok w diagnostyce
moze zostac zasugerowane
wykonanie wideofluoroskopii.

Badanie polykania -
wideofluoroskopia

Badanie wideofluoroskopowe
wykonuje sie w przypadku
podejrzenia zaburzen
potykania (dysfagii). Test ten

wykorzystuje kontrast barytowy
Zrédto zdjecia — http://www.refluxrebels.
com/Acid_reflux/Acid_reflux_tests.html

wymieszany z réznymi
typami produktéow
spozywczych. W trakcie przetykania nagrywa sie filmy i
robi serie zdje¢ rentgenowskich. Baryt jest nieszkodliwy i
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umozliwi specjaliscie ocene przemieszczania sie pozywienia
z ust do zotadka.

Specjalista powinien by¢ w stanie zidentyfikowac wszelkie
problemy z sita, koordynacja i skutecznoscia potykania.
Badanie wykaze réwniez, czy istniejg inne nieprawidtowosci,
takie jak zaleganie tresci pokarmowej lub przedostawanie
sie jej w niewtasciwe miejsca, np. do jam nosowych lub do
tchawicy.

W przypadku stwierdzenia na filmie zaburzen potykania,
specjalista pomoze Ci podjac¢ decyzje odnosnie nastepnych
krokow - moze zaproponowac specjalne techniki karmienia
lub uzywania innych rodzajéw produktéw spozywczych.
Niektére dzieci i dorosli beda wymagaty alternatywnych
metod karmienia, a niektorzy pacjenci rehabilitacji dla
poprawienia z biegiem czasu efektywnosci potykania.

Zdjecie rentgenowskie klatki piersiowej

Przy podejrzeniu zachtystowego zapalenia ptuc moze zostac
wykonane zdjecie rentgenowskie klatki piersiowe;j.

Poprawa odzywienia i rozwoju

Rozpoznanie potrzeb zywieniowych, zrozumienie technik
wigzacych sie z bezpiecznym jedzeniem/karmieniem oraz
monitorowanie wzrostu i masy ciata na przestrzeni czasu
sg istotne dla prawidtowego odzywienia pacjenta. Pomysty
na temat zwiekszenia kalorycznosci positkédw opisano w
Aneksie.

Popularne zgtebniki do karmienia (sonda
nosowo-zotgdkowa lub gastrostomia odzywcza)
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llustragja: Lucinda Lee.

W przypadku ciezkiej, noworodkowej postaci miopatii
wrodzonej, decyzje o bezpiecznej metodzie karmienia
nalezy podja¢ zaraz po urodzeniu.

U pacjentédw z umiarkowana lub tagodna postacig miopatii
wrodzonej, mozliwe jest karmienie naturalne, choc

moze nastrecza¢ ono pewnych trudnosci. Niemoznosé
spozycia dostatecznej ilosci pozywienia droga doustng lub
nawracajace infekcje ptuc wskutek aspiracji moga spowolnic
wzrost i powodowac problemy ze zdrowiem. W wypadku,
gdy pomimo staran i wytycznych specjalisty od zywienia
utrzymuja sie zaburzenia wzrostu lub inne problemy
zdrowotne zwigzane z karmieniem, moze by¢ konieczne
zastosowanie zgtebnika zotagdkowego.

Dwa najczesciej stosowane zgtebniki to sonda nosowo-
zotadkowa (sonda NG) oraz gastrostomia odzywcza
(zgtebniki gastrostomijne G-tube lub PEG). Niektdre dzieci i
dorosli korzystajacy ze zgtebnikéw sg rowniez w stanie jesc
ustami. Zgtebnik czesto stosuje sie do uzupetnienia kalorii
oraz podawania pozywienia, ktérego dana osoba nie jest w
stanie zje$¢ samodzielnie.

Sonda zotadkowa oraz zgtebnik gastrostomijny
G-tube

Sonda zotadkowa czesto stosowana do krotkotrwatego
karmienia, jest sondg wprowadzana do zotadka przez nos.
Sondy zotagdkowe zazwyczaj zaktada sie, gdy pacjent jest
przytomny.

Jesli dziecko wymaga zatozenia zgtebnika
G-tube, mozna wymyslac¢ positki do
podawania przez tube odzywcza sktadajace
sie z roznych produktéw, wykorzystujac
domowa, zblendowana mieszanke. Wystarczy
uzupetniac diete przemystowa positkami

dla dzieci ze stoiczkéw lub podawaé

tylko domowe, zmiksowane jedzenie. Na
poczatek znajdz dietetyka z doswiadczeniem
w uktadaniu zblendowanych positkéw i

zapoznaj sie z materiatami w Aneksie.
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Moja corka urodzita sie z miopatig wrodzong i od samego urodzenia miata problemy
z karmieniem wymagajace odzywiania wytacznie przez gastrostomie. Przeczuwatam,
ze dzieki terapii czynnosc¢ potykania ulegnie poprawie i chciatam dac jej mozliwos¢

karmienia doustnego, gdy bedzie na to gotowa. Historia ta opisuje, co sprawdzito sie
w przypadku mojej corki w przejsciu do jedzenia buzig. Podczas planowego rozkarmiania, najwazniejsza w walce

z awersjg oralng jest codzienna stymulacja jamy ustnej. To nasze prywatne doswiadczenie, ktorym chcielibySmy sie
podzieli¢ w nadziei, ze moze poméc innym. Twoj lekarz moze mie¢ réwniez wtasne sugestie.

Przed positkiem:

Bawilismy sie zabawkami stymulujgcymi zmysty wokot policzkow, podbrodka, ust, szyi oraz palcow mojej cérki.
Uzywalismy pitek koosh (gumowych pompondw) i piteczek kolczastych, baniek, masazerow, zabawek wibrujacych,
gryzakéw sensorycznych (ciepto/zimno) oraz innych zabawek lub ksigzek o interesujacej fakturze. Byt to specjalny
zestaw wytacznie do zabawy przed jedzeniem.

Wprowadzenie smaku i faktury w trakcie positku:

Drobna ilo$¢ potrawy do posmakowania na palcu, smoczku lub na szczoteczce naktadatam na jej wargi badz
umieszczatam na koncu jezyka i zachecatam do sprébowania. Zaczynatam od tagodnych, rozwodnionych smakdw i
powoli zwiekszatam ich intensywnos$¢ zgodnie z jej reakcjami. Czasami maczatam pieluche w wodzie i dawatam jej
do ssania. Najtatwiej zacza¢ od kilku kropli smakowego ptynu o lekkiej konsystencji. Stopniowo réznicowatam smaki
(nie tylko stodkie) tak, by zaakceptowata produkty ze wszystkich grup zywieniowych, w tym warzywa. Dzieci ucza sie
smakdéw od wczesnego dziecinstwa i chciatam, zeby polubita zdrowa zywnosc.

Po kesach puree podawatam corce ptyny, aby poméc jej oczyscic tylng czesc jezyka i gardta. Do dzis$ stosuje ona
te taktyke ,oczyszczania”. Wszelkie oznaki paniki, przypadkowego potykania oraz odruch wymiotny wskazuja

na konieczno$¢ powrotu do wczesniejszej konsystencji, smaku, metody lub etapu. Staratam sie bra¢ pod uwage
jej preferencje i gotowos¢ do nastepnego kroku i dostosowywac do nich. Pozwalatam jej na maczanie tyzeczki,
zabawki lub palca w potrawach do sprébowania, takich jak zblendowane owoce, warzywa, jogurt lub lody. PdzZniej
przeszty$Smy do bardziej lepkich produktéw, jak np. serek smietankowy. Konsystencja produktow zmieniata sie
bardzo powoli.

Staratam sie ograniczy¢ czas positku do 30 minut, chociaz jesli byta taka potrzeba, trwat on nawet 45 minut. Czas
przekasek wynosit ok. 15 minut. Na poczatku cérka byta catkowicie niezainteresowana jedzeniem i nawet miata
pewna awersje, wiec byto to dos¢ trudne.

Zrobitam kilka Smiesznych pacynek wytacznie na czas positkdw, ktére ,uwielbiaty jes¢”. Pacynki byty jej ulubiong
czescig programu i okazaty sie podstawa jego powodzenia. Sprawity, ze jadta produkty i ilosci, o jakich nam sie
nie $nito! Podczas kazdej sesji zachecaliémy ja, by jadta ile chce. Staratam sie zmieniac tylko jedng rzecz na raz, np.
konsystencje, naczynie lub rodzaj jedzenia, aby nie wywotywa¢ nadmiaru wrazen.

W miare postepoéw udawato sie ja tak rozproszy¢, ze wspotpracowata i siedziata w krzesetku przez dtuzszy czas.

~
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30-minutowy odcinek ciekawego programu
telewizyjnego pozwalat podac jej wiecej kesow jedzenia bez objawoéw znudzenia,
wiercenia sie i stawiania oporu.

Po positku:
Przez G-tube uzupetniatam mieszanka przemystowa oraz innymi zblendowanymi produktami kalorie przyjmowane
doustnie. Chciatam, zeby jej uktad pokarmowy byt przyzwyczajony do réznych produktéw i ptynéw. Uznatam za
istotne powolne rozcigganie zotadka, aby stymulowac wzrost jego pojemnosci— oczywiscie bez przesady, gdyz
mogtoby to powodowac refluks. Od wartosci kalorycznej pozywienia dostarczanego sonda odejmowatam ilos¢
kalorii przyjetych doustnie. Stopniowo ograniczatam kalorie, jednoczesnie podajac duzo ptynéw i utrzymujac
rozciggniety zotadek, by odczuwata gtdd przed kolejnym positkiem. Osiggnetam to poprzez stopniowe
rozcienczanie wodg pokarméw podawanych przez zgtebnik gastrostomijny.

Podsumowujac:

Zanim rozpoczniesz podobne dziatania, dziecko powinno uzyskac prawidtowa, trwata mase ciata, poniewaz na
poczatku moze nastapic jej spadek. Moja corka troche schudta, ale doktadnie kontrolowatam stosunek jej masy
ciata do wzrostu i odrzucitam nieodpowiednie dla nas standardowe siatki centylowe. Skoro monitorowatam jej
indywidualng krzywa wzrostu, nie byto podstaw do obaw.

Dla osiggniecia naszego celu cierpliwie stosowatam potaczenie roznych technik z pozytywnym podejsciem.
Gdybym miata wybrac najwazniejsza rzecz, bytyby to pacynki! Stosowatam je codziennie, zeby potaczy¢ jedzenie
z zabawa — nawet po zakonczeniu rozkarmiania. Cérka nadal pamieta te pacynki jako jedno z najlepszych
wspomnien z dziecifnstwa. Kolejng wazna rzecza byto umozliwienie wybierania, np. tego, co chce jes¢, w jaki
sposdb, jakich talerzy uzywad i ktéra maskotka powinna ,jes¢” jako nastepna.

Codzienne korzystanie z miesni jamy ustnej do jedzenia stymulowato ich wzmacnianie i z czasem jej koordynacja
ustna stawata sie coraz lepsza. By zachowac site i pewnos$¢, musiatam sama sobie przypominad, ze ten wysitek ma
sens. Z catg pewnoscig byto to poswiecenie, ktére sie nam optacito. Zanim skonczyta 2 lata, jadta wszystko ustami i
dobrze rosta. Gdy byliémy pewni osiggnietego sukcesu,
usunieto jej G-tube. Od tego czasu mineto wiele lat, a
ona nadal prawidtowo sie rozwija. Jest szczedliwa, ze
dalismy jej mozliwosc¢ jedzenia ustami, lubi jes¢ i przez
te wszystkie lata utrzymuje wtasciwa mase ciata.
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G-tube lub PEG to rozwigzanie dtugoterminowe. Zgtebnik
taki wprowadzony jest bezposrednio do zotadka przez
powtoki skdrne. G-tube i PEG zazwyczaj zaktada w

znieczuleniu lekarz gastroenterolog. Jesli ryzyko wystgpienia

problemoéw oddechowych i zwigzanych z narkozg jest
Znaczace, mozesz zapytac lekarza o inne opcje.

Ptynne positki (mieszanki zywieniowe lub produkty
zblendowane) podaje sie przez zgtebnik bezposrednio do
zotadka, dzieki czemu chorzy na miopatie otrzymuja w
bezpieczny sposob
wystarczajaca ilos¢ Niektére osoby nadal czerpia
kalorii niezbedna dla przyjemnos¢ z jedzenia ustami,
prawidtowego wzrostu
i zdrowia. Warto
ustali¢ z dietetykiem

ilos¢ pozywienia,

lub PEG. Czasem zadaniem

positkow podawanych przez

kalorycznos¢ positkow,
czestotliwosc karmienia
(bolus lub karmienie

w trybie ciggtym)

oraz konieczna

suplementacje diety. bezpieczne.

Rozwigzania

dtugoterminowe w karmieniu jest wysoce zalecane w
przypadku bardzo stabych noworodkéw z miopatia
wrodzonga. W Aneksie wyjasniamy, jakimi zgtebnikami

zotadkowymi mozna karmi¢ chorego, i jakie s zalety i wady

poszczegdlnych metod.

Stymulacja jamy ustnej

Wazne jest utrzymanie pozytywnych doswiadczen oralnych
u dziecka. U dzieci, ktére nie moga jes¢ buzig lub ktore
maja negatywne doswiadczenia zwigzane z karmieniem
moze wytworzy¢ sie nadwrazliwo$¢ oralna: nieche¢ do tego,
by miec jedzenie w ustach albo wokét nich. Nadwrazliwosé
oralna moze wystapi¢ u niemowlat i dzieci karmionych
przez sonde.

Twdéj logopeda lub neurologopeda moga podrzucié¢

Ci kilka pomystow, takich jak zabawa ustami w trakcie
karmienia sonda, dzieki ktéorym dziecko zaakceptuje
karmienie doustne, gdy bedzie juz na to gotowe. Moze
sie takze przydac pomoc psychologa klinicznego.

nawet jesli maja zatozona G-tube

zgtebnik jest uzupetnienie kalorii i
ptyndw przyjmowanych w wiekszosci
doustnie. Nalezy ustali¢ ze specjalistg od
zywienia lub logopeda, czy spozywanie

pewnej ilosci jedzenia/picia ustami jest

Terapeuta zaproponuje sposoby wzmocnienia
i skoordynowania miesni niezbednych do
bezpiecznego jedzenia i picia ustami.

W Aneksie znajdziesz rowniez informacje
odnosnie przejscia z karmienia przez G-tube

na karmienie naturalne. Zapoznaj sie rowniez

z zamieszczona na poprzedniegj stronie historig
dziecka z ostabieniem miesni ust i zaburzeniami
potykania, ktébremu udato sie przejs¢ z karmienia

przez G-tube do jedzenia buzia.

Zapewnienie bezpieczenstwa w trakcie jedzenia

Zasadniczo osoby z CM maja trudnosci z kontrolowaniem
Zasadniczo osoby z miopatig wrodzong maja trudnosci z
kontrolowaniem rzadkich ptynéw, potykaniem wiekszych
czastek oraz przezuwaniem twardszych pokarmow. Istnieje
kilka strategii, ktére pod nadzorem specjalisty moga
okazac sie skuteczne dla Twojego dziecka:

 Utozenie w pozycji utatwiajacej jedzenie, np. z glowa
powyzej zotadka, by tres¢ przemieszczata sie w dot z
pomoca grawitacji.

+ Logopeda, neurologopeda lub terapeuta zajeciowy
moze doradzi¢ zmodyfikowane przybory kuchenne
oraz inne pomoce do karmienia dla niemowlat, matych
i starszych dzieci oraz/lub oséb dorostych, w zaleznosci
od potrzeb.

* Nalezy stosowac bezpieczne techniki potykania oraz
unikac czynnosci rozpraszajacych, méwienia lub $miania
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Przyktadowe menu, stymulujgce karmienie naturalne u osoby z miopatig wrodzona

Opracowane przez kilku opiekunéw dla dzieci lub dorostych z gotowoscia rozwojowa

DIETA PRZECIERANA - Zucie nie jest
wymagane.

Sniadanie
« Ptatki ryzowe lub owsianka
btyskawiczna na mleku petnym,
ryzowym lub sojowym
» Owsianka, kasza manna, grysik
(gestsze niz ptatki dla dzieci)
» Mleko lub zamiennik mleka,

wzmocniony mlekiem w proszku i/
lub biatkiem serwatkowym

Przekaska
 Jogurt bez czastek (grecki ma
najwiecej biatka)
* Pudding bez czastek, z
petnego mleka lub mleka
skondensowanego.

Obiad

+ Gladka zupa-krem z mieszanki
warzywnej (dodaj skrobie
kukurydziana, aby zwiekszy¢
kalorycznos¢ i weglowodany
ztozone)

» Przecedzona zupa z oliwg z oliwek
i /lub skrobig (bez kawatkéw).

* Puree z warzyw.

« Sok warzywno-owocowy do picia
(gotowy lub wycisniety w domu
dobrej jakosci wyciskarka).

Przekaska

* Przecier z niekwasnych owocéw
(dodaj mleko kokosowe, aby
zwiekszy¢ kalorycznosé).

+ Kupne przeciery owocowe dla
dzieci (dodaj jogurt grecki, aby
zwiekszy¢ zawartos¢ biatka i
kalorycznos¢).

» Smoothie owocowe z lodami lub
jogurtem greckim (bez migzszu
czy wiokien z owocodw takich jak
pomarancze lub ananas).

+ Lody bez czastek, mrozony krem
budyniowy lub koktajl mleczny.

Kolacja

« Puree z ryby (bez osci) z oliwa z
oliwek.

« Puree ze stodkich batatéw (by
zwiekszy¢ kalorycznos¢, dodaé
maslanke lub masto).

« Sok/nektar z moreli, gruszki lub
brzoskwini do picia (o niskiej
kwasowosci).

Przekaska

+ Migkkie ptatki (takie same jak na
Sniadanie) zmieszane ze skrobig
kukurydziana (pomaga zmniejszy¢
uczucie ,ssania” w nocy).

+ W razie potrzeby —
wysokokaloryczny preparat
medyczny w formie napoju.

DIETA MIEKKA — wiaze sie z
minimalnym Zzuciem, dla bardziej
zaawansowanych_
Sniadanie
» Owsianka (dodaj mielone siemig
Iniane, aby zwiekszy¢ kalorycznosé
i zawartos¢ btonnika).
* Jajecznica.
 Quiche lub suflet.
» Mleko lub zamiennik mleka,

wzmocniony mlekiem w proszku i
biatkiem serwatkowym.

Przekaska

« Maty twarég mielony.

+ Gotowane, migkkie, rozgniecione
lub pokrojone w kostke awokado
(bez skorki i nasion)

* Pokrojony w kostke melon lub
melon miodowy (bez skorki i
nasion)

Obiad

« Drobno pokrojony makaron (lub
orzo) z mastem i gtadkim sosem
(bez ciggnacego sera)

+ Drobno pokrojona, miekka
zapiekanka warzywna (bez

twardego miesa ani duzych
kawatkow).

+ Dobrze ugotowane, pokrojone w
kostke warzywa, np. marchewka,
buraki, kalafior (bez wtdknistych
czesci, todyg ani twardej okrywy,
jak w kukurydzy).

» Nektar/sok owocowy do picia.

Przekaska

» Rozgnieciony banan.

» Pokrojony w kostke arbuz (bez
skorki/pestek).

 Tapioka lub pudding ryzowy

Obiad/kolacja

+ Bardzo drobno pokrojone/
zmielone, wilgotne, delikatne
czerwone mieso lub dréb (bez
thuszczu, wiodkien, kosci lub
kawatkéw chrzastek).

« Ziemniaki ttuczone, rozmiekczone
i nawilzone mlekiem, $mietang,
mastem lub sosem.

+ Puree z dyni, z mastem lub
mielonymi orzechami dla
zwiekszenia kalorycznosci.

» Sok warzywno-owocowy do picia
(gotowy lub wyciskany).

Przekaska

» Migkkie ptatki zmieszane ze
skrobig kukurydziana (pomoga
zmniejszy¢ uczucie ,ssania” w
nocy).

+ Granola namoczona w petnym
mleku lub mleku sojowym do
zupetnej miekkosci.

» W razie potrzeby - mieszanka
przemystowa (nap6j medyczny) dla
dodania kalorycznosci i wartosci
odzywczych.
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sie podczas jedzenia.

Nalezy utatwi¢ spozycie produktéw np. poprzez
rozrzedzenie, jesli sg zbyt geste, zageszczenie zbyt
rzadkich ptynéw, obranie ze skoérki, pokrojenie na
bardzo mate kawatki i gotowanie na bardzo miekko.

Rzadkie ptyny trudniej kontrolowa¢ w ustach i podczas
potykania, wiec specjalista moze zaleci¢ zastosowanie
specjalnego kubeczka lub innych sposobow
utatwiajacych ich przetykanie.

Unika¢ produktéw spozywczych, ktére moga
powodowac zadtawienie, sg twarde, lepkie, gumowate
lub z duzymi kawatkami (np. kukurydza, orzechy,
mieszane konsystencje).

Unika¢ mieszanych konsystencji (np. mleko z
chrupigcymi ptatkami moze tatwiej spowodowac
aspiracje)

Zaplanowac¢ duzo czasu na positek; osoba z miopatia
wrodzong bedzie jadta powoli.

Czas positku przekraczajacy 30-40 minut moze
wskazywad na koniecznos$¢ dodatkowego wsparcia.

Jesli spozywanie positkow trwa dtugo, zaplanuj ich
wiecej w ciggu dnia — na przyktad szes¢ mniejszych
positkéw moze by¢ lepiej tolerowanych niz trzy duze i
rozwigzanie takie czasami zwieksza spozycie kalorii.

Przed potknieciem upewnij sig, ze jedzenie zostato
dobrze pogryzione.

Pomocne moze by¢ popijanie pomiedzy kesami
jedzenia.

Zastandéw sie nad innymi metodami podazy pokarméw
(np. tymczasowa sonda zotadkowa), gdy dziecko jest
stabsze wskutek przewlektego zmeczenia lub choroby.

Wybieraj butelki ze smoczkami/ustnikami, do ktérych
dziecko moze sie z tatwoscig przyssac¢ (pomimo stabych
miesni ust) oraz o przeptywie mleka odpowiednim do
wieku dziecka.

Unikaj nadmiernego napetniania ust, poniewaz wieksze
ilosci trudniej kontrolowaé

Jesli dziecko jest zmeczone, przestan je karmic.

Na zakonczenie positku upewnij sie, ze w ustach nie ma
pozostatosci jedzenia.

¢ Przez 30 minut po positku nie nalezy sie ktas¢ ani
podejmowac aktywnosci fizyczne;j.

Odsysanie

W trakcie positkdw ludzie wydzielajg wiecej Sliny. Osoba z
miopatig wrodzong moze $lini¢ sie bardziej niz zazwyczaj.
Odsysanie ust przeno$nym ssakiem medycznym pomoze
w ograniczeniu $linotoku, zapobiegnie przedostawaniu
sie nadmiaru $liny do ptuc oraz usunie jedzenie i picie
zalegajace w ustach po potknieciu.

Motoryka przewodu pokarmowego oraz
GERD

Zaparcia, refluks zotagdkowo-przetykowy (GERD) oraz
czeste wymioty to nagminne problemy ze strony przewodu
pokarmowego w miopatii wrodzonej. Istnieje szereg
sposobdw mogacych im zaradzié.

Przewlekte zaparcia

Przewlekte zaparcia oraz trudnosci z wypréznianiem

w miopatiach moga prowadzi¢ do braku apetytu z
powodu uczucia petnosci w zotadku. Moze to skutkowac
niezamierzong utratg masy ciata. Dodatkowo, przepetnione
jelita utrudniaja ruch przepony w trakcie wdechu, co
powoduje zmniejszenie objetosci ptuc oraz problemy z
oddychaniem.

Spowolnione oproznianie zotadka oraz zaparcia sg czeste
w miopatii wrodzonej, gtéwnie ze wzgledu na ogdlng
mniejszg ruchliwos¢ danej osoby. Objawy to:

« Nudnosci

+ Wymioty

* Bdl brzucha

« Skurcze

» Wzdecia

* Zmniejszony apetyt
« Meczliwos¢

Leczenie obejmuje:
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« Zwiekszenie podazy ptynow
« Zwiekszenie ilosci btonnika w diecie

+ Spionizowana postawa w trakcie positkow i p6t godziny
po nich

« Stanie, jesli to mozliwe (w razie potrzeby stosowanie
pionizatora)

 Regularne poruszanie sie i ¢wiczenie w mozliwym
zakresie

- Stosowanie srodkéw zmiekczajacych stolec lub srodkéw
przeczyszczajacych w przypadku zaparé

« Stosowanie lekéw prokinetycznych na powolne
oprdznianie zofadka

Niektére osoby z miopatia wrodzong codziennie

przyjmuja srodki przeczyszczajace dla zmiekczenia stolca

i utatwienia codziennego wyprdzniania. Porozmawiaj z
gastroenterologiem aby ustali¢ dawke podtrzymujaca,
wihasciwa w przypadku wystepujacych u Ciebie przewlektych
zaparc.

Chory moze potrzebowac wiecej czasu na korzystanie z
toalety. Niektorzy obserwuja, ze jakie$ zajecie w trakcie
siedzenia na toalecie utatwia im
wypréznienie. Moze to by¢ czytanie g
muzyki lub granie w gry w trakcie
korzystania z toalety, zwtaszcza w
przypadku dzieci.

Czasami podczas zaparcia
wystepuje luzny stolec przeciekajacy
wokot twardego stolca. Moze

to dawad wrazenie biegunki. W
dolnej czesci jamy brzusznej mozna
wyczuc reka i zidentyfikowaé twarde exercises/
miejsce, ktérego nacisniecie powoduje
dyskomfort u osoby cierpigcej na zaparcie.

Najlepszy sposobem stwierdzenia, czy twardy stolec

blokuje jelita, jest wykonanie zdjecia rentgenowskiego

jamy brzusznej. W tym przypadku leczenie polega na
zwiekszeniu przyjmowania ptynow oraz stosowaniu wiekszej
dawki srodkow przeczyszczajgcych, zmiekczajacych stolec
lub lewatyw w celu usuniecia blokujgcego stolca. Czasami

article/154898-the-use-of-bubbles-for-breathing-

wykonanie wlewki w domu moze by¢ konieczne aby usunac
twardy stolec. Jest to prosta metoda i zazwyczaj szybko
przynosi spodziewana ulge. Porozmawiaj z gastrologiem,
ktore produkty i jaki zabieg powinienes w tym celu
zastosowac w domu.

To, co pijesz i jesz, wptywa na zdrowie Twoich jelit.

Jesli z jakichs przyczyn odejdziesz od normalnej

diety, najprawdopodobniej zaobserwujesz zmiane w
wyprdznianiu. Prawidtowo powinienes wyproézniad

sie kazdego dnia lub co drugi dzien. Jesli nie mogtes

sie wyproznié przez trzy lub wiecej dni, a srodki
przeczyszczajace nie pomagaja, umow sie na wizyte do
lekarza. Dtugo utrzymujace sie zaparcia moga prowadzi¢ do
powaznych problemoéw zdrowotnych.

