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WYKAZ SKROTOW

AIAT
AMBU

AsSpAT
ASO
CHOP-INTEND

CK

CPK

DM
ENG
EMG
FSHMD
HINE
IPPV

LDH
LGMD
MLPA

MRNA

NDT-Bobath
PCR

PIR
PNF

SMA

Aminotransferaza alaninowa

AntiSense Oligonucleotide

Resuscytator reczny

Aminotrasferaza Asparaginianowa

Antysensowne nukleotydy

The Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of Neuromuscular
Disorders

Creatine Kinase

Kinaza Kreatynowa

Creatine PhosphoKinase

FosfoKinaza Kreatynowa

Myotonic dystrophy

Elektroneurografia

Elektromiografia

Facio-Scapulo-Humeral Muscular Dystrophy
Hammersmith Infant Neurological Examination
Intermittent Positive Pressure Ventilation,
przerywana wentylacja dodatnimi ci$nieniami
DeHydrogenaza Mleczanowa

Limb Girdle Muscular Dystrophies

Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification,
multipleksowej amplifikacji sondy zaleznej od ligacji
messenger RNA

informacyjny RNA

Neuro-developmental treatment

Polymerase Chain Reaction,

reakcja tancuchowa polimerazy

Poizometryczna relaksacja migs$ni

Proprioceptive neuromuscular facilitation ,
proprioceptywne nerwowo-mig$niowe torowanie ruchu
Spinal Muscular Atrophy

Rdzeniowy zanik mig¢$ni
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RDZENIOWY ZANIK MIESNI

Epidemiologia i etiologia

Na choroby genetyczne choruje $rednio czterech noworodkow na 15000 zywych
urodzen. W przypadku rdzeniowego zaniku mig$ni, nosicielem jest srednio jedna na 54 osoby,
natomiast choroba rozwija si¢ u jednego dziecka na 11 000 zywych urodzen [1].

Rdzeniowy zanik mig$ni (SMA - Spinal Muscular Atrophy, rdzeniowy zanik migsni)
jest chorobg genetyczng, autosomalng recesywna, spowodowang przez delecje lub mutacje
w genie SMN1. Jedoczesna delecja niemalze identycznego genu SMN2, ktory zlokalizowany
jest na tym samym chromosomie co SMN1, powoduje wadg letalng ptodu. Dziecko jest chore
kiedy odziedziczy od obojga rodzicéw dwie kopie genu (od kazdego rodzica po 1 kopii)
SMNL1, ktore ulegty delecji lub mutacji [2,3,4].

SMA to grupa nerwowo - migsniowych chordb powstajacych w wyniku degeneracji
motoneuronow alfa w rdzeniu kregowym (komoérek rogdéw przednich rdzenia krggowego), co
powoduje postepujaca atrofie migsniowa, oslabienie sity migsni 1 ich paraliz, a takze
arefleksje w zakresie ruchoéw $ciggnistych [5].

To druga najczestsza (zaraz po mukowiscydozie) autosomalna recesywna choroba.
Okresla si¢, ze zapada na nig od 1 na 6000 do 1 na 10000 zywo urodzonych dzieci [6].

Przyczyna choroby jest mutacja genu SMN1. Liczba kopii genu SMN2 jest odwrotnie
proporcjonalna do cigzkosci przebiegu choroby u danej osoby, ale nie pozwala to
jednoznacznie okresli¢ poziomu niepelnosprawnosci dziecka w przysztosci [2].

Choroba wystepuje w pieciu postaciach, a podstawg tego podzialu jest wiek
wystgpienia objawow [7,8,9]:

e SMADQ,
e SMAIL,
e SMA 2,
e SMA3,
e SMAA4.

Sposrod wymienionych, najwyzsza zachorowalno$¢ odnotowuje si¢ na SMA typu
pierwszego 1 jednocze$nie jest to najczesciej rozpoznawana choroba sposrod wszystkich
choréb nerwowo - migsniowych wieku niemowlecego [8].

U dzieci cierpigcych na SMA zauwaza si¢ spowolniony rozw6j motoryczny, problemy

z oddychaniem oraz przykurcze stawowe [10].
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RDZENIOWY ZANIK MIESNI |

Tabela 1. Obraz kliniczny SMA, na podstawie: [8].
Typ Przebieg Wiek Wentylacja Rozwdj Przecietn Dlugos¢
SMA wystapienia mechaniczna ruchowy a ilo§¢ zycia
pierwszych od urodzenia kopii
objawow SMN2
SMA 0 | Bardzo ostry | Okres prenatalny | Tak Nie 1 < 6 miesiacy
siedzi
samodzielnie
SMA'| | Ostry 0-6 Nie Nie 2 <2lat
miesigc zycia siedzi
samodzielnie
SMA Il | Posredni 7-18 Nie Samodzielny | 3 > 2 lat
miesigc zycia siad
SMA Il | Przewlekly >18 Nie Samodzielny | 3-4 Wiek
miesigc zycia chod dorosty
SMA IV | Przewlekty 2. lub 3. Nie Zdolnos¢ 4 Wiek
dekada zycia chodzenia dorosty

Najwczesniej objawiajacym si¢ typem SMA jest typ 0, a nieprawidtowosci
zwigzane z rozwojem dziecka zauwazalne s3 juz w jego zyciu plodowym, pod postacia
ostabionych ruchow dziecka wewnatrz macicy [8]. Ten typ rdzeniowego zaniku migs$ni
charakteryzuje sie [2]:

e brakiem ruchu konczyn,

e brakiem ruchu twarzy,

e brakiem ruchu tutowia,

e nieobecnym odruchem ssania,
e brakiem zdolnosci potykania,
e uogolniong hipotonig

e atrofig miesni,

o arefleksja

e wrodzonymi przykurczami.

Po urodzeniu dziecko z SMA 0 wymaga wspomagania wentylacji mechanicznej. Brak
odruchéw reakeji noworodkowych [2].

W niektorych przypadkach obserwowano [11]:

e nieprawidlowg budowg uszu,
e szerokg nasadg¢ nosa,

e skos$ne szpary powiekowe,

e zmarszczki nakatne,

e opodznienie wzrostu wewngtrzmacicznego,
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e wady serca.

Niemowleta nie przezywaja dluzej niz miesigc. Mediana wieku w chwili zgonu
wynosi 15 dni (6-33 dni) [11].

W SMA typu 1 objawy pojawiaja si¢ od szOstego miesigca zycia dziecka. W tym
przypadku niemowlgta maja bardzo duze problemy z ukladem oddechowym, wystepuje
oddech paradoksalny z dzwonkowata klatka piersiowa, czesto wymagaja wentylacji
mechanicznej juz w pierwszym roku zycia, nie 0siggaja zdolnosci samodzielnego utrzymania
si¢ w pozycji siedzacej, nie unoszg samodzielnie gtowy [12].

Obserwuje si¢ réwniez dysfagie opuszkowa, a takze czeste incydenty refluksu
zotadkowo - przelykowego. W =zaleznosci od czasu wystgpienia pierwszych objawow
wyroznia si¢ jego trzy podtypy [8]:

e la— pierwsze objawy pojawiaja si¢ przed 2 tygodniem zycia;
e Ib — pierwsze objawy pojawiajg si¢ miedzy 2 tygodniem a 3 miesigcem zycia;
e |C — pierwsze objawy pojawiajg si¢ pomiedzy 3 a 6 miesigcem zycia.
Dzieci cierpigce na ten typ SMA umierajg zwykle przed ukonczeniem 2 roku zycia [12].

Po pierwszym poélroczu zycia diagnozuje si¢ rdzeniowy zanik mie¢sni typu drugiego
(choroba Dubovitza). Objawy zaczynaja by¢ zauwazalne migdzy 7. a 18. miesigcem zycia
dziecka. Pierwszy rok zycia dziecka przebiega bez zastrzezen pod wzgledem rozwoju
ruchowego. Jest to posta¢ posrednia SMA, w ktorej chorzy osiggajg zdolnos¢ samodzielnego
siedzenia, ale ze wzgledu na postep choroby nigdy nie beda w stanie chodzi¢ bez pomocy.
W trakcie rozwoju zauwaza si¢ [8,13]:

® MOWE NOSOW3,
e problemy w obrebie uktadu oddechowego,
e problemy z potykaniem i odksztuszaniem,
e 7z czasem pojawiaja si¢ przykurcze w stawach, deformacje klatki piersiowej oraz
kregostupa.
Chorzy osiagaja wiek dojrzewania, a okoto 25% pacjentow dozywa nawet dorostosci
[8, 13].