Refluks (zwany réwniez GERD)

Refluks to ruch tresci zotadka w goére, do gardta lub nosa. U
niektorych oséb powoduje on uczucie pieczenia, natomiast
inne moga po prostu czu¢ co$ w gardle. Z biegiem czasu
moze powodowac zapalenie btony sluzowej gardta i
prowadzi¢ do probleméw ze zdrowiem jamy ustne;j.

Objawy refluksu obejmuja (jeden
lub wiecej z ponizszych):

« BOl lub pieczenie w gornej
czesci brzucha, klatki piersiowej i
gardta po jedzeniu/piciu

« Odbijanie, odpluwanie lub
wymioty w trakcie lub po jedzeniu/
piciu

Zrodto zdjecia — http://www.livestrong.com/

» Nieprzyjemny zapach z ust
pochodzacy z tresci zotagdkowej

« Kwasny smak w ustach

» Uczucie zalegania czegos w tylnej czesci gardta, w
szczegdlnosci po jedzeniu lub piciu

« Podraznione gardto lub opuchniete wezty
» tagodne zwezenie drog oddechowych

 Aspiracja prowadzaca do czestych infekgji ptuc

Refluks leczy sie stosujac leki zmniejszajace wydzielanie
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kwasu zotadkowego oraz utrzymujac osobe w nudnosciom moga by¢ pomocne w przypadku czestego

odpowiednim potozeniu ciata (zazwyczaj pionowo) w wystepowania wymiotéw niezwigzanych z choroba zotadka.
trakcie positkéw oraz po jedzeniu i piciu, przez co najmniej  Czasami objawy moga by¢ na tyle powazne, ze wymagaja
pdt godziny. Jedli te metody okaza sie nieskuteczne, zabiegu operacyjnego zwanego fundoplikacja Nissena.
gastrolog moze przepisac leki przyspieszajgce oproznianie

zotadka.

Przy tym zabiegu cze$¢ zotadka owija sie wokot przetyku
w celu wzmocnienia zastawki, ktéra normalnie zapobiega

przemieszczaniu sie tresci zotadka do gory. Zabieg

Czasami czeste, nawracajace wymioty stanowig problem u . . o L . .
chirurgiczny rozwaza sie wytacznie wowczas, gdy inne opcje

0s6b z miopatiag wrodzong, prowadzac do odwodnienia, okaza sie nieskuteczne.

aspiracji, zapalenia ptuc i/lub utraty masy ciata. Leki przeciw

Sposob dziatania ptytki podniebiennej

— autor: rodzic dziecka z miopatig wrodzona

Nosowanie otwarte to zaburzenie
mowy, ktére ma miejsce, gdy zbyt
duza ilos¢ powietrza ucieka przez
nos, bo podniebienie miekkie

jest nieruchome lub rusza sie
bardzo stabo. Nosowanie otwarte
jest barierg komunikacyjna dla
wielu os6b z miopatig wrodzona.
Opisano tu jedno z rozwigzan —
ptytke podniebienna.

Najpierw wykonuje sie wycisk
podniebienia pacjenta uzywany
do wykonania modelu. Wycisk
jest nastepnie wykorzystywany
przez technika dentystycznego

do wykonania indywidualnie
dopasowanego aparatu z
elementem zachodzacym na
podniebienie miekkie. Cienkie
Wasy mocuja aparat do zebow
trzonowych, aby przytrzymac go
w prawidtowym potozeniu. Koniec
aparatu podtrzymuje podniebienie
miekkie dla poprawy nosowania
otwartego. Nalezy zachowac
rébwnowage, aby nie nastgpita
nadmierna korekta zaburzajaca
dzwieki /m/ oraz /n/ (jak w
przypadku zatkanego nosa). Dobry

technik dentystyczny oraz logopeda
moga pomaoc w zapewnieniu
odpowiedniej korekgji.

Zaleca sie stosowanie jej od
wczesnego etapu, konsekwencje,
dyscypline oraz wspdtprace z
wykwalifikowanym logopeda. Aby
opracowac plan leczenia, mozesz
skorzysta¢ z pomocy zespotu
(okresdlanego jako zespdt wad
twarzoczaszki lub zespét rozszczepu
podniebienia), sktadajacego sie z
szeregu specjalistow (stomatologa
dzieciecego, ortodonty,

protetyka dentystycznego,
chirurga szczekowego, logopedy,
laryngologa, specjalistéw od
odzywiania). Nie wszystkie duze
szpitale sobie z tym radza, wiec
nalezy sie rozeznac w sytuagji i
uzyskac¢ druga, a nawet trzecia

opinie.

Niedowtad miesni podniebienia
miekkiego stwarza w jamie ustnej
Srodowisko podobne jak u dziecka
z rozszczepem podniebienia. W
zwigzku z faktem, ze rozszczep
podniebienia wystepuje wzglednie
czesto w 0gdlnej populacji, poszukaj

materiatéw oraz specjalistow z tego
obszaru, poniewaz moga okazac
sie pomocni w przypadku Twojego
dziecka z miopatig i nosowaniem
otwartym.

Swiezo upieczony wiasciciel aparatu
moze czuc sie z nim dziwnie, a
nawet niewygodnie. Nowy aparat
mozna poczatkowo zaktadac

na lezaco, aby wygodniej byto

go wsadzi¢. Zwykle zaleca sie
stopniowe, codzienne wydtuzanie
czasu noszenia ptytki, az do
oswojenia sie z jej obecnoscia, gdyz
wywotuje wrazenie zalegania czego$
w gardle. Po przyzwyczajeniu sie do
niej, moze by¢ nawet niewyczuwalna
i noszona codziennie, przez caty
dzien. Jednak nalezy ja zdja¢ na
czas snu. Niektére osoby nie sg w
stanie nosi¢ ptytki podniebiennej w
czasie przeziebienia i innych chorob,
ze wzgledu na blokowanie drég
oddechowych. Wraz ze wzrostem
dziecka nalezy wykona¢ nowa
ptytke. Twoje ubezpieczenie moze
pokrywac koszt wykonania jednego
aparatu co dwa lata (w USA, przyp.
thum.), ale nalezy to sprawdzic.
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Slinienie sie

Slinienie sie ma miejsce, poniewaz ostabienie miesni twarzy
odpowiedzialnych za potykanie uniemozliwia osobom

z miopatig wrodzong zamkniecie ust i spontaniczne
przetykanie wtasnej $liny. Czasami $linienie sie to oznaka
powaznego problemu z potykaniem.

Cwiczenia wzmacniajace wargi, takie jak dmuchanie
baniek, wykrzywianie ust, méwienie ,00" lub napetnianie
policzkéw powietrzem sg pomocne u 0séb o tagodnym
lub umiarkowanym nasileniu objawéw. Jesli pomiedzy
gorna szczeka a zuchwa istnieje zbyt duza przestrzen,
wéwczas zamkniecie ust moze by¢
niemozliwe, o ile nie zostanie to
skorygowane.

Leki takie jak skopolamina,
tropikamid oraz glikopirolan moga
by¢ skuteczne w zmniejszeniu
wydzielania $liny, ale moga
rowniez nasila¢ objawy zaparcia

i zageszczenia wydzieliny

w ptucach, utrudniajac jej
odkrztuszanie. Obserwowano,

ze L-tyrozyna zmniejsza $linienie
sie u niektdrych osdb z miopatia
nemalinowa. Tak jak w przypadku wszystkich suplementéw,
istnieje ryzyko wystapienia dziatah niepozadanych.
Poinformuj lekarza, jesli przyjmujesz L-tyrozyne.

Stosowanie zastrzykow z Botox®, podawanych do
gruczotéw slinowych w leczeniu ciezkiego slinotoku,
wykazato skutecznos¢ jako czasowe rozwigzanie z niewielka
liczba dziatan niepozadanych. Nie wolno jednak wstrzykiwaé
botoksu do miesni chorego. Zabieg wykonuje sie pod
kontrolg USG.

Nalezy uwazaé na zageszczenie wydzieliny w ptucach i
mozliwe zmiany w zdrowiu jamy ustnej. Dla utrzymania
efektu moze by¢ konieczne powtarzanie ostrzykniec.
Wiarygodne dane na temat efektywnosci i skutkach
ubocznych tej procedury u pacjentéw z miopatig wrodzong
nadal nie sa dostepne, warto wiec oméwic¢ planowany
zabieg ze specjalista.

Mowa

Miopatia wrodzona czesto uposledza zdolno$é wyraznego
mowienia. Wptywaja na to stabe miesnie twarzy, cichy
gtos, nieprawidtowe ustawienie szczeki wzgledem zuchwy
lub krzywy zgryz, waskie usta, brak zwarcia podniebienno-
gardtowego powodujacy wydostawanie sie powietrza
nosem, wolniejsze lub ostabione ruchy jezyka i warg oraz
trudnosci w kontrolowaniu oddechu podczas mowienia.
Ocene mowy i zdolnosci jezykowych nalezy wykonac jak
najszybciej, pomiedzy 1. a 3. rokiem zycia.

Neurologopeda pomoze choremu rozwing¢ mowe, a takze
zaleci¢ alternatywne sposoby
komunikowania sie. Mozliwos¢
komunikacji z opiekunami i
socjalizacji z innymi daje poczucie
sprawczosci choremu na miopatie,
ktory nie potrafi wyraznie mowic.
Komunikacja umozliwia tez rozwdj
wielu umiejetnosci.

Niektore niemowleta i dzieci
z miopatig wrodzona uczy sie
podstaw jezyka migowego,
pod warunkiem, ze ich raczki
sg sprawne na tyle, by mogty
migac. Jesli rodzina zna podstawowe znaki, to moze sie
komunikowa¢ z chorym.

W poprawie mowy moga pomaoc: terapia motoryki ustno-
twarzowej w celu wzmocnienia oraz koordynacji miesni,
¢wiczenia oddechowe, ortodoncja oraz specjalne aparaty

na podniebienie, takie jak ptytka podniebienna (w Polsce
raczej nie stosowana w miopatii — przyp. ttum.). Najlepsze
wyniki osigga sie codziennie stosujac zalecone techniki,
¢wiczenia i odpowiednie sprzety. Moze to potrwac miesiace,
a nawet lata, ale wiele os6b z miopatig wrodzong wykazuje
widoczng poprawe mowy dzieki zastosowaniu tych metod.
Poprawa u niektorych jest niezwykta.

Urzadzenia wspomagajace komunikacje (okreslane rowniez
jako urzadzenia do komunikacji alternatywnej) utatwiaja
chorym na miopatie komunikacje lub zastepuja inne jej
formy.

Ostabienie podniebienia miekkiego oraz miesni gardta
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prowadzi do zmian w gtosie i wymowie danej osoby,
spowodowanych wyciekaniem powietrza przez nos
(nosowanie otwarte) w trakcie mowy. Gdy tkanka miekka
(podniebienie miekkie) w tylnej czesci jamy ustnej nie
kurczy sie, a miesnie gardta sa zbyt stabe, by kurczy¢ sie
w trakcie wymowy niektorych gtosek, okresla sie to jako
niewydolno$¢ podniebienno-gardtowa (VIP). U oséb z tym
zespotem artykulacja jest mniej doktadna i niektore gtoski
moga by¢ niemozliwe do wymdwienia, np. /g/ i /k/ w tylnej
czesci gardta lub /b/ wymagajace zbudowania cisnienia
powietrza w ustach.

Protetyk/technik dentystyczny to specjalista, ktéry moze
wykonac¢ aparat zwany ptytka podniebienna, mocowany w
sklepieniu jamy ustnej w celu podtrzymywania podniebienia
miekkiego i poprawy mowy. Wspétprace z technikiem
dentystycznym nalezy rozpoczac juz na wczesnym etapie
(np. przed pojsciem do szkoty), jesli mowa jest mozliwa

i wystepuje VPI. W szczegdlnych przypadkach, chirurg
szczekowy moze zdecydowac sie na wykonanie operagji,
aby pomdc w poprawie mowy, np. plastyki ptatem
podniebienno-gardtowym.

Tracheostomia moze réwniez wptywac na zdolno$é
moéwienia. Jesli rurka tracheostomijna ma balonik zwany
mankietem, mozna go oproéznia¢ do moéwienia, co umozliwi
przejscie powietrza przez struny gtosowe. Mowienie z
zatozong rurka tracheostomijna jest trudniejsze. Niektére
osoby z miopatig moga zacza¢ moéwic dzieki ¢wiczeniom.
Urzadzenie zwane zastawka fenestracyjna (orator) to

jednokierunkowa zastawka stosowana przez niektére osoby
z tracheostomig dla tatwiejszego moéwienia. Niektorzy

maja jednak problemy z nabraniem wystarczajacej

ilosci powietrza do oddychania, gdy zastawka jest na
miejscu. Sg osoby z miopatig mdwiace tylko za pomoca
specjalnych urzadzen, a inne nie moga moéwié wcale.
Jednakze neurologopedzi potrafig pomoc w znalezieniu
alternatywnych sposobéw komunikacji.

Higiena jamy ustnej i zebdw

Stan zebdw i jamy ustnej wptywa na twoje zdrowie.
Niewtasciwa higiena moze spowodowac, ze bakterie w
jamie ustnej namnoza sie i wywotaja infekcje.

Oto zalecenia dotyczace higieny jamy ustnej, informacje o
mozliwych trudnosciach i propozycje ich rozwigzania:

Higiena zebow

 Nalezy odwiedza¢ dentyste dwa razy w roku,
poczawszy od pierwszego roku zycia dziecka

 Trzeba my¢ zeby przynajmniej dwa razy dziennie od
momentu pojawienia sie pierwszego zeba, lub po
kazdym positku.

+ Oczyszczenie ust z pozywienia moze by¢ trudniejsze u
0s6b z obnizonym napieciem miesniowym. Regularnie
szczotkowanie pomoze réwniez w zapobieganiu
aspiracji resztek jedzenia pozostatego w jamie ustnej
po positku.

- Jedli chory potrzebuje takiej pomocy, trzeba go ustawié
W pozycji umozliwiajacej najlepszy dostep do zebdw.

- Korzystajcie ze sprzetdw wspomagajacych, aby
stymulowaé samodzielne mycie zebow.

« Jedli chory moze ptukac usta i wypluwaé ptyn bez
ryzyka jego potkniecia — uzywajcie ptynu do ptukania
ust.

« Jedli zachodzi obawa, ze dojdzie do aspiracji,
korzystajcie z miekkiej gabki, wycierajac nig przestrzeh
dookota ust, dzigsta i jezyk.

Nadwrazliwos$¢ jamy ustnej

 Stomatolodzy dzieciecy oraz terapeuci zajeciowy
moga zaproponowac techniki odpowiednie dla dzieci,
ktére nie chcag szczotkowac zebow.

Wady zgryzu lub stloczenie zebéw
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» Ortodonta moze poméc w przypadku zaburzen w
budowie jamy ustnej (wad zgryzu). Uwzglednij stopnien
ostabienia oraz srodki utrzymujace dtugotrwatosé
korekgji.

Na poczatku aparat wydaje sie dziwny, a
nawet odczuwa sie go jako intruza. Jedna

z sugestii jest pierwsze zatozenie nowego
aparatu w bardziej komfortowej pozycji — na
lezgco. Zwyczajowa rekomendacja to jego
stopniowe noszenie, zwiekszajac codziennie
czas zatozenia, az do przyzwyczajenia sie do
jego obecnosci. Moze wystepowac wrazenie
zalegania czego$ w gardle. Po przyzwyczaje-
niu moze byc¢ on juz niewyczuwalny i mozna
go nosi¢ wygodnie codziennie, przez caty
dzien. Jednak nalezy go zdja¢ na czas snu.
Niektore osoby nie sg w stanie nosi¢ wyciggu
podniebiennego w czasie przeziebienia i
innych choroéb, ze wzgledu na blokowanie
drég oddechowych. Wraz ze wzrostem
dziecka nalezy wykona¢ nowy wyciag podniebi-
enny. Twoje ubezpieczenie moze pokrywac koszt
wykonania jednego aparatu co dwa lata, ale
nalezy to sprawdzic.

Czasami u chorych na miopatie usta sa bardzo waskie,
brakuje wiec migjsca na jezyk lub prawidtowo rosnace
zeby. Opieka ortodontyczna juz we wczesnym dziecinstwie
pomaga w poszerzeniu ograniczonej przestrzeni, zapobiega
problemom ze sttoczeniem, umozliwia prawidtowy rozwoj
szczeki i zebdw wraz z wzrostem dziecka i poprawia
samoocene. Kontrolowanie rozwoju tukéw zebowych

i zebow zapewnia poprawe ich ustawienia, co utatwia
méwienie i bezpieczne jedzenie ustami.

Opieka ortodontyczna juz na etapie wczesnego dziecinstwa
moze zapewnic wystarczajaca korekte bez koniecznosci
wykonywania ryzykownych zabiegéw chirurgicznych w
przysztosci. Czasami aparaty (state lub wyjmowane) stosuje
sie bezterminowo w celu utrzymania korekty uzyskanej
poprzez stosowanie wyrobdw ortodontycznych.

Skonsultuj sie ze specjalistycznym zespotem medycznym,
majacym doswiadczenie w leczeniu probleméw jamy

ustnej oraz chirurgii szczekowo-twarzowej u oséb z
miopatig wrodzong w celu poznania najlepszej opcji w
Twojej sytuacji. W sktad takiego zespotu wchodzi¢ moga
dentysta dzieciecy, ortodonta dla dzieci niepetnosprawnych,
technik dentystyczny, chirurg szczekowy z doswiadczeniem
w udzielaniu pomocy pacjentom z miopatia, logopeda,
laryngolog z doswiadczeniem w miopatiach oraz specjalista
ds. zywienia. W niektorych systemach szpitalnych moga
tworzy¢ oni zespot leczenia rozszczepu podniebienia lub
wad twarzoczaszki.

Jesli lekarz lub zespo6t medyczny zalecajg zastosowanie
znieczulenia ogdlnego w trakcie zabiegu, upewnij

sie czy wiedza, ze chorujesz na miopatie i znaja
mozliwe ryzyko wystapienia hipertermii ztosliwe;j.
Zaleca sie wykonywanie zabiegéw medycznych lub
stomatologicznych wymagajacych znieczulenia pod
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Korzysci z wczesnego leczenia ortodontycznego w miopatii wrodzonej: wnioski z naszego
doswiadczenia

— autor: rodzic dziecka z miopatia

Ortodoncja to nauka - i sztuka- zmieniajaca

wzorzec wzrostu zaprogramowany genetycznie.
Niektdrzy pacjenci/rodziny moga wstrzymywac sie z
jakimkolwiek dziataniem do zakonczenia wzrostu lub
zupetnie zrezygnowac z leczenia. Nasz ortodonta byt
zdania, ze zmiana wzorca wzrostu w dziecinstwie to
idealne rozwiazanie dla os6b z miopatia, ktére pozwoli
unikna¢ ingerencji chirurgicznej w przysztosci.

Biorac pod uwage nasze doswiadczenie w leczeniu
ortodontycznym musze sie z nim zgodzié. Istnieja
korzysci ptynace z wczesnej korekty nieprawidtowosci
szczeki, o ktérych mozesz obecnie nie wiedzie¢, np.:

1. niewyréwnane zeby nie sg wykorzystywane do Zucia
pozywienia.
2. zbyt waskie usta nie pozwola jezykowi na

swobodne poruszanie, niezbedne podczas jedzenia
lub méwienia.

3. zbyt waskie usta powoduja sttoczenie zebow
prowadzace do:

« problemdéw z samoocena.
» trudnosci z czyszczeniem zebow.
« Utraty zdolnosci bezpiecznego i skutecznego
Zucia
4. W przypadku niewyréwnaniaszczeki wzgledem

zuchwy, mozliwe jest niedomykanie ust,
prowadzace do:

»  Wiekszego wycieku sliny z jamy ustnej.
+ Trudnosci ze zrozumiatg artykulacjg stow.

* Problemdéw z samoocena.

Moje dziecko rozpoczeto wspotprace z zespotem

wad twarzoczaszki w wieku 4 lat. Miata duzy otwarty
zgryz i zbyt wystajaca zuchwe, a takze bardzo waskie
podniebienie twarde i nieruchome podniebienie
miekkie. Poszerzony plan leczenia objat:

+ Umieszczenie ekspandera, w celu poszerzenia
podniebienia twardego.

« Zatozenie dobrze wykonanej ptytki podniebiennej,
by wspomac jej nieruchome podniebienie miekkie
i poprawi¢ niezrozumiatg wymowe (specjalnos¢
protetyki stomatologicznej).

* Noszenie szyny nagryzowej w celu korekgji
otwartego zgryzu; pdzniej zmieniono ja na licowki
na zeby trzonowe, a w konicu zatozono gumki
ortodontyczne w celu prawidtowego ustawienia
zuchwy.

« Noszenie nocg czepca ortodontycznego w
dziecinstwie, w celu powolnego wyréwnania szczeki
z zuchwa.

» Noszenie zwyktego aparatu ortodontycznego
ustawiajacego zeby we wiasciwym potozeniu gdy
byta nastolatka.

Wiemy, ze bez leczenia ortodontycznego proporcje

jej twarzoczaszki bytyby obecnie do tego stopnia
znieksztatcone, ze jedzenie, rozmowa lub dobre
samopoczucie bytby rowniez bardzo mocno zaburzone.

Woczesne rozpoczecie leczenia ortodontycznego i

jego kontynuacja podczas dorastania i rozwoju byto
wedtug nas stuszng decyzjg. W celu utrzymania efektow
leczenia, corka nosi niewidoczny aparat za dolnymi
zebami. Zdejmowany, gérny aparat zaktada wedle
potrzeby, aby zachowac korekcje zebow gornych.
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nadzorem doswiadczonego personelu, raczej w warunkach
szpitalnych niz ambulatoryjnych, aby zapewni¢ mozliwo$¢
reakcji przygotowanego zespotu medycznego jesli zajda
nieoczekiwane okolicznosci.

Nie wszystkim chorujacym na miopatie wrodzona zaleca

sie leczenie ortodontyczne przy problemach z jama ustng i
uzebieniem. W przypadku niektdrych oséb z ciezka postacia
miopatii i bardzo stabymi miesniami twarzy, ryzyko moze
przewyzszac korzysci lub korzysci moga by¢ krétkotrwate,
gdyz nie ma mozliwosci utrzymania korekgji.

Podpunkty Aneksu
» Optymalizacja masy ciata
« Zasady przejscia z odzywiania przez zgtebnik do
karmienia naturalnego

Rodzaje zgtebnikdw odzywczych
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Zrozumienie genetyki i badania

Chromosomy istniejag w kazdej komorce naszego ciata.
Ciemne prazki na chromosomie to skupiska gendw. Inaczej
modwigc, chromosomy sg nosnikiem gendw. Nasze geny
tworzy DNA. DNA ma wiasny specjalny alfabet sktadajacy
sie z czterech liter: A, T, G, C. Istnieje przynajmniej 2000 tych
liter (zwanymi zasadami), ktére buduja jeden gen. Niektére
geny sktadaja sie z setek do tysiecy liter. Kolejnos¢ tych liter
to kod okreslajacy sposob budowy biatek w organizmie.
Biatka kontroluja prawie kazdy proces, w tym nasz wzrost i
rozwdj, kolor oczu oraz prace miesni.

Jednym ze sposobdw potwierdzenia rozpoznania miopatii
wrodzonej sg badania genetyczne, ktore czesto wykonuje
sie z probki krwi pobranej od pacjenta. Dwa najczesciej
wykonywane badania genetyczne - to sekwencjonowanie
i szukanie delecji/duplikacji. Sekwencjonowanie

odczytuje wszystkie litery w genie, szukajac btedéw lub
Lnieprawidtowych sekwencji”. Badanie delecji/duplikacji
szuka duzych, brakujacych lub dodatkowych fragmentéw
kodu.

Istnieje wiele typow zmian genetycznych mozliwych do
identyfikacji w drodze badan genetycznych. Dla lepszego
zrozumienia tych zmian, o chromosomach warto pomysleé
jak o rozdziatach w ksigzce. Geny sa jak zdania w tym
rozdziale. DNA jak litery, ktore tworzg stowa w rozdziatach.
Zmiany lub mutacje genéw to btedy w stowach.

Wyrdznia sie cztery gtdwne typy zmian w genach:

1. mutacja zmiany sensu (missensowna) - ma miejsce,
gdy nastapita zmiana litery lub stowa. Przykfad: NIEBO
JEST NIEBIESKIE > NIEBO JEST NNEBIESKIE lub NIEBO JEST
SAMOCHODEM

2. mutacja nonsensowna — ma miejsce, gdy instrukcja
zatrzymuje sie zbyt wczesnie. Przyktad: NIEBO JEST
NIEBIESKIE > NIEBO

3. insercja (interkalacja) - ma miejsce, gdy nastgpito
dodanie litery lub stowa. Przyktad: NIEBO JEST NIEBIESKIE >
NNIEBO JEST NIEBIESKIE lub NIEBO NIEBO JEST NIEBIESKIE

4. delecja — ma miejsce, gdy nastagpita utrata litery lub
stowa. Przyktad: NIEBO JEST NIEBIESKIE > NIEBO JET
NIEBIESKIE lub NIEBO NIEBIESKIE

Zmiany w genach wptywaja na sposéb budowy biatka.

W miopatii wrodzonej zmienione biatko bierze udziat w
prawidtowej pracy miesni. Jesli biatko nie jest zbudowane
prawidtowo, bedzie to skutkowato objawami takimi jak
ostabienie miesni.

Sposoby dziedziczenia « e
Definicje niektorych

Zmiany w genach mozna termindw genetycznych

odziedziczy¢ od cztonka(- zamieszczono na koncu

ow) rodziny. Moga tez by¢ tego rozdziatu oraz w

samoistne, co oznacza catkiem Stowniczku.
nowa mutacje, ktdra nie istniata ...
u zadnego z rodzicow. Ponizej przedstawiono czeste typy

dziedziczenia oraz ryzyko ponownego wystapienia (ryzyko

w przypadku przysztych ciaz).