Pacjenci z SMA typu Il (choroba Kugelberga — Welandera) nie wykazuja
objawow choroby do 18. miesigca zycia, jest to typ SMA z powolnym rozwojem objawow.
Chorzy osiagaja zdolno$¢ chodu bez pomocy, ostatecznie jednak, w wyniku postepu choroby,
musza korzysta¢ z wozka inwalidzkiego. W tym typie SMA rowniez stosowany jest podziat

w zaleznosci od czasu pojawienia si¢ pierwszych objawdw. Wyroznia sie typ llla, w ktorym
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pierwsze objawy pojawiaja si¢ przed ukonczeniem 3 roku zycia; typ III b, w ktérym choroba
zaczyna si¢ objawia¢ po ukonczeniu 3 roku zycia [14, 15].

SMA typu IV to choroba powoli postepujaca, ktora po pewnym czasie spowalnia
swoj rozwoj. Pierwsze objawy pojawiaja si¢ po 18. roku zycia, obejmuja brak odruchow
glebokich (np. odruchu kolanowego) oraz symetryczne. Mozna zauwazy¢, ze ostabienie
konczyn jest wigksze na dystalnych ich odcinkach. Pacjenci osiggaja zdolnos¢ chodzenia bez
pomocy, postepujace ostabienie sity migsni, prowadzi z czasem do probleméw z chodzeniem,
jednak wigkszos$¢ pacjentow zachowuje zdolnos¢ do samodzielnego poruszania si¢ [13, 16].
Ten typ SMA nazywa si¢ rowniez jako SMA wieku dorostego. Obraz kliniczny zdominowany
jest przez zaniki mig$éniowe na obszarze catego ciala, niektorzy pacjenci wykazuja jednak
rzadziej spotykane objawy takie jak porazenie ruchowe oka, padaczka, gluchota nerwowa,

artrogrypoza [17].

Tabela 2. Porownanie wszystkich typow SMA, na podstawie: [18, 19].

Typ SMA Pojawienie si¢ pierwszych Objawy Procentowa Przezywalnos¢
objawéw cze$¢ wszystkich
przypadkéow
SMA 0 Zycie ptodowe, Uogodlniona sta- | <1% Smier¢ nastepuje
przy narodzinach bos¢, w ciagu
hipotonia, pierwszych
niewydolnos¢ tygodniu
oddechowa, po narodzinach
przykurcze,
trudnosci
w karmieniu
SMA | la | Przed2 tygodniem zycia Niewydolnos¢ 45% Do 2 roku zycia
I'b | 2 tydzien - 3 miesiac zycia OddeChO\.Na’
trudnosci
Ic | Pomigdzy 3 a 6 miesigcem | w karmieniu,
zycia ostabienie
proksymalnych
czesci konczyn
SMA I Pomigdzy 7 a 18 miesigcem | Ostabienie 20% W wigkszosci do
zycia proksymalnych 25 roku zycia
czescei konczyn,
minipolimioklonie,
skolioza,
fascykulacje jezyka
SMA Il1a | Przed ukonczeniem 3 roku | Stabos¢  dystalnej | 30% Przezywalno$¢
11| zycia czesci koniczyn na poziomie
I11b | Po ukonczeniu 3 roku zycia do | dolnych, 0s0b zdrowych
30 roku zycia nieprawidtowy chod
SMA IV Po ukonczeniu 30 roku zycia Zachowana <5% Przezywalnosé
zdolno$¢ na poziomie
do poruszania si¢ 0s6b zdrowych
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Diagnostyka
Podstawowa procedurg w diagnostyce rdzeniowego zaniku mie$ni sg badania
genetyczne w celu potwierdzenia wystgpienia mutacji genu SMNI, a ktore z 95% pewnoscia

potwierdzaja wystepowanie rdzeniowego zaniku mig¢sni bez wzgledu na typ choroby [8].

SCHEMAT POSTEPOWANIA W DIAGNOSTYCE SMA

PACJENT Z OBJAWAMI SMA

TEST DELECJI GEMU SMNI1

POTWIERDZONA

DELECJA HOMOZYGOTYCZNA SMN1 DIAGNOZA SMA
5q

EMG, ENG,
BADANIE KINAZY KREATYNINOWEJ

PRAWDOPODOBNIE
ZAPIS ENDOGENNY EMG, DIAGNOZA INNEJ

KINAZA KREATYNINOWA W NORMIE ‘ CHOROBY
OSEABIENIE MIESNIOWE PROKSYMALNE > DYSTALNE 0 PODLOZU
NERWOWO-
MIESNIOWYM
(miopatie, dystrofie,
2 kopie neuropatie, choroby
motoneurons)

TEST LICZBY KOPII GENU SMN1
1 kopia

SEKWENCJONOWANIE KOPII SMN1

ZIDENTYFIKOWANO MUTACJE PUNKTOWA
GENU SMN1

NIE
POTWIERDZONA
DIAGNOZA SMA

POTWIERDZONA

DIAGNOZA SMA
5q

Rycina 1. Schemat postepowania w SMA, opracowanie na podstawie [9].
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Badania te wykonywane sg z probki krwi przy uzyciu metody PCR (Polymerase Chain
Reaction, reakcja tancuchowa polimerazy) lub MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe
Amplification, multipleksowej amplifikacji sondy zaleznej od ligacji) [19].

Metoda MLPA stuzy do oceny liczby kopii genow SMN1 i SMN2. Ostatecznym
potwierdzeniem rozpoznania SMA u pacjenta jest brak kopii genu SMNI1. Nastepnym
krokiem w badaniu jest okreslenie liczby kopii genu SMN2, co pozwala na ustalenie
doktadnego typu SMA. Dzigki temu badaniu mozliwe jest rowniez okreslenie nosicielstwa
choroby i dlatego tez zalecane jest dla krewnych o0s6b cierpigcych na SMA [19].

Technika PCR stosowana jest w badaniach przesiewowych i pozwala na stwierdzenie
obecnosci prawidtowej wersji genu SMNI lub jej braku. Wada tego badania jest to, ze nie
wykrywa mutacji punktowych, czyli w okreslonych przypadkach wynik badania moze okazac
si¢ fatlszywie negatywny. Taka sytuacja moze mie¢ miejsce, kiedy choroba spowodowana jest
mutacja uniemozliwiajagca komorce prawidlowe odczytanie informacji genetycznej, co
w konsekwencji nie pozwala na prawidlowa produkcj¢ biatka. Tacy pacjenci stanowia od
2 do 5% wszystkich przypadkéw SMA. Ponadto PCR nie wskazuje iloéci kopii genu SMN2,

a Co za tym idzie nie pozwala na okre$lenie stopnia ci¢zkosci choroby [8, 19].

Leczenie

SMA to choroba, ktora prezentuje niezwykle ztozony charakter dolegliwosci, w tym
w obrgbie narzadu ruchu, uktadu oddechowego czy trudnosciach w potykaniu [8].

W leczeniu pacjentow z SMA podstawg sukcesu terapeutycznego jest podejscie
multidyscyplinarne. W sktad zespotu specjalistow, zajmujacych si¢ osoba cierpiacg na
rdzeniowy zanik mig$ni powinni znalez¢ si¢ specjaliSci z zakresu fizjoterapii, logopedii,
ortopedii, neurologii, pulmonologii, dietetyki i chirurgii. Prowadzona terapia bedzie zalezata
od poziomu funkcjonalnego pacjenta, tj. czy pacjent osiggnat zdolno$¢ samodzielnego
siedzenia lub chodu [5].