Dziedziczenie autosomalne dominujace

Autosomalny oznacza, ze zarbwno mezczyzna, jak i
kobieta maja objawy miopatii. Dominujacy oznacza,
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ze tylko jeden z niewtasciwe zakodowanej pary genéw dzieciom.

jest wystarczajacy do spowodowania objawéw miopatii

wrodzonej. Dziedziczenie autosomalne recesywne
Ryzyko ponownego wystapienia Autosomalny oznacza, ze zarbwno mezczyzna, jak i

W przypadku rodzicow dziecka z miopatig wrodzona: kobieta nTan oFJJawy .mlop.atll.wrodzonej. Recesywne
oznacza, ze dwie kopie zmienionego genu s3 wymagane

« Jesli jedno z rodzicdw ma miopatie wrodzona:
¢ 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie
kolejne dziecko z miopatia.
¢ 50% szansy, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie
dziecko niemajace miopatii. Zdrowe dziecko nie jest Ryzyko ponownego wystapienia

do wystapienia choroby. Osoby bedace nosicielami tylko
jednej kopii zmienionego genu sa zwane nosicielami i nie
maja typowych objawoéw.

nosicielem zmiany genetycznej, wiec nie przekaze W przypadku rodzicow dziecka z miopatii wrodzonej
jej swoim dzieciom. (oboje rodzice sg nosicielami):
+ Jedli zaden z rodzicow nie ma miopatii wrodzonej i nie 0 25% ryzyka, ze wynikiem kazdej ciazy bedzie dziecko z
jest nosicielem zmiany genetycznej: miopatia. Zrozum|en|eenetk -------------------
0 Ryzyko w przypadku kazdej kolejnej cigzy jest takie 0 50% ryzyka, ze gyl
samo jak w ogélnej populagji, jednakze nie mozna wynikiem kazdej  Na stronie www.genetics.edu.au/
wykluczy¢ mozaikowatosci. cigzy bedzie kliknij Fact Sheets (Najwazniejsze
W przypadku osoby z miopatii wrodzonej: dziecko, ktore fakty), aby uzyskac szczegotowe
jest nosicielem,

0 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie dziecko z informacje na temat dziedziczenia,

tak jak oni.

w tym autosomalnego
¢ 25% szansy, ze

miopatig wrodzona.

¢ 50% szansy, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie dziecko recesywnego i autosomalnego

wynikiem kazdej
ciazy bedzie
dziecko, ktdre nie jest nosicielem zmiany genetycznej

niemajgce miopatii. Zdrowe dziecko nie jest nosicielem dominujacego.

zmiany genetycznej, wiec nie przekaze jej swoim

i nie ma miopatii. Zdrowe dziecko nie jest nosicielem
zmiany genetycznej, wiec nie przekaze jej swoim
przysztym dzieciom.

W przypadku osoby z miopatii wrodzona:

Ryzyko dla przysztych dzieci zalezy od statusu nosicielstwa
Twojego partnera.

« Jesli Twdj partner ma miopatie (lub ma zmiany w
tym samym genie):
¢ 100% ryzyka posiadania dziecka z miopatia.
« Jedli Twdj partner jest nosicielem miopatii (lub ma
zmiane w tym samym genie):
¢ 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie
dziecko z miopatig wrodzona.
¢ 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie
dziecko, ktore jest nosicielem, tak jak Twoj
partner.
« Jedli Twoj partner nie ma miopatii i nie jest

nosicielem zmiany genetyczne;j:



¢ 100% ryzyka posiadania dziecka, ktore jest
nosicielem.

Dziedziczenie sprzezone z chromosomem X

Mezczyzni maja po jednym chromosomie X i Y. Kobiety
maja dwa chromosomy X. W przypadku wystapienia
zmiany genetycznej w chromosomie X, u mezczyzn (ktérzy
maja tylko jeden chromosom X) zazwyczaj pojawiaja sie
objawy, natomiast kobiety maja dwa chromosomy X, wiec
u nich zwykle obawy nie rozwijaja sie i nazywane sa one
nosicielkami. Niektore nosicielki maja objawy choroby, ale
nie zdarza sie to czesto.

Ryzyko ponownego wystapienia:

W przypadku rodzicow dziecka z miopatii:

« Jesli matka jest nosicielka miopatii wrodzonej:
» Synowie:
¢ 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie syn z
miopatig wrodzona.
¢ 50% szansy, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie syn
niemajacy miopatii wrodzonej.
» Corki:
¢ 50% ryzyka, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie corka,
ktéra jest nosicielka, jak matka.
¢ 50% szansy, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie corka,
ktére nie jest nosicielka zmiany genetycznej i nie
ma miopatii. Nie jest nosicielkg zmiany genetycznej,
wiec nie przekaze jej swoim przysztym dzieciom.
« Jesli ojciec ma miopatii wrodzona:
¢ 100% ryzyka posiadania cérki bedacej nosicielka.
¢ 0% ryzyka posiadania syna z miopatia. Ojciec
przekaze synowi swoj chromosom Y, ktéry nie ma
zmiany genetyczne;j.
« Jesli matka nie jest nosicielka i ojciec nie ma miopatii:
¢ Ryzyko, ze wynikiem kazdej cigzy bedzie dziecko
z miopatii jest takie samo jak w ogdlnej populacji,
jednakze nie mozna wykluczy¢ mozaikowatosci
germinalnej.

Planowanie rodziny

Wiele osdb, zwtaszcza podejmujac decyzje o liczbie dziedi,
zastanawia sie, co im i cztonkom ich rodzin moze przynies¢
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przysztos¢. Identyfikacja mutacji genetycznych to pierwszy
krok w planowaniu rodziny w wypadku miopatii wrodzone;.
Gdy wraz z lekarzem poznasz mutacje, to na podstawie
typu dziedziczenia mozna trafniej oszacowad ryzyko dla
kazdej cigzy. Jesli ryzyko w rodzinie jest znaczace, mozna z
doradca genetycznym omowié opcje prenatalne, takie jak
zaptodnienie in-vitro (IVF) lub rozwazy¢ adopcje.

Mozliwosci badania pod katem przysztych
cigz
Gdy zidentyfikowano typ dziedziczenia miopatii wrodzonej

oraz zmiane genetyczng, mozna wykona¢ badania pod
katem przysztych cigz. Ponizej omoéwiono opcje badan.

Przed ciaza
+ Diagnostyka preimplantacyjna—PGD wykorzystuje

zaptodnienie in-vitro (plemnik i komorke jajowa taczy
sie w laboratorium). Zarodki sg badane pod katem
zmian genetycznych zidentyfikowanych u chorego
cztonka rodziny. Mozna implantowac wytacznie
zarodki bez zmiany genetycznej. Zapobiega to
urodzeniu dziecka z miopatia.

W trakcie ciazy
+ Biopsja kosmoéwki—CVS zazwyczaj wykonuje sie
miedzy 10 a 12 tygodniem ciazy. . Zeby sprawdzi¢,
czy dziecko jest nosicielem zmiany genetycznej



zidentyfikowanej u cztonka rodziny dotknietej
miopatig, do badan genetycznych pobiera sie
fragment tozyska. W zwigzku z tym, Ze jest to
procedura inwazyjna, niesie ze soba ryzyko poronienia.
« Amniopunkcja—Amniopunkcje zazwyczaj wykonuje
sie miedzy 15 a 20 tygodniem ciazy. Zeby sprawdzic,
czy dziecko jest nosicielem zmiany genetycznej
zidentyfikowanej u chorego cztonka rodziny, do badan
genetycznych pobiera sie ptyn owodniowy — ptyn
znajdujacy sie wokot ptodu. W zwiagzku z tym, ze jest to
procedura inwazyjna, niesie ze soba ryzyko poronienia.
 Nieinwazyjne badania prenatalne—NIPT zazwyczaj
wykonuje sie miedzy 10 a 22 tygodniem ciazy. Od
matki pobiera sie prébke krwi. Technika ta umozliwia
lekarzom na oddzielenie komdrek matki od komérek
dziecka krazacych w jej krwi. Nastepnie komorki
dziecka mozna przebadac pod katem zmiany
genetycznej zidentyfikowanej u chorego cztonka
rodziny. Od roku 2014 NIPT stosuje sie w badaniach
przesiewowych pod katem nieprawidtowosci
chromosomowych takich jak zespdt Downa, ale
w przysztosci moze by¢ on wykorzystywany do
wykrywania miopatii.

Pojecia genetyczne

Ponizszej przedstawiono czesto stosowane pojecia, ktére
moga wyjasni¢, dlaczego wzorce dziedziczenia nie sa
oczywiste.

Mozaikowato$é: czes¢ komorek ma zmiane genetyczna.
Pomysl o glazurze na Scianie z réznymi kolorami.

Mozaikowos¢ somatyczna: cze$¢ komodrek w organizmie
ma zmiane genetyczna. Zmiana genetyczna ma miejsce po
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zaptodnieniu, wiec tylko niektore komérki maja zmieniony
gen. Wyjasnia to, dlaczego objawy sa rézne w r6znych
czesciach ciata.

Mozaikowos¢ germinalna: czes¢ komérek komorki
jajowej lub czes¢ plemnikéw ma zmiane genetyczna.
Wyjasnia to, dlaczego matka lub ojciec dziecka z miopatia
nie sg nosicielami, ale maja kilkoro chorych dzieci.

Niepelna penetracja: zmiana genetyczna nie przejawia sie
u osoby, nawet jesli jest ona nosicielem zmiany genetycznej
zidentyfikowanej w rodzinie.

Zmienna ekspresja: rézni cztonkowie w rodzinie maja
rézne objawy, nawet jesli wszyscy maja te sama zmiane
genetyczna.

Niesymetryczna (nietypowa) inaktywacja drugiego
chromosomu X: kobiety maja dwa chromosomy X w kazdej
komorce ciata. Jednakze, tylko jeden chromosom X musi
by¢ aktywny w kazdej komédrce. Wybbér, ktéry chromosom

X jest aktywny, a ktdry nieaktywny, jest zazwyczaj losowy,
ale nie zawsze tak jest. Moze to wyjasnia¢, dlaczego u
niektdérych kobiet pojawiaja sie objawy choroby zwigzanej z
chromosomem X.

Heterozygota objawowa: nosicielki z objawami choroby sa
czasem nazywane objawowymi heterozygotami.

Podpunkty Aneksu

+ Badania nad miopatig wrodzona
« Podziat miopatii wg klasyfikacji genetycznej




Przejscie w dorostosc

Po okresie przebywania pod opieka zespotu specjalistow
pediatrii, znajacych Twdj przypadek, przejscie pod
opieke specjalistéw dla dorostych moze budzi¢ obawy

i watpliwosci. Jest to zupetnie zrozumiate, ale przy
wiasciwym przygotowaniu, przejscie moze poéjs¢ gtadko.
Wielodyscyplinarne zespoty ds. nerwowo-migsniowych

u 0s6b dorostych funkcjonuja w bardzo podobny
sposdb jak zespoty pediatryczne. Wiekszos¢ zespotdéw
wielodyscyplinarnych sktada sie z kardiologa, neurologa,
pulmonologa, specjalisty ds. wdzkdw inwalidzkich oraz
specjalistow rehabilitacji, pracujacych razem w tej samej
klinice lub wspdtpracujacych ze soba
w ramach réznych klinik. Specjalisci ci
powinni mie¢ rowniez doswiadczenie
w chorobach nerwowo-miesniowych,
tradycyjnie uznawanych za zaburzenia
wieku dzieciecego.

Wochodzac w dorostosé, warto stopniowo
przejmowac wieksza odpowiedzialnosc¢ za
wiasna opieka zdrowotna, np. uzupetniajac
swoje leki lub planujac wizyty lekarskie.
Opiekunowie przez wiele lat brali na siebie
caty ciezar obowiagzkow, wiec dla nich bedzie to réwniez
duza zmiana. W poczatkowym okresie przejscia pod opieke
dla os6b dorostych, opiekunowie moga zacza¢ polegaé

na nastolatku w kwestii udzielenia odpowiedzi na pytania
pielegniarki lub lekarza podczas wizyt kontrolnych.

Wybor lekarza podstawowej opieki zdrowotnej jest wazny.
Osoba ta powinna by¢ tatwo dostepna i szybko odpowiadac
na Twoje pytania i prosby. Osoba ta musi stac sie Twoim
rzecznikiem.

Twaj udziat w dbaniu o wtasne zdrowie jest wazny. Moze
juz weczesniej w tym uczestniczytes, ale wraz osiggnieciem
petnoletnosci ponosisz bezposrednia odpowiedzialnosé za
podejmowane decyzje. Udostepnianie informacji catemu
zespotowi jest korzystne dla wszystkich, a co najwazniejsze,
dla ciebie. Jednakze gdy osiggniesz petnoletnosc¢, zespot
medyczny bedzie ograniczony co do tego, ktére informacje
na temat Twojego leczenia moze przekazac rodzinie.

Jesli masz problemy z mowa, towarzystwo drugiej osoby
w czasie wizyt lekarskich, znajacej twodj specyficzny sposdb
méwienia, pozwoli sie upewnic, ze zespdt medyczny
rozumie ciebie i twoje potrzeby.

Z pomoca moze réwniez przyjsé
technologia, np. zabranie ze soba
urzadzenia przeksztatcajacego tekst

na mowe, mogacego odczytac na gtos
napisane przez ciebie kwestie. Jesli
podstawowy problem ze zrozumieniem
Twojej wymowy wynika z nosowania
otwartego, mozesz sprobowac zatkac
nos w trakcie méwienia, by skierowac
strumien powietrza do ust dla lepszego
wytworzenia gtosek.

Miopatia wrodzona nie jest choroba postepujaca, w ktorej
miesnie ulegaja rozpadowi, ale z biegiem czasu twoja forma
moze sie zmieniac. Jednak nie zaktadaj, ze kazdy nowy lub
zmieniajacy sie objaw jest zwigzany z miopatia. Osoby z
miopatig wrodzong sa tak samo jak ludzie zdrowi podatne
na rozne choroby i starzenie sie organizmu.

Ponizej wymieniono kilka spraw, ktére warto wzigé pod
rozwage.
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1. Ubezpieczenie zdrowotne

Ponizsze kwestie dotycza krajow bez panstwowego
ubezpieczenia zdrowotnego.
Zagadnienia ogolne

« Twdj pracodawca moze zaoferowac Ci ubezpieczenie
zdrowotne

+  Mozliwo$¢ uzyskania ubezpieczenia zdrowotnego w
ramach programu rzagdowego

« Niektérzy moga otrzymaé ubezpieczenie zdrowotne
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przez $wiadczeniodawce rodzica. dziatu kadr o ubezpieczenie zdrowotne w ramach
« Jesli Twoje koszty opieki zdrowotnej sa bardzo pracy
wysokie, mozesz rozwazy¢ zakup wtasnego
ubezpieczenia zdrowotnego. 2. Prowadzenie pojazdow mechanicznych
Zalecenia Do rozwazenia
» Spotkaj sie z pracownikiem socjalnym, aby pozna¢ « Ostabienie, ograniczony zakres ruchéw oraz
swoje opcje. spowolnione reakcje moga wptywac na zdolnos¢
« Jedli pracujesz, zapytaj przetozonego lub specjaliste z prowadzenia pojazdéw mechanicznych

Jedna z najwazniejszych decyzji,

ktére podejmiesz w zyciu to decyzja o
kontynuacji — po szkole $redniej — nauki na studiach, a jesli zdecydujesz si¢ 1§¢
w tym kierunku, ktéry uniwersytet wybraé. W przypadku osoby dorastajacej z
miopatig nemalinows, réwnie wazna bedzie decyzja odnosnie zamieszkania w
pkademiku lub pozostania w domu rodzinnym. To wybér, z ktérym zmagatam
sie gdy mialam 17 lat, poniewaz moi rodzice byli dla mnie wielkim wsparciem
przez cale zycie i nie mialam pojecia, czego si¢ bez nich spodziewa¢. Gdy w
[konicu zdecydowatam sie p6js¢ na studia do malej szkoly prywatnej oddalonej
ok. 30 minut od domu, rodzice zachecali mnie do zamieszkania w akademiku.
Powiedzieli ,,Musisz si¢ przekonac jak jest na studiach”. Jedli nie spodobatoby
mi sie po pierwszym roku, zawsze mogtam wrécic¢ i zamieszka¢ w domu przez
reszte studiow. Majac na uwadze, ze kazdy odczuwa swojg niepelnosprawnosé¢
inaczej, pomysl o wszystkich plusach i minusach tej decyzji przed jej
podjeciem. Jesli jest to jednak mozliwe, bardzo polecam zamieszkanie na

terenie kampusu podczas studiow.

« Karta parkingowa dla os6b
niepetnosprawnych

Zalecenia

« Spotkaj sie ze specjalista rehabilitacji
zawodowej, aby uzyskad informacje
na temat programoéw i mozliwosci
prowadzenia pojazddéw

« Sprawdz, czy mégtbys prowadzic
odpowiednio dostosowany pojazd.

* Planujac zakup samochodu, uwzglednij
miejsce na sprzet, z ktorym bedziesz

podrozowad.



3. Transport

Do rozwazenia

Komunikacja publiczna
moze by¢ dla ciebie
bardziej dostepna,
praktyczna lub
wygodniejsza niz
prowadzenie samochodu

Programy wspolnych
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Gdy kto$ cierpi na chorobe migéni, lekarze moga

zapomina¢, Ze moze on roéwniez mie¢ inne czeste

schorzenia, np. zwigzane z wiekiem lub plcig. Oto kilka
przemyslen osoby dorostej z miopatia wrodzong na ten temat: ,,Lekarze czesto zwalajg

wszytko na moje zaburzenie migéniowe. Gdy boli mnie palec u nogi - to z powodu zaniku
miesni. Tak samo zwiekszona masa ciata/spadek masy ciata. B4l w boku - choroba miesni

- cho¢ w rzeczywistosci byt to guz! Gdy dzieje si¢ z Tobg co$ niepokojacego, powinni Cig

dojazdow

« Kierowcy wolontariusze

« Transport medyczny

traktowac jak innych pacjentéw i szuka¢ prawdziwej przyczyny dolegliwosci, a nie tylko

ozklada¢ rece i mowic ,No c6z, to pewnie postep choroby miesni”.

* Zwrot kosztow podrozy
na wizyty lekarskie

Zalecenia

»  Spotkaj sie z pracownikiem socjalnym i/lub specjalista

rehabilitacji zawodowej, aby uzyskac informacje na
temat dostepnych opgji

4. Zycie w spotecznosci
Do rozwazenia

+ Wyznaczanie sobie celow
 Odkrywanie mozliwosci

» Wolontariat

« Zycie towarzyskie

» Zarzadzanie finansami

« Wysokie koszty opieki zdrowotnej
 Organizacja bezpiecznego mieszkania
+ Osiggniety poziom niezaleznosci
 Opieka pielegniarska w domu

» Wsparcie w ramach programoéw rzadowych
» Rzecznictwo we wiasnych sprawach

« Uniwersytet, szkolenie lub praca
 Dostepnos¢ stypendidéw

« Listy referencyjne od nauczycieli, lekarzy, terapeutow

+ Budowanie umiejetnosci do rozmdw o prace
 Zwiazki oraz seksualnos¢
Zalecenia

+ Podazaj za swoimi marzeniami i celami

+ Aby zminimalizowad wydatki korzystaj z tanszych
przychodni i opieki profilaktycznej.

« Mieszkanie z rodzing, przyjaciétmi lub wspétlokatorami

zapewni pomoc w zyciu codziennym i obnizy jego
koszty

 Rozwaz osrodki opieki dtugoterminowej

« Wyzsze wyksztatcenie oraz podjecie pracy moga
podnies¢ samoocene, dajac korzysci pieniezne i
spoteczne

« Korzystaj z programéw zawodowych, pomagajacych
klientom z niepetnosprawnoscia uzyskac prace
dostosowang do ich mozliwosci fizycznych

» Porozmawiaj z lekarzem lub psychologiem o zwigzkach

i seksualnosci

5. Opieka zdrowotna nad osobg dorosta

Do rozwazenia

« Ostabienie moze zwieksza¢ sie ze wzgledu na wielkosc i

ciezar dorostego ciata oraz starzenie sie

 Zawsze istnieje mozliwos¢ pojawienia sie nowej,
niezwigzanej z miopatia choroby

* Cukrzyca, otytos¢, zawat serca oraz udar sa czestsze u



0s6b starszych
 Zdrowie psychiczne
« Planowanie rodziny

« Stworz testament zycia (inaczej o$wiadczenie woli) w
zakresie postepowania medycznego

Zalecenia

« Cwicz i jedz zdrowo, aby zapobiega¢ cukrzycy i
zminimalizowac inne problemy zdrowotne

 Badaj sie pod katem potencjalnych probleméw ze
zdrowiem, by je szybko wytapad

» Dbaj o swoje potrzeby emocjonalne i poszukaj
pomocy terapeuty, jesli jej potrzebujesz

» Uzyskaj kopie swojej dokumentacji medycznej

» Rozwaz uzyskanie potwierdzenia genetycznego swojej
miopatii, jesli jeszcze go nie masz

« Jedli planujesz rodzine, zasiegnij porady genetycznej

*« Oméw z
lekarzem kwestie
antykoncepgji,
zanim zaczniesz
wspotzycie

« Jesli planujesz
posiadanie
dzieci, oméw z
lekarzem ryzyko
Zwigzane z Cigza

» Spotkaj sie
Z terapeuty
zajeciowym,
by zdoby¢
umiejetnosci
przydatne w
opiece nad
dzieckiem, jesli
adoptujesz
dzieci lub masz
wiasne.
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» Oswiadczenie woli pomoze Ci, wraz z lekarzem, ustali¢
jak ma wygladaé Twoje leczenie, jesli nie bedziesz
modgt samodzielnie podejmowac decyz;ji.




PRZEJSCIE W DOROStOSC

72

Podstawowe umiejetnosci, ktore nalezy osiagna¢ w mtodym wieku:

« Jak najwczesniej ucz dziecko rzecznictwa wtasnych spraw
« Rozwijaj umiejetnosci spoteczne dziecka juz na wczesnym etapie

Budowanie umiejetnosci w okresie szkoty sredniej:

Znalezienie | utrzymanie pierwszej pracy, gdy masz miopatie

Naucz sie mowic o niepetnosprawnosci tak, abys mogt ja wyjasnié¢
innym w najbardziej pozytywnym Swietle.

Zacznij rozmawiac o jej/jego wymarzonym zawodzie i
realistycznych opcjach opartych na zdolnosciach i rozwijajacych
sie umiejetnosciach.

Jesli dziecko chce zostaé zawodowym ptywakiem, ale jest to
niewykonalne, zapytaj co je w tym pociaga i znajdz prace z
zestawem umiejetnosci pasujacych do celéw zawodowego
ptywaka.

Wykorzystaj IEP (Indywidualny Plan Edukacyjny) jako narzedzie
sporzadzania jej/jego planow na przysztos¢, ukonczenia
odpowiednich kurséw, zdobycia mogacych utorowac droge doswiadczen, nawigzywania kontaktéw
miedzyszkolnych w celu spotkania wtasciwych ludzi.

Zostan cztonkiem grup lokalnych, wolontariuszem i poznaj wptywowych ludzi. Takie znajomosci otworza wiele
drzwi.

Okres odkrywania: znajdz swoje mocne strony i sprobuj je wykorzysta¢ w tym, co chcesz robid.

Istotne jest zaangazowanie i wsparcie rodziny w ten proces, utrzymuj wysokie, acz realistyczne oczekiwania
wzgledem mtodych ludzi

Cwicz w domu: prowadzenie rozméw telefonicznych, zachowanie sie w towarzystwie, planowanie budzetu,
sporzadzania listy zakupow, zarzadzanie domem, itp.

Zgtos sie na ochotnika do miegjsca, w ktérym chciatbys pracowad - bedziesz mie¢ ,wejscie”, czekajac na
mozliwos¢ stazu lub stanowiska.

Dostosowanie miejsca pracy moze by¢ proste: zamiast obniza¢ poidetko wodne, zainstaluj obok, nieco nizej,
podajnik kubeczkdw.

Jesli potrzebujesz dostosowania miejsca pracy, powiedz o tym otwarcie podczas rozmowy o prace.
Poinformowanie pracodawcy o swojej diagnozie jest wtasciwe tylko wtedy, gdy jestes widocznie
niepetnosprawny lub potrzebujesz adaptacji w miejscu pracy. Pracodawcom nie wolno pytac o
niepetnosprawnosc.

Przecwicz, jakie pytania moga sie pojawic¢ na temat Twojej niepetnosprawnosci i jak na nie odpowiadaé w
najbardziej pozytywny sposéb.

Pracodawcy czesto stwierdzajg, ze pracownicy z niepetnosprawnosciami sa najlepsi, poniewaz bardziej niz inni
doceniaja to, co maja.

Wybadaj, jakich cech szukaja pracodawcy u mtodych ludzi, ktérych planujg zatrudni¢. Moga to by¢ rzetelnos¢,
punktualno$¢, uczciwos¢, umiejetnosci komunikacyjne, cheé do nauki, elastycznosé.




Radzenie sobie z diagnoza miopatii
wrodzonej

Pierwszymi uczuciami po otrzymaniu diagnozy miopatii
wrodzonej moga by¢ szok, emocjonalne odretwienie,
wyparcie, zto$¢ lub obawa o przysztos¢. Wiele oséb
zadaje retoryczne pytanie: dlaczego tak sie stato? Okres
niepewnosci i trudnosci emocjonalnych jest czyms
naturalnym, ale stosujac odpowiednie strategie, mozna
sobie z nimi poradzic.

Rodziny, w tym dalsi krewni, radza sobie z nowym
wyzwaniem w rézny sposob. Niektore rodziny Spiesza

Z pomoca, natomiast inne nie potrafig mu sprostac i
wycofuja sie. Jest to takze szczegolna préba dla matzenstwa.
Matzonkowie moga niestusznie wzajemnie sie obwiniac.
Inne pary zblizg sie do siebie jeszcze bardziej. Dziadkowie
moga miec trudnosci w zaakceptowaniu nowej dynamiki
rodziny. Mtodsze rodzenstwo moze czuc sie oszukane

i przestraszone. Gtéwny opiekun znajdzie sie pod
przyttaczajaca presja. Osobe chora oraz catg rodzine czeka
wiele wyzwan.

Przede wszystkim zaakceptuj, ze Twoje zycie rodzinne
bedzie wygladato inaczej niz planowates lub oczekiwates.
Trzeba od nowa zdefiniowaé nadzieje i marzenia rodziny.
Oczekiwania te moga ewaluowac wraz ze zmiang
funkcjonowania osoby z biegiem lat. Uwierz, ze dasz rade
przez to przejsc. Poszukaj wsparcia i zrozumienia u oséb w
podobnej sytuacji. Odkryj, jak by¢ opiekunem, ktérym nigdy
nie spodziewates sie zosta¢. Wypracuj codzienng rutyne.
Ucz sie. Odnajduj rados$¢ w najmniejszych rzeczach.

Kilka dobrych sposobow radzenia sobie ze stresem:
* Znajdz czas na odpoczynek i robienie tego, co kochasz.
¢ Znajdz czas na spotkanie z osobami bliskimi (kawa,
obiad, grupa wsparcia, itp.).

* Przyjmuj oferowang pomoc.

* Pros o pomoc, gdy jej potrzebujesz.

« Rozmawiaj o swoim dniu, czynnikach stresogennych,
uczuciach, itp.