W procesie terapeutycznym niezbedna jest obiektywna ocena pacjenta oraz
kontrolowanie jego stanu na przestrzeni czasu. U pacjentow z SMA1 do oceny motoryki
duzej 1 malej uzywa si¢ skali CHOP-INTEND (The Children’s Hospital of Philadelphia
Infant Test of Neuromuscular Disorders). W tej skali branych jest pod uwage 16 pozycji
wykonywanych przez pacjenta, analizowane sa sposob ich wykonania oraz ruchy
spontaniczne dziecka. Oceng kontroli glowy, pozycji siedzacej, czworakowania, chodu czy

$wiadomego chwytu wykona¢ mozna za pomoca skali HINE (Hammersmith Infant
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Neurological Examination), ktora bazuje na osiaganych przez dziecko kamieniach milowych
[20, 21].

Ze wzgledu na genetyczne podtoze choroby, ktore polega na mutacji genu SMN1 do
niedawna skuteczna terapia przyczynowa nie byla dostgpna. Jednak w ostatnich latach na
rynku pojawily si¢ leki, ktorych dzialanie nakierowane jest na zapobieganiu dalszemu
rozwojowi choroby poprzez zwigkszenie produkcji biatka SMN w organizmie pacjenta [22].
Obecnie dostepne sg dwa leki wykorzystywane do terapii SMA:

e Nusinersen - to lek, w ktorym wykorzystywane sa ASO (antysensowne nukleotydy),
czyli krotkie czasteczki kwasoéw nukleinowych. Dziatanie leku polega na modulacji
splicingu alternatywnego genu SMN2, w wyniku czego zostaje on przeksztalcony
funkcjonalnie w gen SMN1. Dochodzi do produkcji wigkszej ilosci biatka SMN, co w
efekcie zatrzymuje degeneracje motoneuronow i hamuje dalszy rozwdj choroby [11,
22]. Pacjenci poddani terapii tym lekiem wykazuja osigganie wyzszych kamieni
milowych niz ich rowiesnicy, ktorzy nie przyjmowali leku. Ponadto wykazano istotnie
wyzsze prawdopodobienstwo polepszenia funkcji motorycznych oraz zmniejszenie
ryzyka zgonu czy koniecznosci korzystania z mechanicznej wentylacji [23].

e Risdiplam - to tzw. mala czgsteczka, ktéra ma zdolno$¢ zmiany splicing genu SMN2,
poprzez wigzanie si¢ do pre-mRNA genu SMN2 i1 wlaczenie eksonu 7 do transkryptu
SMN2 [23]. Pacjenci stosujacy ten lek uzyskuja znaczne zwigkszenie ilosci biatka

SMN, a co za tym idzie poprawe¢ funkcji motorycznych [24].
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DYSTROFIA MIESNIOWA DUCHENNE’A

Epidemiologia i etiologia

Dystrofia mig¢$niowa to dziedziczna choroba nerwowo - mig¢$niowa, Spowodowana
przez mutacj¢ wielu genow. Przyczyniajg si¢ one do dysfunkcji lub braku produkcji biatek
niezb¢dnych do prawidlowego rozwoju, co z kolei prowadzi do postgpujacego niszczenia
1 ostabienia mi¢sni [25].

Wsrod dzieci najezgstszym  zaburzeniem jest dystrofia migéniowa Duchenne’a,
a potem wrodzone dystrofie migéniowe, a wsrod dorostych - dystrofie migsniowe obreczy
konczyn LGMD (Limb Girdle Muscular Dystrophies), dystrofia miotoniczna DM (myotonic
dystrophy) oraz mig$niowa dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa FSHMD (Facio-
Scapulo-Humeral Muscular Dystrophy) [25].

Czestos¢ rozpowszechnienia DMD i BMD w populacjach $wiata jest zmienne i w Azji
wynosi 4,8 (95% przedziat ufnosci 2,7-8,6) na 100 tys. os6b, w Europie - 3,5 (95% przedziat
ufnosci 2,7-4,7) na 100 tys. osob, w Ameryce - 5,1 (95% przedziat ufnosci 3,4-7,8) na 100
tys. osob, a w Afryce - 1,7 (95% przedziat ufnosci 1,1-4,5) na 100 tys. osob. W niektorych
krajach wykazano wigksze rozpowszechnienie wystgpowania DMD i BMD — np. w sze$ciu
stanach USA (Arizona, Kolorado, Georgia, Hawaje, lowa i Nowy Jork); w Norwegii - 10,2
na 100 tys. osébw wieku od 5 do 24 lat. 16,2 na 100 tys. osob ponizej 18 roku zycia;
w Kanadzie - 10,3 na 100 tys. osob, w Republice Dagestanu — Federacja Rosyjska - 6,0 na
100 tys. osob i w Obwodzie samarskim — Federacja Rosyjska - 10,4 na 100 tys. osob [26-29].

Dystrofie sa wynikiem  mutacji w genie dystrofiny (najwigkszy ludzki gen
zlokalizowany w locus Xp21.2). W przypadku DMD mutacja skutkuje powaznym brakiem
dystrofiny (<5%), zas przy BMD wystepuje nieprawidlowe tworzenie dystrofiny lub niedobor
dystrofiny [26-29].

Dystrofina peini funkcje strukturalne, chronigc komorke mig¢$niowa przed napigciem
w czasie skurczu i1 rozkurczu wtokna migsniowego. Brak dystrofiny powoduje uposledzenie
miegsni szkieletowych, migsnia sercowego (prowadzac do kardiomiopatii) i migsni gtadkich np
w jelitach. Powoduje, ze zanika motoryczna sktadowa aktywnosci cztowieka [26-29].

Dystrofie migsniowe charakteryzujg si¢ roznymi sposobami dziedziczenia. W DMD
oraz dystrofii migsniowej Beckera, dziedziczenie jest powigzane z chromosomem X.
Choroba, poniewaz gen dystrofiny znajduje si¢ w chromosomie X, wystepuje glownie
u chtopcéw i mezczyzn, a przekazywana jest w linii zenskiej, stad pelna manifestacja

zaburzen dotyczy przedstawicieli ptci meskiej posiadajacych tylko jeden chromosom X.
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W przypadku kobiet i dziewczynek, majacych po dwa chromosomy X, nawet jesli w jednym

z nich znajduje si¢ zmutowany gen, to drugi b¢dzie normalnie funkcjonowala i zapobiega

nasileniu objawoéw choroby [26-31].

Szacuje sie, ze w 2/3 przypadkéw matka ma mutacj¢ w genie i jest tzn. nosicielkg

nieprawidlowego genu, ale w okoto 1/3 przypadkow do mutacji dochodzi spontanicznie.

U synoéw kobiet-nosicielek istnieje 50% prawdopodobienstwo zachorowania, w przypadku

50% prawdopodobienstwo nosicielstwa i 50% prawdopodobienstwo posiadania

normalnego genu [26-31].
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Rycina 2. Schemat dziedziczenia dystrofii, na podstawie: [32].
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Wykazano, ze wigkszo§¢ wrodzonych dystrofii mig$niowych charakteryzuje sig
autosomalnym recesywnym modelem dziedziczenia (gen nie znajduje si¢ w chromosomie
plciowym, ale w autosomach - w jednym z pozostatych 22 chromosomow). W tym przypadku
rodzice sg nosicielami nieprawidlowego genu i chore dziecko dziedziczy nieprawidlowe geny
po obojgu. W zwigzku w przypadku rodzicéw-nosicieli wystepuje 25% prawdopodobienstwo,
ze ich dzieci, bez wzgledu na pte¢, beda chore. Z drugiej strony dystrofia miotoniczna (DM)
jest dziedziczona jako cecha autosomalna dominujgca. Kazda osoba ma dwie wersje danego
genu (po ojcu i po matce). Cechy dominujace prowadza do choroby, nawet jesli tylko jedna
z wersji jest nieprawidlowa. Pacjenci z DM maja jeden nieprawidlowy gen,
a prawdopodobienstwo, ze ich dzieci odziedzicza go i takze zachorujg, wynosi 50%. W ten
sposob chory gen przekazywany jest przysztym pokoleniom w sposob wertykalny [30,31].