« Cwicz rozcigganie.

« Medytu;.

« Chodz na spacery lub ¢wicz.

« Spij, gdy tego potrzebujesz.

« Utrzymuj zdrowa diete.

« Badz zorganizowany, trzymaj sie harmonogramu,
sporzadzaj listy.

« Szukanie profesjonalnej terapii lub wsparcia medycznego
w razie potrzeby nie jest niczym wstydliwym.

Radzenie sobie z diagnoza i jej akceptacja moze zmieniaé
sie z biegiem czasu. Dla wielu oséb okres bezposrednio
po postawieniu wstepnego rozpoznania stawia najwiecej
wyzwah emocjonalnych. Znalezienie skutecznych strategii
sprostania sytuacji moze potrwaé. Osoby chorujace na
miopatie wrodzong moga miec¢ szczesliwe, petne radosci
zycie rodzinne.

Czesto najlepszym wsparciem sg relacje z osobami, ktére
juz przez to przeszty. Nawet jesli nie macie tej samej
diagnozy, rozumiejg one uczucia, ktérych doswiadczasz.
Grupy online dotyczace danej choroby oraz lokalne grupy
wsparcia dla osdb z niepetnosprawnosciami i rodzin moga
by¢ nieocenionym zasobem.

W dalszej czesci tego rozdziatu zamiescilismy zbiér
osobistych historii oraz wywiadow z rodzicami i osobami
zyjacymi z miopatig wrodzonga. Podzielili sie oni swoimi
myslami i uczuciami w nadziei, ze beda stanowity dla
Was Zrodto wsparcia oraz pomystow na kolejne etapy tej
podrézy.
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wrodzona.

1. W obliczu

wielu czynnikéw
stresogennych

Mam wrazenie, ze nowym rodzicom probujacym radzié

sobie z miopatia dziecka i jej licznymi powiktaniami,
trudno utrzymac sie emocjonalnie ,na powierzchni”.
Po pierwsze, opieka nad dzie¢mi podtaczonymi do
respiratora jest wyczerpujaca
fizycznie — czas zabieraja
codzienne interwencje
oddechowe oraz karmienie
przez sonde. Nawet w
szpitalu rodzice nie moga sie
.zrelaksowac”, poniewaz nie
zawsze moga ufac tamtejszej
opiece. Miopatia to proces
zatoby - niektorzy radza
sobie z nig samodzielnie,

dla innych korzystna jest
pomoc. Na szczescie sg grupy
wzajemnego wsparcia, do
ktorych rodzice moga sie zwrocic. Zdrowie psychiczne
oznacza zdolnos¢ cieszenia sie dniem codziennym
niezaleznie od sytuacji - skutecznego radzenia sobie z
wieloma czynnikami stresogennymi.

2. Odnalezienie spokoju dzieki szczerej
rozmowie

Mozliwo$¢ porozmawiania z kim$ otwarcie o
trudnosciach bardzo mi pomaga. Ogromna ulge
przynosi zwerbalizowanie tego, co mi lezy na sercu lub
chodzi po gtowie. To przywraca spokdj — nie oczekuje,
ze ktos bedzie miat wszystkie odpowiedzi, ale chec
wystuchania oznacza dla mnie bardzo duzo. Dzieki temu
nadal daje rade.

3. Uczciwy opis zmagan

Nienawidze wychodzi¢ samej i za wszelka cene tego
unikam. W miejscach publicznych mam ataki leku i

Zbior historii rodzicow oraz osob, na zycie ktorych wptyneta miopatia

paniki, bo jest wielu nieznajomych, ktorych smieszy moja
niepetnosprawnosc i tylko sie gapia i zartuja. Cierpie tez
na depresje. Nie mysle o mojej niepetnosprawnosci, do
czasu, gdy mi ja kto$ wytknie. Swiadomos¢, ze wkrétce
nie bede w stanie podnies¢ wtasnego syna i zmagania,
by cos z nim razem robi¢, sg przygnebiajace. Brak pracy
doprowadza mnie do wsciektosci i martwie sie jak
optacic¢ swiadczenia zdrowotne.
Zycie jest ciezkie, ale nadal je
kocham! Lubie by¢ wyjatkowa,
ale czasami mnie to bardzo
przyttacza.

4. Presja odczuwana przez
matke

Czasami czuje, jakbym miata
utonaé w morzu stresu, ktéry
odczuwam. Ale zbieram sie

w sobie i dla rodziny robie
radosna mine. CALY CZAS
martwie sie o moje dziecko.
Czy jest zdrowa, czy jest szczesliwa, co moge jeszcze
zrobi¢, by utatwic jej zycie, czy jestem wystarczajaco
dobra matka, czy dobrze ucze ja w domu, czy zwracam
wystarczajaco uwagi na inne moje obowiazki, itp. itd...
Ludzie patrza na moja corke i moéwia: ,Wow, wyglada
super!”. Ale nikt nie wie ile krwi, potu i ez mnie to
kosztowato. Martwie sie, co przyniesie przysztos¢, ale
boje sie o tym moéwi¢, bo zaczne ptakac i nie bede
mogta przestal. Bardziej niz czegokolwiek innego
pragne, by byta szczesliwa, niezaleznie od tego co zycie
ma w zanadrzu.

5. Upamietnienie zycia dziecka

Jesli kiedykolwiek zastanawiates sig, jak pomdc rodzicom
w zatobie — pamietaj o ich dziecku. Nie bdj sie poruszac
tego tematu, poniewaz — uwierz mi — przez caty czas
myslimy o tych, ktérych straciliSmy.
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Mdj syn konczy dzisiaj 2 lata i mysle, jakim darem sie
okazat. Coraz lepiej wyraza swoje pragnienia i potrzeby,
ale nie prosi o duzo. Kocha swoja wieczorng rutyne. Gdy
podwiesze zestaw do nocnego karmienia, a potem zatoze
ortezy na jego znieksztatcone stopy, pokazuje ,ksigzke",
sktadajac i otwierajac dtonie. Nastepnie wskazuje miejsce
obok niego, upewniajac sig, ze sigde tam, gdzie zawsze.
Gdy czytamy, korzysta z jezyka migowego, aby nazywad
zwierzeta na kazdej stronie. Ostatnio jego ulubiencem jest
lew. Gtadzi rekami gtowe z gory na dot, pokazujac grzywe
i dodajac warczenie dla wiekszego efektu. Witasnie zaczat
moéwic kilka stow. ,EImo” to najbardziej skomplikowane
stowo jakie wymowit, wiec bedziemy swietowad dzisiaj z
Elmo na torcie.

Ma trudnosci z podnoszeniem rak nad gtowe, ale
wyciaga je do mnie, gdy styszy muzyke i chce tanczyd.
Kolejnym elementem dzisiejszego Swietowania beda
tance w salonie. Jest prawdziwym chtopcem, kocha
samochody, ciezaréwki i pociagi. Kocha rowniez bawié sie
ze starsza siostra, nawet ciggnie ja za wiosy i rzuca w nig
réznymi rzeczami.

Spogladajac wstecz na dwa minione lata, widze ponury,
niepewny i skalisty krajobraz. Ale przypominam sobie
tez rados$¢, zaskakujaca nas na kazdym kroku. Rados¢
o wiele stodsza z powodu dotkliwosci smutku i obaw
pojawiajacych sie, gdy Twoje dziecko cierpi na chorobe
nerwowo-miesniowa. Teraz przystajemy, by w petni
docenic zwykte chwile, ktére zdarzaja sie podczas
wychowywania dzieci. Chwile, ktére mogtabym inaczej
przeoczyd.

Rados¢ przybiera nieoczekiwane ksztatty. Np. widok
mojego syna siedzacego na stotku i po raz pierwszy
prébujacego odepchnad sie do stania przy wannie —
tylko po to, aby mégt sie pobawié z siostrg, gdy ta sie

Wpis z blogu matki, dla ktorej pisanie jest narzedziem terapeutycznym.

kapie. Lub mozliwosé nakarmienia go ,prawdziwym”
jedzeniem, gdy blenduje produkty dla dzieci, jogurt,
quinoa, kurczaka i podaje to przez sonde. Sa jeszcze
rodzice innych dzieci, ktérych inaczej bysmy nie poznali
i mozliwos$¢ dzielenia z nimi gtebokiego wzajemnego
zrozumienia.

Nawet trudne sytuacje zahartowaty nas i wzmocnity. Jak
wtedy, gdy moj syn byt przymocowany pasami na czas
tomografii swojej nieksztattnej gtowki i krzyczat ,Mama!”,
gtosniej i wyrazniej niz kiedykolwiek. Ptakatam cata droge
do domu, ale na szczescie wszystko byto w porzadku.
Lub osiggniecie stanu, gdy w koncu jestem zadowolona
(zazwyczaj), wpuszczajac istng armie pielegniarek i
terapeutéw do naszego domu. Zdolnos¢ do zycia bez
odpowiedzi na pytania, jaki bedzie nastepny etap jego
leczenia. Zazwyczaj znajduje odpowiedz dzieki modlitwie
i starannym poszukiwaniom.

Dwa lata temu miatam za soba catg noc porodu, a
dziecko nadal nie kwapito sie do przyjscia na Swiat.

Byto to bardziej trudne psychicznie, niz fizycznie,

gdyz wiedziatam, ze dzidziu$ wewnatrz mnie ma
znieksztatcone stopy i zastanawiatam sie, co jeszcze
moze by¢ nie tak. M6j maz zapewniat ciggte, cierpliwe
wsparcie. Nigdy nie wyobrazatam sobie takiego wstrzasu
w naszym zyciu. Ale nie mogtam réwniez przewidzie¢, jak
bardzo stodkie usposobienie i wewnetrzna sita mojego
syna pomoga nam czerpac rado$¢ z kazdego dnia i jak
zmotywuja nas do swietowania i cieszenia sie nim.
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Moj syn urodzit sie w 2006 roku z bardzo obnizonym
napieciem miesniowym, stabym ptaczem i obwista
skorg zamiast miesni. Fala uderzeniowa takich narodzin,
pogrzebanie nadziei na zdrowe dziecko, pograzyty
mnie na wiele dni we mgle przerazenia i strachu. Nikt
nie wiedziat, co to za choroba, wiadomo byto tylko, ze
dziecko ma trudnosci z samodzielnym oddychaniem,
nie moze zamkna¢ ust do ssania i potrzebuje odsysania
$liny z drég oddechowych. Jedyne co mogtam zrobi¢,
to czuwaé w dzien i w nocy obserwujac monitory na
oddziale intensywnej terapii.

Powrét do domu po dwéch miesigcach byt wielkim
wydarzeniem, petnym podniecenia z powodu
postepdw i oczekiwania, ze jaki$ rodzaj normalnosci
pojawit sie wreszcie na horyzoncie. Nikt jednak nie
przygotowat mnie ani mojej rodziny na inwazje mate;j
armii pielegniarek, specjalistow od wentylacji, sprzetu
medycznego, fizjoterapeutow i tym podobnych. Na
szum urzadzen, ktére przeksztatcity pokdj mojego
syna w miniaturowy oddziat intensywnej terapii. Na
pielegniarki pojawiajace sie w naszym domu o dziwnych
porach, np. o 22:00 lub w trakcie obiadu. Wymagato to
znacznego dostosowania po stronie kazdego cztonka
rodziny, chyba najbardziej ze strony pozostatej dwojki
naszych dzieci. Poswiecaliémy im z mezem mnigj

czasu i energii, a tak bardzo wyczekiwane malenstwo z
pewnoscia przysporzyto im zmartwien i rozczarowan.

Batam sig, ze zbyt mocno sie to na nie przetozy, wiec
postaratam sie, by codziennie popotudniu przychodzita
pielegniarka, abym mogta z nimi spedzaé czas jak
niegdys, np. pomaga¢ w odrabianiu pracy domowej lub
zawozi¢ na lekcje gry na fortepianie.

Dzieci trzymaty brata i bawity sie z nim od czasu do
czasu. Patrzac z perspektywy mam wrazenie, Ze mogtam

Krétka historia mamy dziecka ze specjalnymi potrzebami technologicznymi
wynikajacymi z ciezkiej choroby miesni.

je troche bardziej wigczy¢ w codzienna opieke nad nim.
Mogtoby to im pomdc w zbudowaniu gtebszej wiezi.

Pielegniarki byty po czesci intruzami w naszym domu,
ale tez koniecznoscig, pozwalajaca mi zaznac troche
wolnosci. MieliSmy szczescie, ze dziadkowie mieszkajacy
w poblizu pomagali nam przy starszej dwdjce. Bytam
szczesdliwa, ze maja opieke kochajacej Babci.

Zmienity sie nasze wakacje i rozrywki. Rozwigzaniem
byto umawianie pielegniarek na sobotnie popotudnia,
bysmy zima mogli zabrac starsze dzieci na narty, a latem
nad jezioro. Byto dla mnie wazne, by w miare mozliwosci
miaty one normalne zycie. Dtuzsze wakacje oraz czas bez
syna byty mozliwe dzieki pomocy specjalnej pielegniarki,
do ktoérej mieliémy ogromne zaufanie i ktéra zabierata
go do siebie na kilka dni. Ptacilismy jej dodatkowo z
funduszu opieki i wiedzielismy, ze bedzie bezpieczny i
szczesliwy, gdy my jako para lub rodzina korzystalismy z
tej potrzebnej i odswiezajacej przerwy.

Z perspektywy kilku lat widze, ze nasza rodzina data
jakos rade, a jesli mogtam cos zrobic lepiej, to skorzystaé
z terapii rodzinnej, matzenskiej i indywidualne;.
Terapeuta w razie potrzeby doradzi, pomoze sie skupic,
a nawet poprowadzi we wiasciwym kierunku.

Terapeuta rozumie trudnosci, ktére napotykasz.
Stawianie czota tym wyzwaniom z czyja$

pomoca zamiast samotnie mogto mi zaoszczedzi¢
ciezkich przejsc. Teraz, gdy moj syn jest nastolatkiem,
sprawy troche sie uspokoity, ale nadal musimy
przezwyciezac rézne trudnosci.
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Lynda Roy, jest pod
kazdym wzgledem

kobieta bardzo
zapracowana. Pracuje w lokalnym osrodku zdrowia,
zapewniajacym dostep bez barier osobom z
uszkodzeniem rdzenia kregowego, w tym chorobami
nerwowo-miesniowymi. Pracuje réwniez dla
organizacji zapobiegajacej przemocy w programie
dla kobiet z niepetnosprawnosciami. Do tego uczy w
George Brown College w Toronto, w ramach programu
Rzecznictwa dla Kobiet i Dzieci Doswiadczajacych
Przemocy (Assaulted Women and Children’s Advocacy
Program). Uffl Umoéwienie sie na rozmowe z bardzo
zajeta aktywistka sprawiedliwosci spotecznej to
ambitne wyzwanie, ale byto warto. Aha, dodajmy, ze
Linda cierpi na miopatie wrodzona.

1. Co sktonito Cie do wybrania takiego zawodu?

Droga wiodaca do wybranego przeze mnie zajecia
byta kreta z wielu powodéw. Sprowadzaja sie one do
tego, ze najbardziej interesowata mnie sprawiedliwos¢
spoteczna i wspieranie spotecznosci w dokonywaniu
pozytywnych zmian spotecznych. Przekonatam sie, ze
najbardziej innowacyjnymi myslicielami byli dziatacze
spoteczni i naukowcy zyjacy z niepetnosprawnoscia.
Odkrytam, ze naprawde lubie czytaé artykuty i ksiazki
oraz doceniam sztuke, ktéra koncentruje sie na
celebrowaniu niepetnosprawnosci, w szczegolnosci
jesli dotyczy tozsamosci, wygladu ciata i seksualnosci.

2. Dobrostan psychiczny to bardzo wazna kwestia,
szczegolnie dla oséb z miopatig wrodzona. Jako osoba
zyjaca z ta choroba, podziel sie z nami wiedzg, co
oznacza dobrostan psychiczny na réznych etapach
zycia.

Sadze, ze najtrudniejszg czescia dorastania z miopatia
byto wypracowanie pozytywnej samooceny. Dla mnie,
miopatia to nie tylko niepetnosprawnos¢ fizyczna, ale

Wywiad z Lyndg Roy, BA, MSW

tez inny wyglad twarzy i to sa dwa bardzo rézne

doswiadczenia. Spoteczenstwo czesciej wybacza
niepetnosprawnos¢ fizycznga, ale nie jest juz tak
taskawe w przypadku réznic w wygladzie twarzy,
zwilaszcza wzgledem mtodych kobiet i dziewczat. Przez
bardzo dtugi czas miato to negatywny wptyw na moja
samoocene i postrzeganie wlasnego ciala.

Gdy zyjesz z dowolng rdznica fizyczng, dorastanie
skupia sie na tym, czego Twoje ciato nie jest w stanie
zrobié¢, a nie na celebrowaniu sposoboéw, na jakie
miodzi ludzie moga nauczy¢ sie rozwigzywac problemy
robigc cos inaczej. Niezaleznos¢ jest rowniez czesto
zbyt wasko definiowana. Na przyktad bedac dzie¢mi
czesto otrzymujemy komunikaty, ze wézki inwalidzkie
nie s sposobem na niezalezno$¢, ale sposobem bycia
zaleznym. W przypadku wielu z nas, z ograniczeniami
fizycznymi, nie jest to prawda.

Zaledwie dwa lata temu zdecydowatam sie na zakup
pierwszego elektrycznego wézka inwalidzkiego. Byta
to dla mnie trudna decyzja i do dzisiaj mam z nig
ktopot, pomimo tego, ze aby pracowac potrzebuje
urzadzenia wspomagajacego mobilnos¢ (nie tylko
samochodu), ktére pozwala mi ograniczyc stres,
zmeczenie i skoncentrowac sie na pracy. Elektryczny
wozek inwalidzki pomégt mi osiagnaé nowy poziom
dostepnosci najblizszego otoczenia. Nadal chodze i
prowadze samochdd, ale wézek inwalidzki to kolejna
opcja, ktéra zwieksza moja niezaleznosc.

Ponadto uwazam, ze wazne jest posiadanie grona
0s6b o podobnych doswiadczeniach zyciowych, z
ktérymi mozesz sie spotkac i porozmawiaé o kwestiach
majacych na ciebie wptyw. Dla wielu z nas zycie z
miopatia oznacza, ze tracimy pewne zdolnosci i by¢
moze nawet dobre zdrowie w mtodszym wieku niz
osoby sprawne. Sadze, ze wazne jest stworzenie sieci
0s6b majacych podobne doswiadczenie zyciowe, a
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takze wsparcie ze strony
przyjaciot i rodziny.

3. Co najbardziej niszczy
zdrowie psychiczne

w przypadku osoby z
miopatig wrodzong?

W przypadku kazdej osoby, ktora zyje z
niepetnosprawnoscia fizyczna istnieje wiele mitéw i
stereotypow, stanowiacych bariere przed rozwojem
gtebszych zwiazkéw. Gdy sie nad tym zastanowi¢, to
jeszcze 40 lat temu osoby z niepetnosprawnosciami
trzymano w domu lub w instytucjach. Ta historia
oznacza, ze wiekszos$¢ zdrowych oséb nigdy

nie miata regularnego kontaktu z osobami z
niepetnosprawnosciami i nie miata mozliwosci
stworzy¢ z nimi gtebszych zwiazkéw. Do dzisiaj w
swojej pracy widze osoby zyjace w izolacji. Ubostwo
réwniez jest tutaj istotnym czynnikiem. Dostepnos¢
to nie tylko automatyczne drzwi i podjazdy, to tez
likwidowanie barier finansowych. Wiekszos¢ oséb z
niepetnosprawnosciami nadal pracuje ponizej swoich
kwalifikacji lub nie pracuje wcale i czesto zyje znacznie
ponizej poziomu ubdstwa. Co to oznacza? Oznacza to
samodzielne wykluczenie z wydarzen towarzyskich,
takich jak proszone kolacje, ze wzgledu na koniecznos¢
odwzajemnienia zaproszenia. Oznacza to brak
mozliwosci zakupu karnetu na sitownie lub wziecia
udziatu w kursie. A sa to sytuacje, ktére utatwiaja
poznanie nowych ludzi i rozwéj nowych przyjazni.

4. W jaki sposob ludzie z miopatia moga poprawic
swoje zdrowie psychiczne na réznych etapach zycia?

Rodzice moga odegrac wazna role w zapewnieniu
swojemu dziecku poczucia wiasnej wartosci. Rozmawiaj
otwarcie i uczciwie o niepetnosprawnosci dziecka.
Stuchaj uwaznie pytan dziecka i odpowiadaj doktadnie
na temat, o ktory ono pyta. Jesli pyta, to jest gotowe
na odpowiedz. Wszyscy styszeliSmy negatywne rzeczy
o tym, jak wyglada zycie z niepetnosprawnoscia, ale nie
powinno to decydowac o naszym jego postrzeganiu.
Zeby wspieraé dzieci z niepetnosprawnosciami, trzeba
sie ,oduczyc¢” tych negatywnych stereotypow, doceniac

i celebrowac wszystkie wyjatkowe cechy dziecka.
Niepetnosprawnosé zawsze bedzie czescig Twojego
dziecka, ale jest to w porzadku, o ile nie definiuje go
jako catosci, a inne elementy tozsamosci dziecka sa
doceniane.

Dla tych z nas, ktorzy maja prace, bardzo wazna jest
rébwnowaga praca/zycie. Nie zawsze udawato mi sie
znalez¢ te rownowage, ale wiem, ze musze bardziej
zwracaé uwage na moje ciato i nastroje. Pod koniec
dnia mamy mniej rezerw, niz osoby, ktére nie choruja
na miopatie.

Sadze, ze wazna role dla zdrowia psychicznego
odgrywa utrzymanie aktywnosci. Dla wielu z nas
codzienna haréwka w pracy moze okazac sie
niemozliwa z wielu przyczyn. Wolontariat to idealny
sposob na realizacje swoich pasji, pozostanie
aktywnym i spotykanie nowych ludzi.

Do utrzymania dobrej kondycji psychicznej najbardziej
przyczynia sie u mnie posiadanie zréznicowanych
zainteresowan oraz dobre, trwate zwiazki z osobami

z mojego otoczenia. Ciesze sie czasem wolnym
spedzanym z przyjaciétmi i bliska rodzina. Lubie by¢
wsrod ludzi, ktérzy mnie rozSmieszaja. Nie chce kogos,
kto zawsze rozmawia ze mna o niepetnosprawnosci,
poniewaz to pokazuje, ze postrzega mnie tylko w
jednej ptaszczyznie. Jednoczesnie, nie chce kogos, kto
udaje, ze moja niepetnosprawnos¢ nie istnieje. Moje
doswiadczenia zostaty oparte na wielu aspektach mojej
tozsamosci, a niepetnosprawnosé jest jednym nich.
Sadze, ze ignorowanie czyjej$ niepetnosprawnosci
wydaje sie dziwne i w jaki$ sposéb deprecjonuje
podstawowa czes¢ tego, kim jesteSmy.

5. Co jeszcze nalezy zrozumie¢, jesli chodzi o zdrowie
psychiczne w kontekscie miopatii wrodzonej?

Sadze, ze spoteczne wyznaczniki zdrowia i poziom
dostepu do mieszkan, zatrudnienia, aktywnosci
spotecznej i rozrywki odgrywaja kluczowa role dla
naszego zdrowia psychicznego. Odnosi sie to tez do
0s6b zyjacych z miopatia.
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Zasady stosowania koflatora, osoba dorosta

Peten opisu produktu, w tym wskazania i przeciwwskazania
odnosnie stosowania, znajduja sie w instrukgji dla
uzytkownikdw twojego asystora kaszlu i powinienes sie

z nimi zapoznac. Jezeli uznano, ze zastosowanie asystora
kaszlu jest konieczne ze wzgleddw klinicznych, ponizsze
wskazéwki mozna wykorzysta¢ jako sugerowane zasady
terapii przy uzyciu koflatora.

Wskazania: Dla kazdego pacjenta, ktory nie moze

kaszle¢ lub skutecznie usuwaé wydzieliny z powodu
zmniejszonego szczytowego przeptywu wydechowego.
Osoby, dla ktorych uzywanie asystora kaszlu jest korzystne
to pacjenci z uposledzeniem efektywnosci kaszlu na
skutek dystrofii miesniowej, miastenii, polio lub innego
zaburzenia neurologicznego z czeSciowym paralizem
miesni oddechowych, takiego jak uraz rdzenia kregowego.
Moze by¢ on stosowany w leczeniu nieskutecznego kaszlu
wskutek choréb ptuc, takich jak rozedma, mukowiscydoza
oraz rozstrzenie oskrzeli. Jest skuteczny zaréwno u
pacjentdw z tracheostomig, jak pacjentéw wentylowanych
nieinwazyjnie.

Przeciwwskazania:

* kazdy pacjent z rozedmga pecherzowa w wywiadzie

* podatnos¢ na odme optucnowa oraz odme $rodpiersiowa
* niedawno przebyta barotrauma

Omoéwione powyzej przeciwwskazania nalezy doktadnie

rozwazy¢ przed uzyciem.

Ostrzezenia i srodki ostroznosci: Zapoznaj sie z
podrecznikiem uzytkownika koflatora.

Wdrozenie koflatora: Podtacz obwdd uzytkownika do
wyjscia asystora kaszlu z filtrem przeciwbakteryjnym/
wirusowym, rurka o gtadkim otworze oraz odpowiednim
zestawem: maska, ustnikiem lub adapterem do
tracheostomii. W przypadku korzystania z maski, powinna
by¢ ona w odpowiednim rozmiarze i $cisle przylegac do
twarzy.

Rozpocznij od cisnien wdechowych pomiedzy +10 a +15
c¢m H20 i ci$nien wydechowych pomiedzy -10 a —15 cm

H20 i utrzymuj je w okresie adaptowania sie do urzadzenia.

Sprawdz poczatkowe cisnienia lub wszelkie zmiany
wymogow cisnienia zamykajac obwod w czysty sposob i
wykonujac cykl wdechéw i wydechow. Powtdrz te czynnosc
kilka razy, patrzac na wartosci cisnienia.

Ustawienia i tryby: Rozpocznij od trybu recznego lub od

trybu auto.

W przypadku trybu recznego: przesun reczny przycisk
wyboru z wdechu na wydech 4-6 razy przytrzymujac
cisnienie wdechowe przez 2-3 sekundy, co wystarcza na
wykonanie petnego gtebokiego wdechu, nastepnie szybko
zmien na wydech przez 2-3 sekundy.

W przypadku Trybu auto: przesun na Tryb auto. Ustaw
czas wdechu na 2-3 sekundy i czas wydechu na 2-3
sekundy.

Wraz z kolejnymi zabiegami powoli zwiekszaj cisnienia, o 5
c¢cm H20 w kazdym cyklu wynoszacym 4-6 oddechéw, az do
uzyskania optymalnych cisnien w celu usuniecia wydzieliny.
Typowe cisnienie wdechowe waha sie pomiedzy 40 cm H20
a 70 cm H20. Optymalne cisnienie wdechu moze réznic sie
w zaleznosci od pacjenta, w zaleznosci od podatnosci ptuc i
Scian klatki piersiowej. Typowe cisnienia wydechu waha sie
pomiedzy 40 cm H20 i 70 cm H20.

Czas trwania i przebieg terapii: Standardowy zabieg
polega na zastosowaniu 4-6 nastepujacych po sobie cykli
wdmuchiwania/wydmuchiwania kaszlu.

Widoczna wydzieline nalezy usuna¢ odsysajac ja z ust,
rurki tracheostomijnej lub obwodu. Nastepnie uzytkownik
powinien odpoczaé przez 20-60 sekund i powrdci¢ do
normalnego trybu wentylacji i przepisanego przeptywu
tlenu, jedli jest on niezbedny. Petna terapia obejmuje cykle
kaszlu, na zmiane z okresami odpoczynku, powtarzane 4-6
razy.

Korzystanie z tracheostomia: Terapie z uzyciem asystora
kaszlu mozna stosowac przez rurke tracheostomijna
korzystajac z adaptera tracheostomii 15 mm lub
podtaczajac bezposrednio do systemu odsysania w uktadzie
zamknietym, co umozliwi tatwe usuniecie wydzieliny z

rurki tracheostomijnej. Wyzsze cisnienia wydechu moga

by¢ niezbedne w celu poradzenia sobie ze zwiekszonym
oporem ze strony tracheostomii lub rurki dotchawiczej.

W przypadku terapii z uzyciem koflatora przez rurke
tracheostomijng zaleca sie zastosowanie srodkéw do
wychwytywania wydzieliny, ktéra moze potencjalnie
gromadzi¢ sie w obwodzie urzadzenia wentylujagcego. Moze
do tego stuzyc¢ standardowa putapka wodna, putapki na
plwociny lub przedtuzenie obwodu z karbowaniem.
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Plan ekstubacji

Mozesz znalez¢ sie w sytuacji, w ktorej zaistnieje
koniecznos¢ zaintubowania cie w szpitalu. Oznacza to, ze
ze wzgledu na trudnosci z oddychaniem przez usta lub nos,
rurka intubacyjna zostanie umieszczona w twojej tchawicy.
Gdy problemy z oddychaniem zmniejsza sie, mozna usuna¢
rurke. Procedure usuwania rurki okresla sie jako ekstubacje.
W przypadku planowanego zabiegu chirurgicznego,
kwestie te nalezy oméwié wczesniej z chirurgiem lub
anestezjologiem.

Moga zaistniec sytuacje, w ktorych Twoj zespdt medyczny
napotka trudnosci przy ekstubacji. Informacje na temat
problemoéw z oddychaniem w sytuacji nagtej wraz ze
szczegdtowym protokotem okreslajgcym sposéb ekstubacji
i przejscia do wentylacji nieinwazyjnej mozna znalez¢ na
kolejnych stronach. Opracowany na podstawie pracy dr.
Schroth i Bacha protokét nosi tytut ,Zalecenia odnosnie
opieki pooperacyjnej oraz ekstubacji dzieci i oséb dorostych
z chorobami nerwowo-miesniowymi”. Innym materiatem
jest artykut wspomniany ponizej. Wszystkie je mozna
wydrukowac i przekaza¢ lekarzom.

"Extubation of patients with neuromuscular weakness: a
new management paradigm.” autor Bach JR1, Goncalves
MR, Hamdani |, Winck JC. Chest. 2010 May;137(5):1033-9.
doi: 10.1378/ chest.09-2144. Epub 2009 Dec 29.

Wedtug autorow (Bach i inni) ten protokdt okazat sie
skuteczny w zapobieganiu tracheostomii i utrzymywaniu
wentylacji nieinwazyjnej (czyli respiratora lub aparatu do
dwufazowej wentylacji dodatnim ci$nieniem, podtgczonego
do maski twarzowej, nosowej lub ustnika). W zwigzku z
tym, ze takie protokoty sg nieznane wielu lekarzom, moze
zajs¢ konieczno$¢ przedstawienia Twojemu zespotowi tego
podejscia. Szkolenie najlepiej wykonac przed planowanymi
interwencjami takimi jak operacja. Zanim wyrazisz zgode na
tracheostomie, zastandw sie nad poproszeniem lekarzy, aby
zapoznali sie z piSmiennictwem medycznym w tym temacie,
odsytajac ich do tego artykutu.

Wielu lekarzy zaktada, ze jesli pacjent jest zbyt staby, aby
oddychac¢ samodzielnie lub skutecznie kasta¢, wowczas
zabieg tracheotomii jest niezbedny zanim podejma probe
ekstubacji. Jednakze, w wielu sytuacjach moze on nie by¢
konieczny.

Artykut na temat ekstubacji (Bach i inni) streszczono
ponizej:
Prébe ekstubacji mozna podjac¢ niezaleznie od tego czy
pacjent wymaga wsparcia oddechowego. Nastapi po prostu
przejscie z korzystania z respiratora za posrednictwem rurki
intubacyjnej na wentylacje nieinwazyjna.
Przed podjeciem préby ekstubacji, pacjent powinien
spetniac¢ nastepujace kryteria:

«  brak goraczki

«  brak koniecznosci uzupetniania tlenu w celu

utrzymania Sa 02 >/= 95%
e czysty obraz ptuc na zdjeciu RTG

« zaprzestano podawania wszelkich lekow hamujacych
oddychanie

» Potrzeba odsysania ulegta zmniejszeniu
Jesli spetniono te kryteria, wéwczas nalezy rozwazy¢
ekstubacje i przejscie na wentylacje nieinwazyjna bez
suplementagji tlenu.

Najwazniejsze kroki do udanej ekstubacji i przejscia na
wentylacje nieinwazyjna to:

« Odstawienie tlenu na rzecz powietrza atmosferycznego
« Sciste monitorowanie zaréwno poziomu tlenu, jak i
dwutlenku wegla
« korzystanie z asystora kaszlu za kazdym razem, gdy Sp
02 spadnie ponizej 95%
Pulsoksymetr i/lub kapnograf wskaza zespotowi, kiedy
bedziesz potrzebowat odsysania wydzieliny lub wsparcia
oddechu. W przypadku stwierdzenia dalszych problemow
z oddychaniem, staraj sie wyeliminowa¢ przeciek z maski,
zwieksz cisnienie i/lub ilo$¢ oddechéw na respiratorze lub
sprébuj skorzystac z respiratora z trybem objetosciowym.
Jesli wyprébowano wszystkie te metody, ale nadal masz
problemy z utrzymaniem saturacji tlenem powyzej 95%,
wowczas mozesz wymagacd ponownej intubacji i podjecia
proby wykorzystania tych samych metod w pdzniejszym
terminie.

Koniecznym moze by¢ stosowanie nieinwazyjnego wsparcia
oddychania przez kilka godzin dziennie az do odzyskania
sity przez pacjenta. Po wypisie ze szpitala, mozesz zaczaé
zndw stosowad swoje zwykte wsparcie oddechowe.

Na przyktad jesli wczesniej stosowates wspomaganie
oddychania w nocy, mozesz do tego powrdcic.
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Formularz zawierajgcy dane na temat opieki w stanach nagtych i ostrych

Dzien dobry, nazywam sie:

Cierpie na chorobe nerwowo-migs$niowa.

Jesli pojawi sie u mnie infekcja drog oddechowych lub zapalenie ptuc, staby kaszel utrudnia mi pozbywanie sig wydzieliny
z ptuc. W celu usuwania wydzieliny korzystam z asystora kaszlu.

Moje ustawienia asystora kaszlu:
Cisnienie wdechu: | + cm H20
Cisnienie wydechu: | — cm H20
Czas wdechu: sekund
Czas wydechu: sekund
Przerwa: sekund

Jesli saturacja tlenem wynosi mniej niz 95%, wowczas potrzebuje czesciej pomocy asystora kaszlu i prawdopodobnie
BIPAP (IPAP 14-19 cm H20O; EPAP 0-4 cm H20) lub wentylacji nieinwazyjnej z uzyciem maski nosowej (wspomagana/
kontrolowana wentylacja objetosciowa).

Korzystanie tylko z tlenu w leczeniu niskiej saturacji moze maskowac podwyzszony poziom CO2 i przyczynic sie do retengji
CO2 i kwasicy oddechowej. Zasadniczo, nalezy unika¢ podawania tlenu.

BIPAP oraz nieinwazyjna wentylacja z maska nosowa moze zapobiec intubacji, tracheostomii i zniwelowac hipoksemie i
kwasice oddechowa. Jesli uwazasz, ze intubacja jest niezbedna, przekaz zatgczony ponizej plan ekstubacji lekarzom OIOM

oraz specjalistom od wentylagji.

Moi specjalisci:

Imie i nazwisko neurologa oraz numer
telefonu:

Imie i nazwisko pulmonologa oraz
numer telefonu:

Imie i nazwisko terapeuty ds.
oddychania oraz numer telefonu:

Imie i nazwisko kardiologa oraz numer
telefonu:
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Zalecenia dotyczace opieki pooperacyjnej oraz ekstubacji dzieci i osob dorostych z
chorobami nerwowo-migsniowymi

PRZED EKSTUBACJA:
W przypadku INTUBOWANEGO pacjenta, co 4 godziny oczyszczania drég oddechowych:

1. Asystor kaszlu: 5 serii po 5 oddechow;

Cisnienie wdechu: | +30 lub +35 lub +40 przez 1-2 s;

Cisnienie wydechu: | -30 lub -35 lub -40 przez 1-2 s;

Przerwa: | 1-2 s

Odsysanie z rurki, a nastepnie zastosowanie worka samorozprezalnego (Ambu®).
3. Terapia z uzyciem kamizelki wibracyjnej lub fizykoterapia klatki piersiowej lub opukiwanie przez ____ min. (z
albuterolem, jesli przepisano).
Asystor kaszlu: 5 serii po 5 oddechow, jak wyze;j.
5. Odsysanie z rurki, a nastepnie zastosowanie worka samorozprezalnego (Ambu®).
* Asystor kaszlu mozna stosowac co 10 minut, a nastepnie odessa¢ z rurki i uzy¢ worka Ambu® *

NALEZY ROZWAZYC EKSTUBACIJE, gdy pacjent:
* nie ma goraczki
« NIE wymaga podawania dodatkowego O2
« rentgen klatki piersiowej nie wykazuje niedodmy ani
naciekéw
« odstawiono wszystkie leki powodujace hamowanie napedu
oddechowego

» Minimalne zalegania wydzieliny

PO EKSTUBACJI:

EKSTUBOWAC do wentylacji przez nos i bez podawania dodatkowego O2.

(np. BIPAP na poziomie (14-20)/(3-6) wykorzystujac zsynchronizowany tryb spontaniczny; czestotliwo$¢ wsparcia =
czestotliwos¢ spontaniczna)

Po EKSTUBACII, minimum co 4 godziny oczyszczanie drog oddechowych:

1. Asystor kaszlu moze by¢ niezbedny nawet co 10 minut.
2. Asystor kaszlu: 5 zestawow 5 oddechdw, nastepnie odsysanie i ponowny wdech rozprezajacy.
3. Terapia z uzyciem kamizelki wibracyjnej lub fizykoterapii klatki piersiowej lub opukiwania przez __ min. (z albuterolem,

wedtug zlecenia).

Korzystaj z Asystora kaszlu jesli saturacja O2 spadnie ostro ponizej < 95%.

4. Asystor kaszlu: 5 serii po 5 oddechéw, nastepnie odsysanie i ponowne rozprezanie wdechem. Odstawiaé od BIPAP
podawanego do nosa lub wentylacji w porze dziennej, zaleznie od tolerancji. CEL: wentylacja tylko we $nie lub krocej.
Schodz powoli z rezimu oczyszczania drog oddechowych do 2-4 razy dziennie.

Adaptacja na podstawie: materiatéw informacyjnych Uniwersytetu w Wisconsin (Mary Schroth MD) 12/20/04; Bach JR et al, Spinal

muscular atrophy type 1: a noninvasive respiratory management approach. Chest 2000; 117:1100. Bach JR et al, Extubation of patients
with neuromuscular weakness: a new management paradigm. CHEST 2010; 173(5): 1033.

(ver.12.1.14; LFW/SP/DS)
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Wady i zalety korzystania z wentylacji nieinwazyjnej (NIV)

Nieinwazyjne wsparcie oddychania zapewnia przeptyw
powietrza do ptuc z respiratora lub aparatu do oddycha-
nia z wykorzystaniem zestawu nie ingerujgcego w ciato,

np. maski lub ustnika. Decyzje o rozpoczeciu nieinwazyjnej
wentylacji mechanicznej nalezy podjg¢ w kontekscie Twoich

objawow, oceny klinicznej oraz pod nadzorem dobrze

poinformowanego lekarza od wentylacji, ktory rozumie jak

wspiera¢ osobe z ostabionymi miesniami oddechowymi.
Zazwyczaj najpierw podejmuje sie proby wentylacji niein-

wazyjnej, aby sprawdzi¢, czy tagodzi ona objawy i poprawia

stan zdrowia przed zastosowaniem opgji inwazyjnych (np.
tracheostomii).

Niektore zalety:

» Zapewnia wsparcie oddychania dla
lepszego rozprezania ptuc

» Podaje dodatnie ci$nienie w celu
rozszerzenia pecherzykéw ptucnych
zwiekszajac wymiane gazowa (02
oraz CO2).

+ Moze normalizowa¢ saturacje tle-
nem oraz poziom dwutlenku wegla
W organizmie.

« Moze stanowic terapie ratujaca zycie
w trakcie nagtego zatamania odd-

echu i/lub by¢ stosowane do codzi-
ennego wsparcia oddechowego.

+ Skutecznie leczy niedodme (obszary

ptuca zapadniete wskutek hipowentylacji, choroby lub

urazu).

« Moze zapobiegaé zmeczeniu i niewydolnosci miesni
oddechowych.

+ Moze niwelowac objawy hipowentylacji takie jak bol

gtowy, zmeczenie, niepokdj, utrata apetytu, utrata masy

ciata i sptycony oddech.

« Moze zmniegjszac lub zapobiegac zapadaniu sie
klatki piersiowej oraz innym znieksztatceniom spow-
odowanym hipowentylacja.

» Do obwodu wdychanego powietrza mozna podaé do-

datkowy tlen w celu leczenia infekgcji ptuc i choréb.

» Zrdznicowane opcje masek twarzowych, nosowych oraz

ustnikow.

+ Rozne ustniki, zazwyczaj stosowane, gdy pacjent jest

przytomny, nie powoduja podraznienia oczu ani skory,

nadmiernego wysuszenia sluzéwek czy wzdec.

Mozna ja stosowaé w razie potrzeby i usuwaé na czas
zmiany potozenia ciata, pielegnacji lub gdy nie jest
potrzebna.

Wybor sprzetu medycznego obejmuje tansze BPAP, jak
réwniez rézne respiratory.

Opieka pielegniarska moze by¢ opcjonalna, a licenc-
jonowana pielegniarka nie jest wymagana w domu ani
w szkole.

Brak koniecznosci zabiegu chirurgicznego.
Brak rurki do oddychania w gardle.

Brak ryzyka powstawania ziarniny, infekcji przy stomii,
zapalenia zatok, wiotkosci krtani, perforacji tchawicy,
krwotoku, stenozy, przetoki, porazenia
strun gtosowych czy zaburzenia
czynnosci miesni przetyku i gardta.

Niektory wady oraz wskazowki, jak
je niwelowac:

« Mowienie, jedzenie, picie oraz inne
czynnosci dnia codziennego sa trudne
lub niemozliwe do wykonania przy
NIV z wykorzystaniem maski. Warto
rozplanowac regularne przerwy w
ciggu dnia na drzemke i wentylacje
nieinwazyjna.

« Podraznienie oczu i przeciek z maski. Mozna je
ztagodzi¢ zmieniajac maske na lepiej dopasowana lub
innego producenta, korzystajac z zelowych plastrow na
skére, aby ,zatkad" nieszczelnosci w masce, podajac do
oczu zel badz krople lub noszac maske na oczy.

« Podraznienie skéry wskutek zbyt ciasnej maski,
stabego dopasowania lub nieodpowiedniego dla
Twojej twarzy modelu. Sprobuj zastosowaé inng maske,
lepiej dopasowana i/lub uzywaj zamiennie dwoch (lub
wiecej) rodzajéw masek. Natozenie kremu lub zelowych
plastréw na skore moze zapobiec odgnieceniom i
wysuszaniu skory. Niewielkie poluzowanie paskéw
maski moze pomac, o ile przeciek jest nadal odpowied-
nio kontrolowany. Istnieje szereg interfejsow do wybo-
ru, wiec prébuj znalez¢ opcje maski odpowiednia dla
ciebie. Badz cierpliwy, poniewaz znalezienie i uzyskanie
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nowego interfejsu moze potrwac kilka miesiecy. zdjeciem maski. Magnetyczne klipsy do szybkiego zdej-
mowania sa fatwiejsze w obstudze.

« Wzdecia spowodowane przedostawaniem sie powietrza
do zotadka. Mozna je ztagodzi¢ regulujac ustawie-
nia cisnienia na urzadzeniu tak, by mniej powietrza
dostawato sie do zotadka lub zmieniajac maske/interfejs
nainna.

« Refluks wywotany przez wsparcie oddechu. Sprobuj
zastosowac leki fagodzace objawy, dostosuj ustawienia
cisnienia na urzadzeniu i/lub podnie$ wyzej gtowe na
czas snu.

» Wysuszenie $luzéwek. Problem ten mozna rozwigzaé
zwiekszajac ilos¢ wody wypijanej w ciggu dnia. Stosuj
nawilzacz powietrza do respiratora w celu nawilzenia
powietrza, ktérym oddychasz -moze to pomdc w
rozwigzaniu problemow ze spierzchnietymi ustami,
gesta wydzieling oraz mogacymi sie pojawic krwawie-
niami z nosa. Pomocny moze by¢ rowniez nawilzajacy
spray do nosa.

« Osoby ze stabymi ramionami moga mie¢ trudnosci ze

Przyktady masek i urzadzen do wentylacji nieinwazyjnej

y ay
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Maska nosowa - https:// Maska donosowa - Maska twarzowa - https://www.

www.apriadirect.com https://www.sistemmacpap.com directhomemedical.com
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Hybrydowa maska ustno-nosowa Maska petnotwarzowa- https:// ustnik - https://resmedwebinars.com
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Wady i zalety tracheostomii

Opracowano we wspotpracy z osobg dorosta z tracheostomia
oraz rodzicami opiekujgcymi sie dziecmi z miopatig wrodzona.

Decyzja o wykonaniu tracheotomii u siebie lub osoby
bliskiej wymaga doktadnego przemyslenia. Czasami

podejmujemy ja w ogromnym stresie, na przyktad podczas
pilnej hospitalizacji, kiedy jest to jeszcze trudniejsze. Ponizej

zamieszczono sugestie, ktére moga sie przydac na etapie

rozwazania wykonania tracheotomii i zycia z rurka zamiast

nieinwazyjnego (NIV) wsparcia oddechu.

Niektore zalety:

« Tracheostomia (zwana tez tracheo) moze by¢
koniecznosciag medyczna, niezbedna do podtrzymania
zycia.

« Moze zapewniac tatwiejszy dostep do drég
oddechowych,

« Moze utatwiac odsysanie gestego $luzu i wydzieliny
podczas infekcji, przyczyniajac sie do ztagodzenia
przebiegu i skrécenia czasu choroby.

» Moze zmniejszaé bol oraz odruch wymiotny obecny przy

gtebokim odsysaniu nosa.

« Brak potrzeby intubacji (rurki dotchawiczej) w czasie
intensywnej terapii, co jest korzystne dla rodzicow,
pacjentéw i lekarzy.

« Stosowana razem z innymi sprzetami medycznymi,
takimi jak ssak, nebulizatory, kamizelka wibracyjna
czy koflator, tracheostomia moze sprawdzac sie lepigj
przy oczyszczaniu drég oddechowych niz wentylacja
nieinwazyjna.

» Mozliwos¢ doboru wiekszej liczby pozycji do spania w
trakcie otrzymywania wsparcia oddechowego.

- Potencjalne zmniejszenie epizodow refluksu
spowodowanych interfejsem maski i wsparciem
wysokocisnieniowym stosowanym w celu poradzenia
sobie z duzymi przeciekami zwigzanymi z NIV.

- Brak maski zakrywajacej cata lub czes¢ twarzy,
co zmniejsza ilos¢ i dotkliwos¢ jej potencjalnych
znieksztatcen spowodowanych uciskiem maski, a to z
kolei prowadzi do lepszej socjalizacji, pewnosci siebie
oraz rozwoju.

« Potencjalnie lepsza wentylacja, w szczegdlnosci w
przypadku uposledzonych miesni opuszkowych oraz
stabego napiecia miesni twarzy.

» Zwiekszone cisnienie powietrza moze umozliwi¢ lepsza

mowe w przypadku zastosowania opréznionego
mankietu/braku mankietu.

« Lepsza wentylacja z wykorzystaniem tracheostomii moze

zmniejszy¢ zapadanie sie klatki piersiowej lub zapobiec
jego powstaniu.

» Mozliwos¢ zakwalifikowania sie na wiekszg liczbe

godzin opieki pielegniarskiej w domu ze wzgledu na
tracheostomie.
+ Odpowiednia wentylacja moze poprawic¢ rozwdj, zdrowie

oraz poziom energii

Niektére wady:

« Zabieg chirurgiczny wiaze sie z ryzykiem i wymaga
czasu na rekonwalescencje.

 Ze wzgledu na rurke tracheostomijng mozesz
wymagac catodobowej opieki pielegniarskiej w domu
do konca zycia.

+ Twoja szkota moze wymagad, aby wykwalifikowana
pielegniarka towarzyszyta Ci podczas wszystkich zajec
w szkole.

« Grudki z wydzieliny moga zatyka¢ wewnetrzna lub
zewnetrzna czes$¢ rurki do tracheostomii, blokujac
przeptyw powietrza.

« Rurke do tracheostomii mozna przypadkowo
wyciagna¢, co jest sytuacjg zagrozenia zycia.

« Czopy z wydzieliny moga tworzy¢ sie w ptucach
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wskutek oddychania powietrzem nienawilzanym. wiodace do zapalenie ptuc.

+ Odsysanie moze podraznia¢ drogi oddechowe oraz « Rurka do tracheostomii wymaga specjalnej pielegnagji
pobudzaé produkcje wydzieliny. i czynnosci takich, jak:

« Czasami w miejscu stomii moze tworzy¢ sie ziarnina. ¢ regularne odsysanie wydzieliny z oskrzeli

« Istnieje ryzyko zakazenia stomii. ¢ pielegnacja okolic rany

« Czasami rurka do tracheostomii jest przyczyna ¢ regularnej wymiany
niewyraznej wymowy. « Wymaga noszenia ze sobg przez caty czas ssaka

+ Moze powodowac problemy z przetykaniem, medycznego, soli fizjologicznej oraz torby z
skutkujace aspiracjag jedzenia, sliny lub ptynéw i dodatkowymi przyborami, takimi jak cewniki do

odsysania, rurki

do tracheostomii,
opaski do rurki
tracheostomijne;j.

» Moze prowadzic
do wiekszej
produkcji wydzieliny
i zwiekszenia

ryzyka infekgji.
Istnieja konkretne
bakterie, ktére
czesto kolonizuja
okolice rurki do
tracheostomii, jak
Pseudomonas.

+ Konieczna jest
szczeg6lna ostroznosc¢
na basenach oraz w
trakcie kapieli, aby
woda nie dostata sie
przypadkowo do drdg
oddechowych.

+ Moze skutkowad
wiotkoscia krtani
(tracheomalacja).
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Jak zwiekszy¢ aktywnosc ruchowg dla prawidtowego rozwoju ciata i uktadu
oddechowego?

Nauka ruchu

Jakie korzysci moze przynies¢ ruch?

« pomaga zmaksymalizowa¢ potencjalna site.

« pomaga stymulowac krazenie i objetos¢ ptuc.

« Pomaga dziecku poznawad $wiat, swoje ciato i
srodowisko.

« Pomaga dziecku w interakcjach z innymi.

¢ Ruch to zabawa.

Jaka role odgrywaja miesnie?

» Utrzymuja stabilng postawe ciata (lezenie, siedzenie,
stanie).

« Stabilizujg i utrzymuja jedne czesci ciata, gdy inne sie
ruszaja.

 Zginaja lub prostuja stawy (zginaja tokie¢, obracaja
gtowa).

* Pracuja przeciwko sile grawitagji.

» Przezwyciezaja tarcie.

» Pokonuja op6r utrudniajacy ruch, powodowany np.
przez ciasne ubranie lub sztywnos¢ stawdw.

« Stymuluja wzrost kosci poprzez ciggniecie
przyczepionych do nich $ciegien.

Jak moge poméc mojemu dziecku sie ruszaé?

 Zredukowac op6r grawitacji i tarcia oraz zapewnié
fizyczne wsparcie, aby ustabilizowac¢ dziecko w czasie
ruchu. Rozwijajac wytrzymatosé, pewnos¢ siebie oraz
przyjemnos¢ z ruchu Twoje dziecko z czasem moze
wymagac mniejszej pomocy.

» Podparte lezenie na boku — zmniejsza oddziatywanie
grawitacji na ruchy ramion.

» Reka na samochodziku lub podobnej zabawce — kota
zmniejszajg tarcie i utatwiaja ruch reki.

+ Poruszanie sie na Sliskiej powierzchni (linoleum) w
Sliskich ubraniach zmniejsza tarcie.

« Sliska farba do rak — brak tarcia.

« Slizganie reki wzdtuz tablicy kredowej jest tatwiejsze
niz podnoszenie reki bez podparcia.

* Ubidr, ktdry nie ogranicza ruchu.

» Woda — w misce (zabawa rekami), kapiel, spa, basen,
jezioro (podtrzymywane przez opiekuna).

« Terapia w wodzie (hydroterapia) z fizjoterapeuta.

Ptywanie rekreacyjne.

Pionizator.

Symulator jazdy konnej lub hipoterapia.

Masaz (rozcigganie miesni, rozwijanie napiecia
miesniowego).

kaskotanie.

Taniec.

Piszczace zabawki ze sklepu zoologicznego sa czesto
tatwiejsze do Scisniecia niz zabawki dla dzieci.
Przyciski — elementy naciskowe wymagaja zaledwie
lekkiego nacisniecia, aby zabawka zadziatata.

Mata z keyboardem.

Hokej powietrzny — szczegdlnie mate zestawy.

Kregle z dziesiecioma elementami — uzyj rampy, bo
dziecko moze nadal sterowac pitka, nawet jesli nie jest
w stanie jej utrzymac.