Jak juz wspomniano, przyczyna choroby jest mutacja w genie DMD, ktory koduje
biatko dystrofing [33,34]. Jest to biatko strukturalne mig$ni, w wyniku jego braku dochodzi
m.in. do zaburzenia stabilnosci mechanicznej mig$ni. Wspomniany brak stabilizacji
powoduje, ze podczas skurczu nastepuje uszkodzenie witokien migsniowych, co w konse-
kwencji uruchamia cykle zapalenia i regeneracji, trwajace latami. Przewlekle zapalenia oraz
nieprawidtowe regeneracje wielu wiokien w tym samym czasie prowadza do gromadzenia si¢

tkanki tgcznej w migsniach oraz postgpujacego stabnigcia ich funkcji [33,34].

Objawy i przebieg
Glowne postacie dystrofii

e Dystrofia migsniowa Duchenne’a DMD —uwarunkowana genetycznie, dziedziczy
si¢ ja z plcia, choruja na nig osobnicy ptci meskiej. Jest najczestsza forma, zalezng
od pfci, z wzorcem dziedziczenia - 1 przypadek na 3500 zywych urodzen pici
meskiej. Nazwa choroby pochodzi od nazwiska francuskiego neurologa
Guillaume’a Benjamina-Amanda Duchenne’a, ktory w 1868 roku jako pierwszy
opisal schorzenie i nazwat ,,paraliz przerostowy”. Jest ciezka, postepujaca chorobg
powodujaca wyniszczenie migsni. Prowadzi do trudnosci w poruszaniu sie,
a ostatecznie do konieczno$ci wspomagania oddychania oraz innych chorob
wspotistniejacych i przedwcezesnej Smierci [26-29, 30-40].

e Dystrofia miesniowa Beckera - druga co do czgstosci wystepowania, tagodna
odmiana dystrofii migsniowej Duchenne’a, dotyczy tego samego genu, Z wzorcem

dziedziczenia- 1 przypadek na 30 tys. zywych urodzen plci meskie;j.
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Charakteryzuje si¢ postepujacym ostabieniem migéni, ale wigze sig

z tagodniejszymi objawami klinicznymi [26-29, 30-40].

e Posta¢ obreczowa — zanik miegsni obreczy barkowej 1 miednicznej (konczyn
gornych i dolnych) [26-29, 30-40].

e Posta¢ twarzowo—lopatkowo-ramienna — dotyczy mie$ni twarzy, lopatek
1 ramion, pierwsze objawy choroby pojawiaja si¢ (u chtopcow i u dziewczat)
zazwyczaj we Wczesnych latach zycia, rzadziej po 20. roku zycia, pojawia si¢
nieruchomos$¢ twarzy (mimiczne ruchy twarzy sa ostabione, pacjenci maja
trudno$ci z domykaniem powiek), przerosnigte wargi, problemy z unoszeniem
ramion ponad glowe i opadanie barkow do przodu, przebieg choroby jest z reguty
tagodny 1 powolny [26-29, 30-40].

e Dystrofia miotoniczna — pierwsze objawy choroby najczgsciej pojawiajg sig
miedzy 20. a 35. rokiem Zycia, zarowno chtopcéw, jaki 1 dziewczynek, z wzorcem
dziedziczenia 1 przypadek na 8000 zywych urodzen plci meskiej. Za najbardziej
typowe uwaza si¢: miotoni¢ (opdznione rozluznienie mig$ni po skurczu i ostabienie
miesni twarzy), ostabienie rak, stop i mi¢$ni mostkowo-obojczykowo-piersiowych,
za¢me 1 opadaniem powiek (zwigzane z zajeciem miegs$ni gladkich, gruczolow
wydzielania wewngtrznego oraz oczu) [26-29, 30-40].