Dmuchanie i sieganie po banki.

Wibrujace zabawki.

Podwieszana hustawka-skoczek.

Zabawki na kotach: hulajnoga elektryczna, rowerek
tréjkotowy, rowerki specjalne.

Stosowanie wyciggu nad gtowa, aby zachecic¢ do
samodzielnej zabawy i zwiekszania zakresu ruchu
stawéw (Bach 2004).

Terapia wibracyjna.

Stymulacja elektryczna.

Bieznia antygrawitacyjna (dla oséb o wzroscie
przynajmniej 1,422 metra lub 4 stopy 8 cali).
Zachecanie do ruchu, zeby spojrze¢ na co$ lub siegnac
po zabawke — np. wyskakujgce banki.

Jak moge zwiekszy¢ pojemnosc¢ ptuc?

Plywanie

Wiekszosc¢ specjalistéw jest zgodna, ze ptywanie jest
najlepsza aktywnoscia dla ciata i ptuc. Armour i in. doszli do

wniosku, ze ptywanie
sprzyja wiekszej
intensywnosci
wdechow i wydechdw,
poprawia objetosc
klatki piersiowej oraz



zwieksza liczbe pecherzykow ptucnych czy ilosé powietrza w
tkance ptucnej. (Armour

J, Donnelly PM, Bye PT, 1993. The large lungs of elite
swimmers: an increased alveolar number? Eur Respir J 1
Feb;6(2):237-47.

Oporowe ¢wiczenia oddechowe

Spirometr bodzcowy do éwiczen wdechu

Spirometr do ¢wiczen gtebokiego wdechu

Trenazer oddechu

Urzadzenie do treningu objetosci/wydajnosci wdechu

vk W=

Spirometr Breath Builder
Technika gtebokiego oddychania

1. Zréb gteboki wdech az klatka
piersiowa rozszerzy sie, a zebra
podniosg do gory.

2. Wstrzymaj oddech przez pieé
sekund.

3. Powoli zréb wydech.

4. Nacisnij miesnie jamy
brzusznej, aby wydoby¢ reszte
powietrza z ptuc.

5. Powtarzaj serie przez 5 minut
kazdego dnia (przestan, jesli
czujesz zawroty gtowy).

Naktadanie oddechu/powietrza
(ang. breath stacking)- oddychanie jezykowo-gardtowe

Oddychanie jezykowo-gardtowe (GPB) Zaréwno czynnosé
miesni wdechowych, jak i posrednio, wydechowych
mozna wspiera¢ poprzez ,nadbudowe powietrza”, co

jest technicznie znane jako ,oddychanie jezykowo-
gardtowe” (GPB). W przypadku oséb majacych stabe
miesnie wdechowe i brak zdolnosci samodzielnego
oddychania, GPB moze zapewni¢ prawidtowa wentylacje
ptuc oraz catkowite bezpieczehstwo przez caty dzien bez
wykorzystania respiratora lub w przypadku nagtej awarii
respiratora w ciagu dnia lub nocy.

Technika ta obejmuje wykorzystanie gtosni (gardta), aby
wzmocnié wysitek wdechowy przez wcigganie (hausty)
duzych ilosci powietrza do ptuc. Gtosnia zamyka sie z
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kazdym ,potknieciem”. Jeden oddech zazwyczaj sktada sie
z 6 do 9 potknie¢, kazde o pojemnosci od 40 do 200 ml.
W trakcie okresu szkoleniowego skutecznos¢ GPB mozna
monitorowac spirometrem, mierzac mililitry powietrza na
haust, liczbe haustéw na oddech oraz oddechy na minute.
Dostepne sg podreczniki szkoleniowe oraz szereg filméw
wideo.

GPB rzadko stosuje sie w przypadku zatozonej rurki
tracheostomijnej. Nie mozna go uzywac, gdy rurka nie jest
zamknieta, co ma miejsce podczas wentylacji przerywane;j
do tracheostomii. Nawet gdy rurka jest zamknieta,
wciggniete powietrze ma tendencje do uciekania wokot
zewnetrznych $cian rurki oraz z
otworu wraz ze wzrostem objetosci
powietrza i ci$nienia w trakcie
procesu ,uktadania” powietrza w
GPB.

Inne wskazéwki odnosnie ¢wiczen
oddechowych.

+ Czesto zmieniaj potozenie ciata

(przynajmniej co dwie godziny).

» Zachecaj chorego do siedzenia,

jesli to bezpieczne (krzesto

adaptacyjne, wedle potrzeby).

 Ptacz i Smiech sa korzystne

(pomagaja w ¢éwiczeniach ptuc).

Pozwdl na troche dtuzsza chwile

ptaczu, jesli dziecko jest bezpieczne/
jest mu wygodnie.

 Para wodna w kapieli moze by¢ réwniez pomocna, ale
zapewnij dziecku ciepto po wyjsciu z wanny.

 Zachecaj do $piewania piosenek dla dzieci oraz
klaskania. Nawet jesli to trudne, stymuluje ruch i
oddychanie.

» Wszelkie zabawki/instrumenty zachecajace do
dmuchania.

Ruch jest wazny dla rozwoju organizmu i ptuc oraz
zachowania zdrowia. Zachecaj do ruchu w granicach
tolerancji, nigdy az do wyczerpania. Jesli Ty lub dziecko nie
czujecie sie dobrze, odpoczynek jest wazniejszy niz ruch.
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Wskazowki odnosnie operacji skoliozy

autor: — rodzic dziecka z miopatig wrodzona

Nasze dziecko z miopatig wrodzonga przeszto operacje
zespolenia kregdw w wieku 12 lat. Oto kilka wskazéwek na
bazie tego doswiadczenia:

Znajdz informacje na temat lekarza.

Jesli objawy skrzywienia kregostupa nasilaja sie u Ciebie

lub bliskiej Ci osoby, zanim konieczny bedzie zabieg
chirurgiczny rozwaz konsultacje u kilku chirurgdéw
specjalizujacych sie w operacjach kregostupa. Wybadaj
podczas wizyty, czy lekarz bedzie Ci pasowat. Szukatem
lekarza, ktory miat doswiadczenie w wykonywaniu zabiegdw
u 0séb z chorobami nerwowo-miesniowymi, jak rowniez

w przejsciu do wentylacji nieinwazyjnej po zabiegu. Jesli
chodzi o wybér chirurga, rozejrzyj sie doktadnie.

Przygotowanie

Wiele czynnikéw ma wptyw na okreslenie wtasciwego
momentu na operacje. Sg wsrdd nich wiek, rozwdj, ogdlny
stan zdrowia, dostepne terminy oraz plany catej rodziny.
Mielismy kilka miesiecy na przygotowanie sie do zabiegu.
Przez ten czas byto sporo do zrobienia, np.:

Upewnienie sig, ze stan zdrowia kazdego z rodzicéw byt
optymalny. Konieczne byto rozwigzanie wszystkich naszych
problemow zdrowotnych, abysmy byli jak najlepszymi
opiekunami. W moim przypadku oznaczato to zrzucenie
kilku kilogramow i wzmocnienie sity dzieki regularnemu
chodzeniu na sitownie. Cwiczenia pomogty mi réwniez
uporac sie ze stresem.

Optymalizacja odzywiania dziecka. Odzywianie odgrywa
najwazniejszg role w procesie gojenia i rekonwalescencji.
Staralismy sie zwiekszy¢ kalorycznos¢, aby zyskac kilka
dodatkowych kilogramow i poprawic jako$é jedzenia i
suplementacji. Przed zabiegiem nasz chirurg czesto kieruje
rodziny do specjalisty od zywienia, zeby osiggnac przyrost
wagi. Niektore rodziny moga zdecydowac sie zatozy¢ w tym
celu zgtebnik zotadkowy.

Wieczorami méj syn zaczat stuchac nagran relaksacyjnych.

Miato go to przygotowac do korzystania z nich jako
sposobu radzenia sobie z bélem lub dla utatwienia
zasypiania w szpitalu. Sprawdzito sie doskonale. Wieczorem
przed zabiegiem, zasnat w ciggu niecatych 9 minut!
Wgratem je na telefon, aby uzywac ich w szpitalu. Miatem
wersje dla siebie, ktéra wykorzystywatem na OIOM, aby
méc ztapac 20 minut odpoczynku - dos¢ by odzyskac sity
na kolejne godziny opieki.

Zorganizuj dla siebie wsparcie

Wybralismy cztonkéw rodziny i przyjaciét mogacych
zapewni¢ pomoc w réznych fazach zabiegu. Na przyktad
kto$ z rodziny po pracy przywozit nam do szpitala swieze,
zdrowe jedzenie. Na zmiane korzystaliémy z dwdch lododwek
przenosnych, aby mie¢ dla nas — opiekunéw — zdrowe
jedzenie i przekaski (nasz syn nie jadt ustami po zabiegu).
Okresl, co moze pomédc opiekunom w zachowaniu sity
fizycznej i psychicznej.

Korzystalismy rowniez z narzedzia o nazwie
+,myMuscleTeam” od Stowarzyszenia Dystrofii Miesniowe;j
(MDA), wspomagajacego opiekundw. To bezptatne,
praktyczne narzedzie online podpowiada skuteczny sposob
na wzmochnienie sit Twojej ,MuscleTeam” - druzyny rodziny
i przyjaciot. katwa w uzyciu strona o koordynacji opieki ma
kilka cech przydatnych dla Ciebie oraz oséb Ci bliskich.
Mozesz stworzyé prywatne, bezpieczne strony internetowe
myMuscleTeam, zamieszczac wpisy do dziennika, aby
rodzina i przyjaciele byli na biezaco oraz wpisywac pozycje
do kalendarza ,koordynacji opieki”, co umozliwi Tobie i/
lub Twojemu gtéwnemu opiekunowi szuka¢ pomocy w
sytuacjach, gdy jest potrzebne wsparcie, w tym przejazdow
na wizyty lekarskie, przygotowania positkow, obowigzkow
domowych i nie tylko. Przejdz na strone http://mda.org/
services/finding-support/mymuscle-team w celu uzyskania
szczegdtowych informacji.

Sprawdz, jakie zakwaterowanie jest dostepne w szpitalu
lub jego poblizu. Nasz szpital opieki w stanach nagtych
przeksztatcit jedno skrzydto w pokoje ,hotelowe” dla



opiekundéw. W ten sposéb jedno mogto spa¢, gdy drugie
byto z naszym synem. To duzo lepsza opcja niz dojazdy.
Inng mozliwoscia jest sprawdzenie, czy w poblizu jest

dom Fundacji Ronalda McDonalda, gdzie tez mozna sie
zatrzymad. Dzieki temu zapewnisz sobie miejsce na przerwe
i odpoczynek.

Czego sie spodziewac.

Konsultacja przedoperacyjna — Mozesz umowic sie na
konsultacje przedoperacyjna z lekarzem lub pielegniarka,
zeby omoéwié wazne kwestie zdrowotne, oczekiwania

i mozliwe ryzyko wigzace sie z zabiegiem. Odbylismy
godzinng rozmowe konferencyjna 30 dni przed operacjg,
ale kazdy lekarz moze mie¢ inne podejscie. Jednga z rzeczy,
o ktérych powiedziat nam lekarz byto, ze powinnismy by¢
przygotowani na to, iz po operacji twarz i ciato naszego
dziecka beda bardzo opuchniete. Dobrze, ze sie tego
dowiedzielisSmy, poniewaz jego twarz nie wygladata tak
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samo. Ta swiadomos¢ pozwolita zmniejszyé nasz niepokdj
zwigzany z jego wygladem.

Zwiedzanie — Nasz szpital oferowat zwiedzanie przed
zabiegiem zaréwno dla dziecka, jak i rodzicéw, bysmy
wiedzieli, czego sie spodziewac. Na stronie internetowej
szpitala byty réwniez filmy wideo dostosowane do réznych
grup wiekowych.

Rozmowa z innymi, ktérzy maja to za soba -
Rozmawiatem z piecioma innymi rodzinami, ktérych dziecko
przeszto operacje kregostupa. Uzyskanie wskazowek i
sugestii od innych byto bardzo pomocne.

Kazda hospitalizacja bywa stresujgca dla rodzin, a zwtaszcza
gdy chodzi o tak powazny zabieg jak operacja skoliozy.
Planowanie z wyprzedzeniem moze bardzo pomoc.

Zyczymy wszystkiego najlepszego!
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Optymalizacja masy ciata

Masa ciata jest waznym czynnikiem zdrowia kazdego, a
zwlaszcza os6b z miopatia. U chorych istotne jest regularne
monitorowanie wzrostu i wagi.

Jedna z metod obserwacji wzrostu u dzieci jest stosowanie
siatek centylowych, ktére poréwnuja wzrost do masy ciata
typowej dla dzieci w tym samym wieku i tej samej ptci.

U dziecka z miopatig raczej nie bedzie widoczny typowy
wzorzec wzrostu, ale mozesz okresli¢ punkt wyjsciowy dla
Twojego dziecka i obserwowac trendy na przestrzeni czasu,
aby upewnic sig, ze utrzymuje ono zdrowa krzywa wzrostu.
Mozesz poprosi¢ lekarza rodzinnego o egzemplarz siatek
centylowych, aby to monitorowac. Wskaznik masy ciata
(BMI) to czesty sposob mierzenia stosunku masy ciata do
wzrostu u oséb dorostych. On réwniez moze by¢ sledzony
na przestrzeni czasu.

Optymalna masa ciata to podstawa u oséb z miopatia.
Nadwaga moze dodatkowo obcigzy¢ organizm i
spowodowac problemy zdrowotne. Niektére leki, takie

jak prednizon, moga prowadzi¢ do przyrostu masy ciata u
0s6b z miopatia. Czesto osoby chore maja niedowage. Dla
prawidtowego funkcjonowania organizm potrzebuje nieco
tkanki ttuszczowej, chociaz pozostawanie w dolnej granicy
optymalnego przedziatu jest raczej lepsze, w szczegdlnosci
u 0s6b ze stabymi migsniami.

Bycie zbyt szczuptym moze réwniez ograniczy¢ zdolno$¢
ciata do walki z choroba. Jesdli masz niedowage, oto kilka
pomystéw, ktére moga okazac sie pomocne:

Dodawaj ttuszcz do positkdw, np. masto, oliwe z oliwek,
$mietane, majonez, orzechy.

+ Dodawaj zblendowane owoce do smoothie tak, aby
mozna byto wypic kalorie z pieciu porcji owocédw (co z
pewnosciag nie zmiescitoby sie na raz do zotadka!).

« Ciesz sie ttustymi lodami lub mrozonym koktajlem
mlecznym wzmocnionym serwatka w proszku.

+ Wybieraj bardziej kaloryczne positki, uzyskuj z kazdym
kesem i tykiem napoju jak najwiecej kalorii.

« Uzupetniaj positki o napoje wysokokaloryczne, gotowe

mieszanki oraz koktajle mleczne.

« Wyprébuj make na bazie orzechéw o wysokiej
kalorycznosci (kupiong w Internecie lub wykonana
samodzielnie) do gotowania lub pieczenia.

+ Dodawaj do positkéw pokrojone lub zblendowane
orzechy.

« Spozywaj kalorie czesto w ciggu dnia (jedzenie w nocy
tez jest mozliwe).

- Pij wiecej sokéw zamiast tylko wody.

+ Dodawaj mleko w proszku do mleka lub napojéw
mlecznych, aby zwiekszy¢ ich kalorycznos¢.

Jesli wszystkie inne metody zawioda, mozna sprobowacd
pobudzajacych apetyt lekdw na recepte. Porozmawiaj z
dietetykiem lub lekarzem od zywienia, aby uzyska¢ wiecej

wskazdéwek jak optymalizowa¢ Twojg mase ciata.
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Zasady przejscia z odzywiania przez zgtebnik do karmienia naturalnego

Wprowadzenie

Odzywienie niektérych osdb z miopatig wymaga
tymczasowego zastosowania zgtebnika zotagdkowego.

U innych, zgtebniki zotagdkowe beda podstawowym
narzedziem do zywienia. Niektdrzy stosuja potaczenie
odzywiania doustnego i dojelitowego przez cate zycie.
Wybor najlepszego planu powinien by¢ dokonany razem z
zespotem medycznym.

Istotne jest, by rozpoczaé przygotowania do rozkarmiania
od razu po zatozeniu zgtebnika zotadkowego. Powinienes$
posiadac program stymulacji motoryki jamy ustnej,
wykonywany codziennie przy kazdym positku, gdy
zgtebnik zotadkowy jest zatozony. Pomaga to w uniknieciu
nadwrazliwosci oralnej i w tatwiejszym powrocie do
karmienia naturalnego, gdy bedzie to juz bezpieczne. Ty
lub Twoje dziecko musicie kojarzy¢ usta z zaspokojeniem
gtodu. Na przyktad, jesli czujesz sie gtodny i jesz,

czujesz i smakujesz jedzenie w ustach, a w rezultacie
zaspokajasz gtdd. Jednakze, osoby odzywiajace sie jedynie
przez zgtebnik potrzebuja pomocy w rozwinieciu tego
skojarzenia.

Pomysty stymulacji jamy ustnej w trakcie
odzywiania przez zgtebnik

« Pocieraj policzek kawatkiem jedwabiu, przesuwajac go
w kierunku ust.

 Nastepnie uzyj w tym celu szczoteczki dla dzieci albo
miekkiej szczoteczki do zebow, w dalszym ciaggu
przesuwajac je delikatnie w kierunku ust.

« Uzyj lizaka lodowego (zimny, mokry, stodki) do
posmarowania ust chorego i zache¢ go do ich
oblizywania.

« Korzystaj z zabawek wibrujacych przeznaczonych do
ust, takich jak wibrujacy gryzak.

« Skonsultuj sie z logopeda lub terapeuta zajeciowym —
podpowie inne pomysty.

Pomysty na ¢wiczenia jamy ustnej (jesli wiek jest
odpowiedni))

« Wystawianie jezyka i przetykanie, aby wzmocnié

miesnie przetyku.

« Wypychanie jezykiem policzkéw, podniebienia i
oblizywanie ust.

« Cwiczenia ust takie jak zamykanie/zaciskanie

« Przysysanie kawatka papieru przez stomke i
upuszczanie go po kilku sekundach.

- Cwiczenie przetykania “na sucho”.

Kiedy rozkarmiac

Rozkarmianie czesto wymaga podejscia zespotowego. W
przypadku dzieci, gtéwna role odgrywa opiekun. Zespoty
moga obejmowac specjaliste ds. zywienia/dietetyka,
logopede/neurologopede, terapeute behawioralnego (jesli
zachowanie jest barierg w jedzeniu), pielegniarke i/lub
lekarza majacego doswiadczenie w przechodzeniu dzieci z
miopatig z karmienia przez zgtebnik na naturalne.

Przede wszystkim sprawdz gotowosc¢ chorego. Nalezy
rozwazy¢ nastepujace kwestie:

1. Czy karmienie jest bezpieczne - na podstawie
wideofluoroskopii oraz obserwacji umiejetnosci
oralno-motorycznych?

2. Czy dana osoba rozwija sie prawidtowo i utrzymuje
wage przy karmieniu przez sonde?

3. Jakie dzienne spozycie kalorii zapewni danej osobie
dalszy rozwdj i utrzymanie wagi?

4. Czy Ty i inni opiekunowie jestescie gotowi na zmiane?
Czy masz czas, aby go poswieci¢ na odzwyczajanie od
karmienia przez zgtebnik?

5. Czy zespo6t medyczny wydat zgode na rozpoczecie
odzywiania doustnego?

6. Czy masz przeszkolenie, znasz objawy i wiesz co robic,
gdy zdarzy sie zadtawienie?

Jednym z pierwszych krokéw w rozkarmianiu jest
bezpieczne stymulowanie gtodu. Czesto dzieci nie
manifestuja gtodu do czasu osiggniecia odpowiedniej
proporcji masy ciata do wzrostu, jest wiec to priorytetem.

Harmonogram karmienia przez zgtebnik nalezy dostosowac
do positkdw i przekasek. Po ograniczeniu karmien
dojelitowych, nastepuje stopniowe zmniejszanie ich
kalorycznosci, a objetos¢ positku uzupetnia sie woda, aby



dostarczy¢ dosc ptynow i przy kazdym positku utrzymywacé

zotadek rozciagniety.

Kazde karmienie w postaci bolusa zwieksza sie nastepnie o
ok. 5 cm3 co trzy do czterech dni, ale nalezy sprawdzi¢, co
jest najlepiej tolerowane w konkretnym przypadku. W ten
sposdb nastepuje rozciggniecie zotadka, poniewaz objetos¢
powoli zwieksza sie z czasem. Powolne rozciggniecie
zotadka umozliwi danej osobie tolerowanie wiekszych
boluséw oraz zapobiegnie krztuszeniu i dfawieniu sie

w trakcie przysztego karmienia doustnego. W trakcie
rozkarmiania istotne jest monitorowanie masy ciata i

wzrostu.

Badz cierpliwy i
konsekwentny

Zmiana zwyczajow
zywieniowych wymaga czasu.
Im dtuzej dana osoba nie

je ustami, tym dtuzej moze
potrwac rozkarmianie. Istotne
sg mate kroki, upewnienie

sie ze dana osoba czuje sie
swobodnie z tempem procesu
przejscia. W tym momencie
chory nadal ma zaspokojone
potrzeby zywieniowe dzieki
zgtebnikowi, wiec sprobuj

sie zrelaksowa¢, skup na
pozytywach i miej realistyczne
oczekiwania.

Poniewaz karmienie naturalne

moze by¢ zrodtem dyskomfortu (np. dtawienie sie, aspiracja,
ciezki refluks, wymioty, itp.), moze wytworzyc¢ sie awersja

do karmienia doustnego. Chory mégt nabra¢ przekonania,
ze z karmieniem doustnym wiaze sie dyskomfort, a nawet
bol i odczuwac niepokdj oraz obawe przed umieszczeniem
czegokolwiek wokot ust lub w ustach. Mozna sobie z tym
poradzi¢, ale niektérzy we wczesnej fazie rozkarmiania
potrzebuja pomocy terapeuty behawioralnego lub

neurologopedy.

Znalezienie innych osob, ktdre przeszty na zywienie doustne
moze dac tak bardzo potrzebne wsparcie. Istnieja grupy
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wsparcia online, do ktérych mozna dotaczy¢. Warto tez

zapyta¢ w poradni zywieniowej o lokalne grupy wsparcia.

Usun zgtebnik wytacznie gdy wiesz, ze dziecko moze jesé

i pi¢ ilosci wystarczajace, aby zapewni¢ mu wzrost. Zanim

usuniesz zgtebnik upewnij sie, ze nie traci nadmiernie

wagi w czasie choroby czy w sezonie zimowych infekgji i

przeziebien.

Przyktadowy program rozkarmiania

* Przerwij podawanie zywienia wlewem ciggtym w nocy.

* Przerwij podania zywienia wlewem ciggtym w ciagu

dnia.

 Opracuj odpowiedni dla wieku harmonogram

positkdw w ramach dziennych
karmien bolusowych przez
zgtebnik.

* Przejdz z wstepnie
przetrawionej mieszanki
zawierajacej enzymy (takiej
jak Nutramigen, Progestimil,
Vivenex) na standardowa
mieszanke.

« Wprowadz stymulacje jamy
ustnej i probowanie réznych
smakow bezposrednio przed
karmieniem przez zgtebnik.

* Zacznij od policzka, nie
przestrasz dziecka.

« Unikaj jezyka, ktory jest zbyt
czuty na dotyk, co moze wywotaé
odruch wymiotny.

« Cwicz oddychanie przez nos oraz aktywne zamykanie

ust, jesli to mozliwe.

» Opracuj system nagradzania za mate postepy. Na
przyktad dzieci moga mieé torbe specjalnych zabawek

na czas positkéw jako sposdb na odwrécenie uwagi.

Zabawek tych uzywaj tylko w trakcie positkow. Musza
to by¢ zabawki absorbujace, ktére dziecko kocha. W
trakcie positkdw wykorzystaj pozytywne dziatania,

zachety, duzo pochwat oraz podejscie angazujace

spotecznie.

» Na jedno karmienie doustne modyfikuj wytacznie
jedna zmienng, taka jak konsystencja, temperatura



lub wykorzystywane przybory kuchenne, zwtaszcza
jesli niewiele trzeba, bys podczas positkdéw czuta sie
przyttoczona.

Monitoruj ilos¢ przyjmowanych kalorii oraz przyrost
lub ubytek masy ciata.

Czas trwania karmienia bolusem przez sonde powinien
odpowiadac dtugosci positku doustnego.

Ptyny oraz pokarmy podawane doustnie powinny by¢
niskokaloryczne (maksymalnie 30 do 40 kalorii na
uncgje).

Kiedy karmienie doustne bedzie bezpieczne w
umiarkowanych ilosciach, mozesz zaczaé odejmowac
kalorie od wartosci podawanych przez zgtebnik.

Badz wyczulony na objawy niewydolnosci oddechowej
pomiedzy karmieniami i przerwij program, jesli to
konieczne.

Spetnienie kryterium braku dtawienia sig, odruchu
wymiotnego lub wymiotéw pozwala kontynuowac
program.

Sukces odzwyczajania od zywienia dojelitowego
zalezy od tego, czy dziecko jest na to gotowe oraz
przestrzegania zasad rozkarmiania.

Sukcesem bedzie pozytywne oczekiwanie na jedzenie,
odpowiednie utrzymywanie/wzrost wagi, brak aspiracji,
dtawienia sie, odruchu wymiotnego lub wymiotow
oraz jedzenie doustne 100% kalorii.
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Rodzaje zgtebnikdéw odzywczych

Rodzaj stosowanego zgtebnika/tuby odzywczej zalezy od
tego, jak dtugo dana osoba bedzie w ten sposob karmiona,
czy zotadek lub jelita toleruja niezbedna objetos¢ jedzenia
oraz od innych zagadnien anatomicznych/medycznych.

Sonda nosowo-zotgdkowa (NG)
Biegnie od nosa do zotadka.

Zalety sondy nosowo-zotadkowej

« Nie wymaga interwencji chirurgiczne;.

+ Rodzice moga sie nauczy¢, jak zaktadac sonde
nosowo-zotgdkowa w domu.

« tatwos¢ usuniecia w razie potrzeby.

 Dobra jako rozwigzanie tymczasowe.

Wady sondy nosowo-zotadkowej

+ Wymaga wymiany co 1-3 tygodnie, zmieniania przy
tym nozdrza.

* tatwo jg wyrwad.

+ Niewygodna.

+ Moze przyczyniac sie do problemdw z przetykaniem i
nadwrazliwosci oralnej.

+ Ostabia odruch kaszlowy.

 Sonda pobudza produkcje wydzieliny, ktéra moze ulec
aspiragji.

 Sonda jest bardzo waska i przechodza przez nia tylko
bardzo rzadkie ptyny i zblendowane positki.

» Moze sie zatykac.

* Przyklejenie plastrem sondy moze okaza¢ sie trudne,

czasami wystepuje skérna reakcja alergiczna na plaster.

+ Moze dojs$¢ do niedroznosci nosa lub woreczka
tzowego po stronie sondy nosowo-zotadkowe;.

+ Moze nasila¢ objawy refluksu, poniewaz sonda
utrzymuje zotadek otwarty do przetyku.

+ Bardzo widoczna i moze zwraca¢ niechciang uwage
otoczenia.

+ Dobra wyfacznie na krétki okres. (Jesli dziecko ma
miec zatozong sonde na dtuzej niz 3 miesigce, rozwaz
gastrostomie).

« Sonda moze by¢ przypadkowo zatozona do ptuc
zamiast do zotadka, co jest niebezpieczne.

Gastrostomia (G)

Tube odzywcza typu G-tube zaktada sie chirurgicznie
bezposrednio do zotadka przez powtoki skorne. Niektore
szpitale umieszczajg na pierwsze dwa do trzech miesiecy
zgtebnik PEG (przezskérng endoskopowa gastrostomie)

lub niskoprofilowy G-tube Bard w celu uformowania stomii
(otworu), a nastepnie przechodza na G-tube niskoprofilowy.

Niektdrzy lekarza twierdzg, ze jednoczesnie nalezy wykonac
fundoplikacje Nissena, ale nie jest to prawda.

Zalety gastrostomii

« Uznawana za niewielki zabieg chirurgiczny,
umieszczana w znieczuleniu lub jesli to mozliwe bez
niego, w zaleznosci od szpitala.

+ Komfortowa dla uzytkownika.

« Dobrze utrzymuje sie w miejscu, trudna do
wyciggniecia.

* Rodzice moga sie nauczy¢, jak zmieniaé zgtebnik w
domu.

« Zgtebniki niskoprofilowe wytrzymuja miesiace
pomiedzy zmianami (czasami nawet lata, w zaleznosci
od rodzaju).

« Niewidoczna (pozostaje ukryta pod ubraniem, a
"guziczki” o niskim profilu nie odstaja zbytnio).

« Szeroki zakres opgji karmienia (mozna podawac gestsze
ptyny i jedzenie, poniewaz otwor ma szersza srednice).

+ Réznorodne metody podawania jedzenia, w tym
podawanie grawitacyjne strzykawka, karmienie
strzykawka z ttokiem w bolusie, karmienie grawitacyjne
z workiem i stojakiem (zestawem do karmienia
grawitacyjnego) oraz podawanie przez pompe.

« Gastrostomie mozna otwiera¢ w celu wypuszczenia
gazdw z zotadka. Pomysl o tym jak o odbijaniu przez
zotadek.

Wady zgtebnika gastrostomijnego

« Zatozenie zgtebnika wymaga zabiegu chirurgicznego, a
jego miejsce jest bolesne przez kilka dni lub tygodni do
Czasu zagojenia.

 Gojenie sie ran po zabiegu moze by¢ problematyczne.



« Chociaz trudno go przypadkowo usung¢, moze sie to
zdarzy¢.

« Balonik utrzymujacy go w miejscu moze opréznic sie
lub dziata¢ nieprawidtowo.

+ G-tube moze sie zatykac¢ (zawsze przeptukiwac jedzenie
i leki 7 do 10 ml wody).

+ Wokét stomii moze pojawid sie infekcja lub
ziarninowanie (czerwona tkanka wychodzaca z
przetoki).

« W przypadku wykonania fundoplikacji Nissena,
zwieksza sie ilo$¢ gazu do wypuszczania.

Karmienie we wlewie ciagtym przez zgtebnik trzeba
zatrzymac na przynajmniej godzine przed zabiegami, w
trakcie ktérych pacjent musi leze¢ ptasko, np. naswietlanie.
Jesli karmienie przez zgtebnik bedzie odbywato sie w nocy,
zaleca sie podniesienie gtowy, aby zapobiec refluksowi.

Sonda nosowo-jelitowa (NJ)
Biegnie od nosa do jelit.

Zalety sondy NJ

« Niechirurgiczna.

« « Moze stuzy¢ jako proba przed przejsciem do sondy
statej, takiej jak jejunostomia.

« « Mozna stosowag, jesli istnieja problemy z
zotadkiem, poniewaz omija go.

Wady sondy NJ

+ Sonde musi zaktadad radiolog interwencyjny z uzyciem
aparatu rentgenowskiego, aby zapewni¢ prawidtowe
umieszczenie w jelitach. Wiele szpitali wykonuje te
procedure w znieczuleniu, natomiast niektore wieksze
szpitale dzieciece juz go nie stosuja. Nalezy to ustali¢
ze szpitalem.

« Dziecko bedzie karmione w trybie ciggtym. Nie
karmi sie w bolusie do jelit. Twoje dziecko moze
by¢ nieprzytomne od szesciu do o$miu godzin.
Harmonogram karmienia zalezy od potrzeb
zywieniowych i poziomu nawodnienia.

+ Wiekszym problemem jest, gdy dziecko wyciagnie
sonde, poniewaz nalezy jg umiesci¢ z pomoca
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radiologii interwencyjne;j.
« Dodatkowo, istnieja wszystkie wady, jak w przypadku
sondy nosowo-zotadkowe;.

Sonda dwunastnicza (ND)
Biegnie od nosa do wejscia jelit.

Wady i zalety

* Nie jest czesto stosowana i ma podobne wady i zalety
jak sonda nosowo-jelitowa.

Zgtebnik zotagdkowo-jelitowy (G))

Guziczek (grzybek) umieszcza sie w zotadku i zgtebnik
biegnie do zotadka (dla odbarczania i podawania lekéw), a
takze do jelita cienkiego w celu karmienia. Istniejg zgtebniki
zotadkowo-jelitowe krotkie (dla dzieci) i dtugie (dla
dorostych). Dtuzsze wydajg sie lepiej trzymac w miejscu i
mozna je stosowad u dzieci. Zgtebniki zotagdkowo-jelitowe z
guziczkiem s3 duzo tatwiejsze do zastosowania u dzieci.

Zalety zgtebnika zotadkowo-jelitowego

 Pozywienie trafia bezposrednio do jelit (wazne dla
0s0b z ciezkim refluksem, wymiotami, opéznionym
oprdznianiem zotadka, zaburzeniami motoryki lub
zaburzeniami czynnos$ciowymi zotadka).

» Weczesniejszy zgtebnik gastrostomijny G-tube

* mozna z tatwoscig przeksztatci¢ w zgtebnik zotagdkowo-
jelitowy (bez koniecznosci zabiegu chirurgicznego).

« Koniec z wymiotowaniem mieszanka podawang do
gastrostomii (wyjatkiem moga by¢ dzieci z chroniczna
rzekoma niedroznoscia jelit i jesli pojawity sie
komplikacje przy gastrostomii).

« Zgtebnik zotagdkowo-jelitowy moze stanowi¢
alternatywe dla fundoplikacji Nissena u dzieci, ktére
aspiruja.

Wady zgtebnika zotadkowo-jelitowego

+ umieszczany jest w ramach radiologii interwencyjnej z
wykorzystaniem aparatu rentgenowskiego i trzeba go
zatozy¢ w znieczuleniu.

« Nalezy go wymieniac co ok. trzy miesiace.

« .Guziczek” powinien pozosta¢ nieruchomy, aby
uniknac¢ przemieszczenia (w przeciwienstwie do



zgtebnika gastrostomijnego G-tube, ktory nalezy
obracad).

» Zgtebniki te moga zwijac sie i migrowac do zotadka,
jesli czesé jelitowa nie jest wystarczajaco dtuga. Zwroc
sie 0 pomoc do lekarza natychmiast, jesli zauwazysz,
ze z wyjscia G wyptywa mieszanka lub uchodza gazy.

« Zatkanie zgtebnikéw zotadkowo-jelitowych bywa
problematyczne. (Przeptukuj go co 4 do 6 godzin
20 ml woda w strzykawce. Nalezy to wykonywac
wolniej niz przeptukiwanie G-tube, poniewaz woda
przeptywajaca zbyt szybko moze przemiesci¢
zgtebnik).

» Moze by¢ konieczne karmienie we wlewie ciggtym
przez pompe. Nie karmi sie w bolusie do zgtebnika
zotadkowo-jelitowego, poniewaz jelito cienkie nie
moze sie rozciggac jak zotadek. Harmonogram
karmienia rozni sie w zaleznosci od potrzeb
zywieniowych, odnosnie nawodnienia i tego, czy
dziecko moze cokolwiek jes¢ lub pi¢ doustnie.

* Wymagane odbarczanie portu G.

» W rzadkich przypadkach,
konieczne jest ciggte odbarczanie
lub drenaz zotadka.

J (jelitowa, jejunostomia)

.Guziczek” umieszcza sie chirurgicznie
bezposrednio w jelicie cienkim lub w
zotadku jak w przypadku gastrostomii.

Zalety jejunostomii
Patrz Zalety gastrostomii.

Wady jejunostomii

* Jejunostomii bez portéw G
nie mozna odbarczy¢, wiec w
przypadku nagromadzenia sie
gazéw w zotadku nie mozna ich
uwolnié.

» Miejsca zatozenia jejunostomii
sg bardziej problematyczne
w przypadku przeciekania niz
miejsca zatozenia gastrostomii.
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TPN: Catkowite zywienie pozajelitowe

W rzadkich przypadkach, gdy dzieci nie tolerujg karmienia
przez sonde zaktadang do zotadka lub jelit, albo jesli

nie przyswajaja substancji odzywczych z przewodu
pokarmowego, stosuje sie odzywianie pozajelitowe.
Odzywianie pozajelitowe wigze sie z umieszczeniem
dojscia centralnego, a jedzenie podawane jest dozylnie
bezposrednio do krwiobiegu.

W niektorych przypadkach stosuje sie je tymczasowo, az
dziecko bedzie mogto by¢ znowu karmione przez zgtebnik.
W innych, odzywianie pozajelitowe staje sie gtdwnym
wsparciem zywieniowym. Mozna je podawac¢ w domu po
przeszkoleniu rodzica lub opiekuna.
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Badania nad miopatig wrodzong

Badania nad miopatig wrodzong trwaja na catym swiecie
we wspoOtpracy z lekarzami, rodzinami oraz naukowcami,
co ma na celu zrozumienie, leczenie i - miejmy nadzieje -
znalezienie terapii dla tej grupy choréb.

Miopatia wrodzona jest chorobg rzadka, a niektore
konkretne postacie sa ultrarzadkie, wiec udziat w badaniach
kazdego kwalifikujgcego sie kandydata ma ogromna wage.
Im wiecej osdb w nich uczestniczy, tym wieksze moga mieé
one znaczenie. Mata liczba uczestnikéw utrudnia wykazanie,
Ze cos jest skuteczne.

Wiaczenie wymaganej liczby uczestnikow do badania moze
stanowi¢ wyzwanie dla naukowcdw. Czyjas rezygnacja z
badania, cho¢ czasem nieunikniona, prowadzi do zmiany
wielkosci proby populacji, co moze wptywaé na zdolnos¢
dostarczenia odpowiedzi na problemy badawcze. Wszystkie
te czynniki sprawiaja, ze uczestniczenie w badaniach jest
bardzo wazne.

W tej czesci krétko opisano rdzne rodzaje badan
naukowych oraz kategorie badan.

Badania naturalnego przebiegu choroby -w ramach tego
rodzaju badan gromadzi sie informacje na temat miopatii
w celu lepszego zrozumienia naturalnego przebiegu tej
choroby. Pacjentdéw ocenia sie na poczatku, a nastepnie
po okresie obserwacji w celu dostarczenia informacji na
temat zmian chorobowych wraz z biegiem czasu. Ocena
moze obejmowac zgromadzenie dokumentacji medycznej,
zbadanie pacjenta, wykonanie ocen czynnosciowych, itp.
Badania naturalnego przebiegu choroby sg przydatne w
ramach przygotowania do przysztych prob klinicznych,

w trakcie ktérych testuje sie leczenie. Brak zrozumienia
naturalnego przebiegu choroby utrudnia stwierdzenie,

czy terapia w badaniu klinicznym moze przyczyniac sie do
poprawy stanu zdrowia.

Repozytoria (banki) tkanek - s3 to miejsca
przechowywania tkanek pochodzacych od pacjentow,
ktére mozna wykorzysta¢ do badan naukowych - czasami
okresla sie je jako biobanki. Repozytorium Tkanek
Wrodzonych Choréb Miesni [Congenital Muscle Disease
Tissue Repository (CMD-TR)] jest jednym z takich miejsc,

a jego celem jest scentralizowane przechowywanie tkanek
aby zapobiec ich utracie i przekazywa¢ prébki naukowcom
do prowadzenia badan. Pacjenci i ich rodziny moga
wyrazi¢ zgode na przekazanie pozostatej z biopsji tkanki
miesnia, tkanki pozostatej po operacji, lub tkanki z autopsji
przestanej do CMD-TR. W celu uzyskania szczegdtowych
informacji nalezy skontaktowac sie ze Stacy Cossette pod
adresem stacy.cossette@cmdir.org. Wejdz na strone mcw.
edu/cmdtr.

Rejestry — wazny sposob liczenia i identyfikacji pacjentow i
rodzin z dang jednostka chorobowa. Obejmuja gromadzenie
biezacych danych kontaktowych oraz w niektérych
przypadkach, informacji o stanie zdrowia. Dane gromadzi
sie, przechowuje i wykorzystuje z poszanowaniem zasad
prywatnosci. Rejestry to wazny element struktury, ktéra
wspiera naukowcow, lekarzy oraz firmy farmaceutyczne w
pracach nad lepszym zrozumieniem miopatii wrodzonych
oraz przysztymi terapiami. Miedzynarodowy Rejestr
Wrodzonych Choréb Miesni [Congenital Muscle Disease
International Registry (CMDIR)] obejmuje wszystkie podtypy
wrodzonych choréb miesni. Aby uzyskaé szczeg6towe
informacje przejdz na strone cmdir.org i zarejestruj siebie
lub swojego podopiecznego z miopatiag wrodzona.

Studia kliniczne - ten rodzaj badania stara sie
odpowiedzie¢ na konkretne pytania medyczne dotyczace
miopatii. Na przyktad: ,Czy miopatia wrodzona powoduje
niewydolnos¢ serca?” Moga by¢ prowadzone poprzez
wiaczanie ludzi do studiow i badanie ich w poszukiwaniu
odpowiedzi. Rodzaj badan zalezy od zadanego pytania.
Niektore badania nie wymagajg bezposredniego udziatu
chorych, a informacje czerpia z dokumentacji medycznej
pacjenta.

Kliniczne badania eksperymentalne - ten rodzaj

badan wiaze sie z ingerencja. Moze by¢ nig lek, zabieg
chirurgiczny, plan ¢wiczen, itp. Zazwyczaj badania
obejmuja grupe przyjmujaca placebo oraz grupe
otrzymujaca leczenie, aby sprawdzi¢, czy ingerencja jest
skuteczna. Placebo oznacza, ze uczestnik nie otrzymuje
rzeczywistego leczenia, ale pigutke z cukru lub terapie,
ktora nie ma na celu uzyskania efektu. W wiekszosci badan
uczestnikdw przydziela sie losowo do jednej z grup. Poza



tym ani uczestnik, ani lekarz prowadzacy badanie moga
nie wiedzie¢, do ktérej grupy przydzielono uczestnika.
Badania kliniczne sg bardzo przydatne, poniewaz eliminuja
stronniczo$¢ i moga wykazaé, czy dana ingerencja jest
rzeczywiscie skuteczna.

Podstawowe badanie naukowe - najczesciej wykonuje
sie je w laboratorium w celu zrozumienie podstaw miopatii.
Zazwyczaj wykorzystuje ono modele zwierzece miopatii

dla znalezienia i przetestowania lekdéw oraz innych opgji
leczenia.

Badanie translacyjne (stosowane) - ten rodzaj badania
dazy do wykorzystania wiedzy zdobytej w trakcie
podstawowych badan naukowych w leczeniu pacjentow z
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miopatia.

Terapia genowa - jest to rodzaj badania translacyjnego, w
ktérym wiedze z dziedziny genetyki mozna zastosowac w
leczeniu choroby. Celem terapii genowej jest dostarczenie
pacjentom zdrowiej kopii genu wywotujgcego miopatie.
Organizm moze wykorzysta¢ zdrowy gen do wytworzenia
biatka czynnosciowego.

Enzymatyczna terapia zastepcza - jest to rodzaj badania
translacyjnego, w ktérym wiedze na temat budowy i
czynnosci biatek wykorzystuje sie w leczeniu miopatii.
Celem jest dostarczenie biatka czynnosciowego (tj. enzymu)

do uzycia przez organizm.




ANEKS 101

Podziat miopatii wg klasyfikacji genetycznej

W tabeli ponizej przedstawiono dane aktualne w momencie pierwszej publikacji tego poradnika.

Symbol Nazwa miopatii wg klasy- | Biatko deficytowe Nazwa podtypu miopatii wg klasyfikacji morfolog-
genu fikacji genetycznej icznej (biopsji miesnia)
ACTA1 Miopatia ACTA1-zalezna Alfa-aktyna miesénia szkieletowego Miopatia nemalinowa
Miopatia czapeczek*
Wrodzona dysproporcja typow widkien
BIN1 Miopatia BIN1-zalezna Amfifizyna Miopatia centronuklearna
CFL2 Miopatia CFL2-zalezna Kofilina 2 (miesnie) Miopatia nemalinowa
CCDC78 Miopatin CCDC78-zalezna | Biatko zdomeng zwinietej cewki 78 Miopatia centronuklearna
CNTN1 Miopatia CNTN1-zalezna Kontaktyna-1 Miopatia wrodzona Compton-North
DNM?2 Miopatia DNM2-zalezna Dynamina 2 Miopatia centronuklearna
KBTBD13 Miopatia KBTBD13-zalezna | Biatko zawierajace motyw Kelch i domene BTB | Miopatia nemalinowa
(POZ)13
KLHL40 Miopatia KLHL40-zalezna Biatko Kelch-podobne 40 Miopatia nemalinowa
KLHL41 Miopatia KLHL41-zalezna Biatko Kelch-podobne 41 Miopatia nemalinowa
LMOD3 Miopatia LMOD3-zalezna Leiomodyna-3 Miopatia nemalinowa
MEGF10 Miopatia MEGF10 -zalezna | Biatko zwielokrotnionych domen EGF-podob- Miopatia typu minicores z cechami dystroficznymi
nych 10
MTM1 Miopatia MTM1-zalezna Miotubulina Miopatia centronuklearna/miopatia miotubularna
MYBPC3 Miopatia MYBPC3-zalezna | Sercowe biatko C wigzace miozyne Miopatia typu central core z kardiomiopatig
przerostowg
MYF6 Miopatia MYF6-zalezna Czynnik miogenny 6 Miopatia centronuklearna
MYH?2 Miopatia MYH20-zalezna Ciezki fancuch miozyny 2 Miopatia ciat wtretowych
MYH7 Miopatia MYH7-zalezna Ciezki tancuch beta miozyny 7, miesien serca Miopatia dystalna Lainga
Miopatia ciat hialinowych
Miopatia typu multiminicore
MYL2 Miopatia MYL2-zalezna Miozyna, fancuch lekki 2 Wrodzona dysproporcja typow wiokien
NEB Miopatia NEB-zalezna Nebulina Miopatia nemalinowa
Miopatia czapeczek*
RYRI1 Miopatia RYR1-zalezna Receptor rianodynowy 1 miesnia szkieletowego | Miopatia centronuklearna
Wrodzona dysproporcja typow wiokien
Miopatia typu multiminicore
Miopatia typu central core
Miopatia typu core-rod lub wariant miopatii nitkowa-
tej
SEPN1 Miopatia zwigzana z SEPN1 | Selenoproteina N1 Wrodzona dysproporcja typow widkien
Miopatia typu multiminicore
TNNT1 Miopatia zwigzana z TNNT1 | Wolna troponina T Miopatia nemalinowa
TPM?2 Miopatia zwigzana z TPM2 | Tropomiozyna 2 (beta) Miopatia nemalinowa
Miopatia czapeczek*
Wrodzona dysproporcja typow widkien
TPM3 Miopatia zwigzana z TPM3 | Tropomiozyna 3 Miopatia nemalinowa
Miopatia czapeczek*
Wrodzona dysproporcja typow widkien
TRIM32 Miopatia zwigzana z TRIM32 | Biatko zawierajgce motyw trojdzielny 32 Miopatia sarkotubularna
TTN Miopatia zwigzana z TTN Titina Miopatia centronuklearna

Miopatia centronuklearna z jagdrami

iopatie czapeczek wielu uznaje za wariant miopatii nemalinowe;j.
*M t k wiel t t I
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Aktywne rozcigganie: Gdy przyjmujesz jakas
pozycje, a nastepnie utrzymujesz jg bez zadnej
pomocy oprocz wiasnych, napietych miesni.

Aktywnos¢ motoryczna w przewodzie
pokarmowym: Perystaltyka; przesuwanie sie tresci
przez jelita.

Alternatywne lub wspomagajace srodki
komunikacji (AAC): Obejmuja wszelkie formy
komunikagji

(inne niz mowa), stosowane do wyrazania mysli,
potrzeb, pragnien i pomystow.

Artrogrypoza: Trwaty przykurcz stawu, obecny od
urodzenia.

Arytmia: Kazda zmiana lub zaburzenie pracy
serca.

Atrofia: Zanikanie lub zwyrodnienie tkanki lub
narzadu w organizmie.

Autosomalne dominujace: Dziedziczenie
autosomalne dominujace oznacza, ze do
wystapienia choroby wymagana jest zaledwie
jedna mutacja/wariant. W chorobach
dziedziczonych autosomalnie dominujaco
zazwyczaj jeden rodzic jest chory,

poniewaz rodzic jest nosicielem jednej
zmutowanej kopii genow przekazywanej dziecku
cierpigcemu na dang chorobe. W rodzinach
majacych dziecko z miopatig wrodzong czesciej
bedzie to mutacja de novo, co oznacza, ze
wystapita ona spontanicznie u dziecka i nie
pochodzi od zadnego z rodzicéw.

Autosomalne recesywne: Dziedziczenie takie
zachodzi, gdy oboje rodzice przekazujg mutacje/
wariant w tym samym genie u dziecka. Aby
chorowac¢ na miopatie wrodzonag, dziecko musi
mie¢ obie mutacje. Oboje rodzice sg nosicielami i
zazwyczaj nie wystepuje u nich choroba. Dziecko
moze odziedziczy¢ inng mutacje od kazdego
rodzica w tym samym genie (heterozygota). Jesli
dziecko odziedziczy ten sam wariant od obojga
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rodzicow, okresla sie to mianem homozygoty.

Badacz: Osoba prowadzaca badanie w sposob
zorganizowany i usystematyzowany. Naukowcy sa
czesto okreslani mianem badaczy.

Badanie czynnosciowe ptuc (PFT): Grupa testow
oceniajacych prace ptuc, przeptyw powietrza w
drogach oddechowych oraz sprawnos¢ wymiany
gazowe).

Badanie gazometryczne (gazometria): Badanie
krwi polegajace na pobraniu krwi tetniczej w celu
dokonania pomiaru poziomu dwutlenku wegla
we krwi.

Badanie genetyczne: Badanie genetyczne
znajduje sie posrod najnowszych i najbardziej
wyrafinowanych technik stosowanych w
diagnozowaniu choréb genetycznych, wiaze sie z
bezposrednim badaniem samej czasteczki DNA.

Badanie snu: Zwane tez polisomnografia.
Dokumentowanie czynnosci ludzkiego ciata
podczas

snu. Obejmuje wiele pomiarow, np. odczyty
dotyczace ptuc i serca. Czynnos¢ mozgu, wraz z
ruchem gatek ocznych i miesni sg monitorowane
za pomoca innego testu. Wazny w trakcie
badania jest pomiar stezenia CO2 w wydychanym
powietrzu.

Bezdech: Wstrzymanie lub przerwa w wentylacji
ptuc. W trakcie bezdechu ustaje czynnos¢ miesni
oddechowych, a objetos¢ ptuc poczatkowo
pozostaje niezmienna.

Biatka: Klasa zwigzkow organicznych, sktadajacych
sie z duzych czasteczek ztozonych z dtugich
tancuchow aminokwaséw. Mozna wyréznic biatka:
1) funkcjonalne jak np. enzymy odpowiedzialne za
prawie kazdy proces chemiczny w organizmie; 2)
strukturalne, jak wtosy, miesnie, kolagen, organy,
itp.; lub 3) przeciwciata

Biopsja miesnia: Drobny zabieg chirurgiczny



wykonywany w znieczuleniu ogélnym lub
miejscowym, wykorzystujacy igte lub mate
naciecie w celu pobrania niewielkiej probki
miesnia. Procedure mozna wykonac dla
potwierdzenia rozpoznania klinicznego lub
wykluczenia

choroby miesni.

Brzuszny: Zwigzany z brzuchem, ktéry znajduje sie
pomiedzy klatka piersiowa a miednica.

Centralna czes¢ ciata: Tutow lub korpus.
Srodkowa czes¢ organizmu, od szyi do konczyn.

Centralnie umieszczone jadra: W odréznieniu od
zdrowych komorek miesni, gdzie jadra znajduja
sie wzdtuz btony zewnetrznej komorkowej, jadra
umieszczone centralnie obecne sg posrodku
komorki.

CO2: Dwutlenek wegla, zwiazek, ktory
wydychamy. To naturalnie wystepujacy zwigzek
chemiczny w powietrzu wydalanym przez rosliny.

Czynnos¢ ptuc: Jak dobrze pracuja ptuca.

Dantrolen: Srodek rozkurczajacy miesnie,
stosowany w leczeniu hipertermii ztosliwej,
dziatajacy poprzez zniesienie wspoétzaleznosci
miedzy pobudzeniem a skurczem w komorkach
miesniowych, najprawdopodobniej dziatajac na
receptor rianodynowy.

De novo: De novo to wyrazenie

tacinskie oznaczajace ,od poczatku”, a mutacja
de novo to mutacja genetyczna, ktora nie jest
obecna u zadnego z rodzicdw i nie zostata
odziedziczona.

Deformacja: Wykrzywienie lub znieksztatcenie
ciafa.

Delirium: Zespot, ktory objawia sie ciezkim
splataniem oraz dezorientacja, rozwijajacy sie ze
wzglednie gwattownym poczatkiem i zmienna
intensywnoscia.
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Dietetyk: Pracownik ochrony zdrowia zajmujacy
sie odzywianiem lub dietetyka.

DNA: DNA to inaczej kwas eoksyrybonukleinowy.
Jest zorganizowany u prawie wszystkich zywych
organizmow w jadrze komorki w formie
chromosomoéw. Stanowi nosnik informacji
genetycznej z jednego pokolenia na kolejne.

Doradca genetyczny: Pracownik ochrony zdrowia
posiadajacy wyksztatcenie magisterskie w zakresie
genetyki medycznej i doradztwa. Doradca
genetyczny objasnia, ktora mutacja genetyczna
powoduje dane objawy i moze by¢ w stanie
pomoc w przewidzeniu prawdopodobienstwa
przekazania mutacji dzieciom.

Dozylnie (IV): Podawanie do zyty leku, roztworu
odzywczego lub innej substangji.

Dziedziczny: Gen lub cecha przekazywane z
rodzica na dziecko.

Echokardiografia: Badanie ultrasonograficzne
serca (echo serca). Badanie sprawdzajace
struktury anatomiczne serca, pomagajace w
ocenie czynnosci serca.

Elektrokardiograf: Aparat EKG; urzadzenie
wykrywajace i zapisujace drobne zmiany
potencjatu elektrycznego serca, wystepujace
pomiedzy roznymi czesciami ciata.

Elektrokardiografia (EKG): Badanie oceniajace
wzor oraz predkosc uderzen serca. Badanie
wykonuje sie umieszczajac elektrody na klatce
piersiowej, ramionach i nogach. Rutynowe EKG
zazwyczaj trwa krocej niz godzine.

Elektrolity: Elektrolity to mineraty we krwi i w
innych ptynach ustrojowych, przenoszace
tadunek elektryczny. Elektrolity wptywaja na
ilos¢ wody w organizmie, kwasowos¢ krwi (pH),
czynnos¢ miesni oraz inne wazne procesy. Utrata
elektrolitow nastepuje na skutek pocenia sie,



wymiotow lub biegunki. Nalezy je uzupetnic¢
pijac ptyny zawierajace elektrolity. Sama woda
nie zawiera elektrolitow.

Fizjoterapeuta: Specjalista ze stopniem magistra
(lub wyzszym) oraz wiedza z zakresu pomocy
ludziom w dokonywaniu zmian fizycznych
zmierzajacych do poprawy mobilnosci ciata.
Stosujacy srodki proaktywne, aby zapobiegac
utracie ruchomosci, takie jak
rozcigganie lub ortezy.

Fundoplikacja Nissena: Zabieg
chirurgiczny w leczeniu refluksu
zotadkowo-przetykowego (GERD)
oraz przepukliny przetykowej. .

R\
Gastroenterolog: Lekarz zajmujacy“'\ \
sie uktadem pokarmowym i jego
chorobami.

Gastrostomia lub G-tube:
Rodzaj zgtebnika zotagdkowego,
wprowadzanego chirurgicznie
przez skore bezposrednio do
zotadka. Niektore konkretne rodzaje zgtebnikow
gastrostomijnych to PEG, gastrostomia
niskoprofilowa (""guziczek"") typu Mic-Key oraz
Bard.

Gen: Podstawowa jednostka dziedzicznosci
ztozona z DNA. Geny to projekty lub wskazowki
do budowy organizmu. Geny dziedziczymy

od rodzicéw biologicznych.

Genetyk: Lekarz zajmujacy sie genetyka, nauka o
genach,dziedziczeniu oraz zréznicowaniu
organizmow.

Gipsowanie seryjne: Postepowanie niechirurgiczne
majace na celu zmniejszenie przykurczy miesni
lub stawow.

Grupa eksperymantalna: Grupa pacjentow w
badaniu klinicznym otrzymujaca leczenie/lek/
zabieg interwencyjny.
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Leczenie to procedura, ktora w zatozeniu ma miec
bezposredni wptyw na badane zachowanie lub
objawy. Na przyktad, w badaniu leku, uczestnicy w
grupie eksperymentalnej i grupie kontrolnej
(placebo) moga otrzymac identycznie ygladajace
preparaty, ale osoby w grupie eksperymentalnej
otrzymuja lek, natomiast osoby w grupie
kontrolnej otrzymuja tabletke cukrowa.

Grupa kontrolna (placebo): Grupa
przyjmujaca placebo w badaniu
klinicznym. Placebo to cos, co

nie ma bezposredniego wptywu
na badane zachowanie lub
objawy. Badacz musi by¢ w stanie
oddzieli¢ dziatanie placebo od
rzeczywistego dziatania badanej
interwencji. Na przyktad, w
badaniu leku, uczestnicy w grupie
eksperymentalnej i kontrolnej
moga otrzymac identycznie
wygladajacy preparat, ale osoby
L w grupie eksperymentalnej
otrzymuja lek, natomiast osoby
w grupie placebo otrzymuja
tabletke cukrowa.

Hipermoblinos¢ stawowa lub nadmierna
ruchomosc¢ stawow: Stawy, ktdre rozciggaja sie
bardziej niz prawidtowo powinny.

Hipertermia ztosliwa: Reakcja alergiczna na
niektére rodzaje znieczulenia (leki usypiajace
podawane pacjentom na czas zabiegu). Reakcja
ta moze zagrazac zyciu, powodujac przegrzanie
organizmu.

Hiporefleksja/arefleksja: Stan, w ktorym odruchy
sg czesciowo zniesione lub jest ich brak.

Hipotonia: Obnizone napiecie miesniowe.
Kamienie milowe w rozwoju ruchowym:

Umiejetnosci fizyczne oczekiwane do osiggniecia
przez dzieci.



Kamienie milowe: Wazne umiejetnosci
oczekiwane w konkretnych przedziatach czasu w
trakcie rozwoju dziecka, takie jak przewracanie
sie, siadanie, raczkowanie, chodzenie, méwienie,

itp.

Kapnograf: Urzadzenie monitorujace stezenie
cisnienia parcjalnego dwutlenku wegla w gazach
oddechowych.

Kardiolog: Lekarz specjalizujacy sie w badaniu
serca i jego czynnosci, w czasie zdrowia i choroby.

Kardiomiopatia: Grupa przewlektych schorzen,
wptywajacych na miesien sercowy, skutkujacych
zaburzeniem czynnosci pompujacej serca,
mogacych powodowac powiekszenie serca.

Karmienie w bolusie: Pojedyncza dawka
preparatu odzywczego jest podawana za jednym
razem.

Karmienie w trybie ciagtym: Mieszanka odzywcza,
ktora powoli scieka przez zgtebnik zotagdkowy
przez kilka godzin.

Kifoza: Nadmierne wygiecie gornej czesci plecow
ku tytowi w formie garbu.

Klatka piersiowa wydrazona: Nieprawidtowe
uksztattowanie klatki piersiowej, w ktorym klatka
piersiowa wydaje sie by¢ zapadnieta lub
wydrazona.

Kliniczne badanie eksperymentalne: Rodzaj
badania klinicznego, ktore odbywa sie wedtug
wczesniej zdefiniowanego planu lub protokotu.
Uczestnicy, bioragc udziat w badaniach klinicznych,
moga odgrywac aktywniejsza role we wiasnej
opiece, uzyska¢ dostep do nowych metod
leczenia oraz pomoc innym wnoszac wkiad w
badania medyczne.

Komorki: Podstawowa jednostka strukturalna
wszystkich organizmow. Zazwyczaj widoczne tylko
pod mikroskopem, komorki zawieraja jadro
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oraz cytoplazme, zamkniete w potprzepuszczalnej
btonie komorkowej.

Krzywa wzrostu: Krzywa na wykresie (siatce
centylowej), na ktérym masa ciata oraz wzrost s
naniesione wzgledem wieku.

Kwasica: Stan zwiekszonej kwasowosci ptynéw
ustrojowych.

Laryngolog: Lekarz specjalizujacy sie w leczeniu
chordb uszu, nosa i gardta.

Leczenie hipertermii ztosliwej: Dantrolen to
srodek rozluzniajacy miesnie, stosowany w
leczeniu tego stanu.

Logopeda/neurologopeda: Specjalista, ktory
ocenia, diagnozuje, leczy oraz pomaga w
zapobieganiu zaburzeniom zwigzanym z mowa,
jezykiem, komunikacja, gtosem, potykaniem oraz
ptynnoscia mowienia.

Lordoza: Zbyt duze wygiecie kregostupa do
przodu w odcinku ledzwiowym, skutkujace
zaburzeniem postawy ciata.

Mieszanka przemystowa: Potaczenie produktow
spozywczych i ptynéw, fabrycznie rozdrobnionych
blenderem, mikserem lub przepuszczonych przez
sito w zaktadzie produkcyjnym. Te produkty
spozywcze i ptyny mozna podawac uzywajac
kubka, stomki, strzykawki, zgtebnika lub tyzki.

Miedzyzebrowe: Miesnie lub przestrzenie
znajdujace sie pomiedzy zebrami.

Miometr: Urzadzenie do pomiaru zakresu skurczu
miesnia.

Miopatia: Oznacza po prostu chorobe miesni.
Miopatia to choroba miesni, w ktorej wiokna
miesniowe nie funkcjonuja prawidtowo, co
skutkuje ostabieniem miesni.

Mobilny: Zdolny do przemieszczania sie.



Mutacja genu/genetyczna: Zmiana sekwengji
DNA genomu organizmu, ktéra moze zmienic cos
w organizmie lub sposobie jego dziatania.

Natezona pojemnosc¢ zyciowa ptuc (FVC): Odnosi
sie do najwiekszej ilosci powietrza, jaka dana
osoba moze wydmuchac z ptuc po wzieciu
najwiekszego mozliwego wdechu. FVC pomaga
ocenic, czy istnieje problem z czynnoscia ptuc,
taki jak ostabienie miesni oddechowych lub czy
obecna jest infekgcja.

Neurolog lub specjalista chorob nerwowo-
miesniowych: Lekarz specjalizujacy sie w leczeniu
choréb uktadu nerwowego. Uktad nerwowy
sktada sie z osrodkowego uktadu nerwowego
(mozgu i rdzenia kregowego) oraz obwodowego
uktadu nerwowego (potaczenia pomiedzy
nerwami i miesniami). Neurolodzy leczg rézne
schorzenia takie jak epilepsja, migreny oraz
opo6znienia rozwoju. Niektorzy neurolodzy maja
dodatkowe szkolenie oraz wiedze w zakresie
zagadnien obwodowego uktadu nerwowego

i miesni (specjalista choréb nerwowo-
miesniowych).

Niewydolnos¢ podniebienno-gardtowa

(VIP): Zaburzenie skutkujace nieprawidtowym
zamknieciem otworu podniebienno-gardtowego
w trakcie mowy, co umozliwia ujscie powietrza
przez nos zamiast jego przekierowania przez usta
w celu prawidtowego wytworzenia dzwiekow
mowy.

Niewydolnos¢ serca: Ma miejsce, gdy serce nie
jest w stanie pompowac dostatecznej ilosci

krwi tak, by zapewnic jej prawidtowy przeptyw i
sprostac¢ potrzebom organizmu.

Nitki nemalinowe: Nieprawidtowe nagromadzenie
sie struktur w ksztatcie nitek w komédrkach
miesniowych; w przypadku stwierdzenia ich
obecnosci zazwyczaj stawia sie diagnoze miopatii
nemalinowe;.

Nosogardto: Czes¢ gardta za oraz powyzej
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podniebienia miekkiego, bezposrednio taczaca
sie Z jama nosowa.

Nosowanie otwarte: To objaw niewydolnosci
podniebienno-gardtowej, zaburzenia w ktoérym
jezyczek nie znajduje sie w prawidtowej
odlegtosci od tylnej czesci gardta, powodujac
wydychanie nadmiaru powietrza przez nos.
Skutkuje to bardzo nosowg mowa, ktéra moze
by¢ trudna do zrozumienia.

02, 0% tlen: Naturalnie wystepujacy pierwiastek,
niezbedny dla ludzkiego zycia.

Objawy: Wiasciwosc fizyczna lub umystowa
uznawana za wskaznik stanu chorobowego,
w szczegoblnosci wasciwos¢ zauwazana przez
pacjenta.

Oddechowy: Dotyczacy oddychania.

Odwodniony: Znajdujacy sie w stanie bedacym
wynikiem nadmiernej utraty wody z organizmu.

Oftalmoplegia: Porazenie miesni zewnetrznych
gatki ocznej, kontrolujacych jej ruchy. Podwdjne
widzenie jest objawem tej choroby.

Okreznica: Koncowa czes¢ uktadu pokarmowego,
ktéra wycigga wode oraz sol ze statych roduktow
przemiany materii zanim zostang one wydalone
z organizmu.

Opoznienie rozwoju motoryki duzej: Opdznienie
raczkowania, siedzenia, chodzenia lub innych
czynnosci wykorzystujacych duze miesnie.

Ortodonta: Lekarz specjalizujacy sie w
prostowaniu zebow oraz leczeniu réznych wad
zgryzu.

Ortopeda: Lekarz specjalizujacy sie w
zapobieganiu lub korygowaniu urazow lub
schorzen uktadu szkieletowego oraz zwigzanych z
nim miesni, stawow i wiezadet.



Ospatosc: Stan charakteryzujacy sie sennoscig,
apatia, brakiem energii lub zobojetnieniem.
Niemrawos¢ i biernosc.

Osteopenia: Ubytek masy kostnej o
mniejszym nasileniu niz osteoporoza.

Osteoporoza: Choroba, w ktorej kosci staja sie
tamliwe i kruche.

Ostry(-a): Ostry objaw rozpoczyna sie szybko lub
utrzymuje sie jedynie przez krotki czas.

Petnomocnictwo w zakresie opieki zdrowotnej:
Dokument wyznaczajacy petnomocnika
medycznego. Petnomocnik to osoba powazniona
do podejmowanie decyzji z zakresu postepowania
medycznego w sytuacji, gdy pacjent nie moze
tego zrobic.

Pies asystujacy: Pies specjalnie przeszkolony do
pomocy osobom z niepetnosprawnosciami, w tym
Z zaburzeniami widzenia, zaburzeniami stuchu,
chorobami psychicznymi, napadami
padaczkowymi, cukrzycg, autyzmem lub
ograniczeniami fizycznymi.

Plastyka ptatem podniebienno-gardtowym:
Zabieg chirurgiczny majacy na celu korekte lub
poprawe jakosci mowy w ciezkim przypadku
nosowania otwartego.

Ptucny: Dotyczacy ptuc oraz uktadu ddechowego

Ptytka podniebienna (palatal lift - raczej nie
stosowana w Polsce - przyp. ttum.): Aparat
ortodontyczny umieszczany na podniebieniu
twardym, mocowany do zebow, z elementem na
podniebienie miekkie dla zamkniecia nosogardta.
Aparat stosuje sie gtdwnie w przypadku oséb
majacych stabe miesnie podniebienia miekkiego
i Scian gardfa lub niewydolnosc¢ zwarcia
podniebienno-gardtowego, aby zmniejszy¢
nosowanie i przeptyw powietrza w trakcie
mowienia.
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Podniebienie miekkie: Umiesniona, tylna czes¢
podniebienia.

Podtypy: Podziat jednego typu.

Podwichniecie: Ma miejsce, gdy kos¢ czesciowo
wysunie sie ze stawu, ale nie dochodzi do
catkowitego zwichniecia.

Podwdjna wigzka promieniowania RTG
(dwuwigzkowa absorcjometria rentgenowska):
Znana réwniez jako DEXA. Sposéb pomiaru
gestosci mineralnej kosci. Dwie wigzki
promieniowana rentgenowskiego o réznym
poziomie energii kieruje sie na kosci pacjenta.

Pojemnos¢ zyciowa: Najwieksza objetosc¢
powietrza, ktdorg mozna wydmuchac z ptuc po
maksymalnym wdechu.

Protetyk stomatologiczny: Specjalista

wykonujacy protezy dentystyczne. Protetyka
szczekowo twarzowa to specjalizacja w ramach
protetyki dentystycznej zajmujaca sie rewalidacja
pacjentow z defektami lub iepetnosprawnosciami
obecnymi w chwili narodzin lub powstatymi
wskutek choroby lub urazu. Protezy sa

czesto niezbedne do zastgpienia brakujacych
fragmentow kosci lub tkanki oraz przywrdcenia
funkgji jamy ustnej, takich jak potykanie, méwienie
oraz zucie.

Protetyk/ortotyk: Specjalista zajmujacy sie
wykonywaniem oraz dopasowywaniem wyrobow
ortopedycznych takich jak gorsety w celu leczenia
skrzywienia kregostupa.

Przemieszczenie: Przesuniecie sie ze stawu lub z
wiasciwego potozenia konczyny lub narzadu.

Przepona: Warstwa miesni i sciegien w ksztatcie
koputy, stuzaca jako gtowny miesien oddechowy i
odgrywajaca wazna role w procesie oddychania.

Przewlekty(-a): Staty, utrzymujacy sie lub
dtugotrwaty.



Przykurcze: Trwate skrocenie miesnia lub stawu,
skutkujace zmniejszonym zakresem ruchu.

Psycholog: Specjalista w zakresie rozpoznawania
i terapii probleméw odnoszacych sie do mysili,
emocji oraz zachowan.

Ptoza: Ptoza to opadniecie
powieki gérnej oka.

Pulmonolog: Lekarz
specjalizujacy sie w
chorobach ptuc takich jak
problemy z oddychaniem
lub infekcja. Pulmonolodzy
powinni aktywnie pracowac
z pacjentami i ich rodzinami,
aby zapobiegac¢ owiktaniom
w chorobach nerwowo-
miesniowych.

Pulsoksymetr: wyréb
medyczny, ktory posrednio
monitoruje saturacje krwi tetniczej tlenem
poprzez cienka czes¢ ciata pacjenta, taka jak
opuszek palca lub ptatek uszu.

Pulsoksymetria: Nieinwazyjna metoda
umozliwiajgca monitorowanie saturacji krwi
tetniczej tlenem.

Refluks zotagdkowo-przetykowy (GERD): Stan
chorobowy, w ktérym tres¢ zotagdkowa
(pozywienie lub ptyny) cofa sie z zotadka do
przetyku (przewodu od ust do zotadka). Moze to
podrazniac przetyk, powodujac zgage oraz inne
objawy.

Rejestr: Rejestry sa uzytecznym sposobem liczenia
oraz identyfikacji oséb z konkretng jednostka
chorobowa.

Respirator: Urzadzenie przeznaczone do
mechanicznego ruchu powietrza z i do ptuc
w celu zapewnienia mechanizmu oddychania
pacjentowi, ktory fizycznie nie jest w stanie
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oddychac lub ktorego oddychanie jest
niewydolne.

Rogowka: Przezroczysta przednia czes¢ oka,
pokrywajaca teczéwke, zrenice oraz komore
przednia.

Rokowanie (prognoza): Przewidywany przebieg
jednostki chorobowej na przestrzeni czasu oraz jej
nastepstwa dla zdrowia i
zycia Twojego dziecka.

Rozbieznosc¢: Roznica
pomiedzy rzeczami, ktore
powinny byc¢ takie same.

Rozpoznanie zasadnicze:
Gtowne rozpoznanie
przekazane

pacjentowi.

Rurka dotchawicza:
Specjalny rodzaj rurki
tchawiczej, zazwyczaj wprowadzanej przez
usta lub nos w celu podtaczenia wspomagania
oddychania w stanach nagtych.

Skolioza: Boczne skrzywienie kregostupa.

Sonda nosowo-zotgdkowa lub sonda NG: Sonda
umieszczana przez nos do zotadka w celu
dostarczania sktadnikéw odzywczych lub lekow.

Specjalista rehabilitacji lub rehabilitant: Specjalista
pomagajacy osobom z niepetnosprawnoscia
fizycznag i umystowa w integracji spotecznej i
zdobywaniu niezaleznosci zyciowe;j.

Specjalista zywienia: Specjalista, ktory doradza
w sprawach produktow spozywczych i
odzywiania oraz ich wptywu na zdrowie.

Szczekowo-twarzowy: Dotyczacy szczeki i twarzy.

Sciegno Achillesa: Sciegno z tyhu stawu
skokowego, ktére mocuje piete do nogi.



Terapeuta zajeciowy: Specjalista majacy
doswiadczenie w pomaganiu pacjentom w
dokonywaniu zmian fizycznych w ich otoczeniu
tak, aby czynnosci dnia codziennego (takie jak
jedzenie, kapiel, ubieranie sie, odrabianie prac
domowych) byty tatwiejsze do wykonania, a
osoby te zdobywaty wiekszg niezaleznosc.

Testament zycia (oswiadczenie woli) w zakresie
decyzji medycznych: oswiadczenie woli to
dokumenty prawne, umozliwiajgce wczesniejsze
sformutowanie wiasnych decyzji odnosnie
opieki w stanach zagrozenia
zycia. Daje mozliwos¢
przekazania swoich zyczen
rodzinie, przyjaciotom oraz
personelowi medycznemu i
unikniecia przysztych
niejasnosci w razie
pogorszenia sie stanu
zdrowia.

Tkanka: Zespot komorek
petnigcych okreslong funkcje
W organizmie.

Toksyna botulinowa: Silna neurotoksyna,
powodujgca porazenie miesni, powszechnie
stosowana w zabiegach kosmetycznych dla
redukcji zmarszczek, uzywana rowniez w leczeniu
problemoéw z nadmiernym slinieniem sie u
niektérych oséb z miopatig wrodzona.

Trabka Eustachiusza: Kanat taczacy nosogardto z
uchem srodkowym.

Tutéw: Centralna czesc ciata ludzkiego procz
gtowy i konczyn.

Ujemny wysitek wdechowy: Ujemny wysitek
wdechowy (NIF) to najwyzsza sita, z jaka miesnie
klatki piersiowej moga wytezyc sie, aby zrobic
wdech. Prawidtowa wartos¢ jest wieksza niz -60.
Liczba ta wskazuje lekarzowi na site miesni
oddechowych pacjenta.
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Uktadanie (nadbudowywanie) oddechu: Technika
zwiekszajgca pojemnos¢ ptuc oraz wspomagajaca
wydolnos¢ odruchu kaszlowego u osoby z
ostabieniem miesni oddechowych. Moze by¢
wykonywana z pomoca lub bez niej, ale
zasadniczo polega ona na wzieciu niewielkiego
wdechu, skoncentrowaniu sie na wypetnieniu
podstawy ptuc i przytrzymaniu oddechu przez
sekunde. Nastepnie, bez wydychania, wzieciu
wiekszego wdechu i przytrzymaniu przez

jeszcze jedna sekunde. W koncu, wzieciu jak
najwiekszego wdechu wypetniajacego ptuca i
przytrzymaniu go od

trzech do dziesieciu sekund.

Usztywnienie: Zatozenie
szyny (tubkow,tuski), aby
unieruchomic uszkodzona
czesc ciata dla unikniecia
bolu lub dalszego urazu,
ktory moze by¢ wywotany
ruchem danej czesci ciata.

Wada zgryzu:
Nieprawidtowe ustawienie zebdéw po zamknieciu
ust.

Wentylacja mechaniczna: Wspomaga oddychanie
z wykorzystaniem respiratora.

Wideofluoroskopia: Zwana rowniez
zmodyfikowanym badaniem z barytem (MBS)
lub badaniem potykania, jest badaniem
radiologicznym czynnosci potykania,
wykorzystujgcym specjalna technike obrazownia
oparta o promienie rentgenowskie, zwana
fluoroskopia.

Widoczny pod mikroskopem: Zbyt maty, aby
zobaczy¢ gotym okiem, ale wystarczajaco duzy,
aby zbadac go pod mikroskopem.

Wiek kostny: Okreslenie stopnia
dojrzatosci kosci dziecka.

Wiezadta: Widknista tkanka tgczna tgczaca kosci z



innymi kos¢mi.

Wilewka: Procedura, w ramach ktorej do odbytnicy
wprowadzana jest ciecz lub gaz, zazwyczaj

w celu usuniecia jej zawartosci, ale rowniez

dla wprowadzenia lekow lub umozliwienia
obrazowania rentgenowskiego.

Worek Ambu®: Worek samorozprezalny, BVM,
czesto znany pod zastrzezong nazwa worek
Ambu lub ogolnie okreslany jako resuscytator
lub ,worek samorozprezalny” - jest recznym
urzadzeniem powszechnie stosowanym do
wentylowania cisnieniem dodatnim pacjentow,
ktérzy nie oddychaja lub ich oddech nie jest
dostateczny.

Wrodzony: Obecny od urodzenia.

Wyciagg Hoyera: Urzadzenie silnikowe z
siedziskiem, umozliwiajgce podnoszenie pacjenta
z pozycji siedzacej do pozycji stojacej lub
przenoszenie go w inne miejsce.

Zaburzenia wzrastania (ang. failure to thrive):
Wskazujg na niewystarczajacy przyrost lub
utrate masy ciata. Pojecie to nie jest juz czesto
stosowane.

Zaburzenie nerwowo-migsniowe: Szerokie pojecie
obejmujace wiele schorzen i dolegliwosci, ktore
uposledzajg czynnos¢ miesni.

Zaburzenie: Stan patologiczny wptywajacy na
organizm; choroba.

Zakresy ruchu w stawach: Pojecie powszechnie
stosowane do oceny stopnia ruchu w stawie od
petnego zgiecia do petnego wyprostu.

Zapalenie ptuc: Infekcja ptuc wywotana przez
bakterie, wirusy, grzyby lub pasozyty.
Charakteryzuje sie gtownie stanem zapalnym w
pecherzykach ptucnych lub wypetnieniem
pecherzykéw ptucnych ptynem (pecherzyki
ptucne to mikroskopijne woreczki w ptucach
wchtaniajace tlen).
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Zastawka fenestracyjna (orator): Plastikowa
naktadka na rurke tracheostomijng bez mankietu
lub rurke tracheostomijng z opréznionym
mankietem. Zastawka fenestracyjna to zastawka
jednokierunkowa, ktora otwiera sie przy wdechu
i zamyka przy wydechu, powodujac przeptyw
powietrza przez struny gtosowe i utatwiajac
mowienie.

Zespot interdyscyplinarny: Pracownicy ochrony
zdrowia réznych specjalizacji pracujacy wspolnie
w celu zbadania pacjenta w trakcie pojedynczej
konsultacji.

Zespot wielodyscyplinarny: Podejscie zespotowe
wykorzystujgce umiejetnosci i doswiadczenie
0s6b z réznych dyscyplin, przy czym kazda
dyscyplina podchodzi do pacjenta z wiasnej
perspektywy. Najczesciej podejscie to wigze sie z
oddzielnymi, indywidualnymi konsultacjami.

Znieczulenie: Lek lub zabieg stosowany do
hamowania dolegliwosci bolowych, aby umozliwic
wykonanie operacji lub zabiegu. Moze by¢ ogdlne
lub miejscowe.

Zwarcie podniebienno-gardtowe: Oddzielenie
jamy nosowej poprzez podniesienie
podniebienia miekkiego oraz skurcz scian
gardta. Zwarcie jest wymagane do tworzenia
samogtosek oraz wszystkich spotgtosek z
wyjatkiem /n/, /m/ oraz /ng/.




Poradnik dla rodzin