Pierwsze zauwazalne objawy choroby pojawiaja si¢ pomiedzy 1 a 3 rokiem zycia,
obejmuja niepetnosprawnos¢ ruchowa oraz trudnosci w chodzeniu i problemy ze wstawaniem
(konieczno$¢ podparcia si¢ rekoma prostujac nogi). Migdzy 2. a 6. rokiem zycia chtopcoéw juz
od momentu nauki chodzenia dziecka mozna dostrzec, Ze rozpoczyna ono stawianie
pierwszych krokéw ok. 18 miesigca zycia, czyli stosunkowo pdzno obserwujac dziecko
mozna zauwazy¢ nienaturalnie powigkszone migénie tydek — tydki Gnoma. Okoto 2-3 lat -
widac¢ juz wyrazne oslabni¢cie migsni tutowia, nodg i rak podczas poruszania si¢ dziecko moze
wysuwaé brzuch do przodu (wygiecie krggostupa — poglebiona lordoza) oraz chodzi¢ na
palcach. Okoto 9-10 roku zycia chorzy nie mogg samodzielnie wstawa¢ oraz siada¢, chod
mozliwy jest tylko z pomocg. Migdzy 10 a 14 rokiem zycia przestaja samodzielnie chodzi¢,
powstaja dalsze przykurcze stawowe, znicksztalca si¢ kregostup, chorobie towarzyszy
uszkodzenie tkanki sercowej, powodujace kardiomiopatic U 40—60% dzieci stwierdza si¢
lekki stopien uposledzenia umystowego. Chorzy umierajag na ogét przed ukonczeniem 30.
roku zycia [36-40]. Objawy i symptomy, ktére mogg wystepowa¢ w chorobach migsni to
[36-40]:
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e postepujacy zanik miesni i ich atrofia,

e hipertrofia (przerost) migsni tydki,

e oslabiona sita mig$niowa,

e opdznienie W rozwoju motorycznym,

e latwe mgczenie,

e chodzenie na palcach,

e trudno$ci we wchodzeniu i schodzeniu po schodach,

e trudno$ci w bieganiu,

e czeste upadki,

e zaburzenia rOwnowagi,

e czeste upadki,

e kaczkowaty/kotyszacy si¢ chod,

e skrzywienie boczne kregostupa (skolioza),

e trudnosci oddechowe,

e przykurcze w stawach,

e choroby serca — uszkodzenie mig$nia sercowego,

e problemy z uczeniem si¢, w tym mozliwe problemy z pamie¢cig kréotkotrwata,

e zaburzenia metaboliczne,

e opoOznienie w rozwoju werbalnym, w tym z rozpoczeciem mowienia i dalszym
rozwojem umiejetnosci jezykowych.

Charakterystycznym objawem dla dystrofii mig$niowej Duchenne’a jest objaw
Gowersa, czyli proba wstawania poprzez ,,wspinanie si¢ " po wiasnych nogach. Zostal on
opisany w 1879 roku przez neurologa Sir William Richard Gowersa. W przypadku
dodatniego objawu Gowersa, pacjent podczas podnoszenia si¢ z pozycji lezacej wspomaga
ten proces najpierw opierajac sie r¢gkoma o podtoze, nastepnie o swoje kolana, a w przypadku
znacznego ostabienia migsni takze o wyzej potozone czesci konczyny dolne. Z czasem dzieci
cierpigce na t¢ chorobe zaczynaja chodzi¢ na palcach, co spowodowane jest przykurczem
$ciggna Achillesa oraz ostabieniem mig$ni nog [41,42].

Do ukonczenia 20. roku zycia pacjenci cierpia na niewydolno$¢ oddechowo -
krazeniowa, co prowadzi do $mierci w 2 lub 3 dekadzie zycia [43].
Przypadki zachorowalnos$ci wsrod ptci zenskiej sa bardzo rzadkie (mniej niz 1 osoba

na milion urodzen). Kobiety bedace nosicielkami nie rozwijaja zadnych objawow dystrofii

[38].
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Diagnostyka

Diagnostyka dystrofii mozliwa jest jeszcze w cigzy/ Pod katem genu odpowie-
dzialnego za chorobe¢ badana jest probka, pobrana w czasie amniopunkcji lub biopsji
kosmoéwki zostaje zbadana. Dzieki temu rodzice moga przygotowac si¢ do przyjscia dziecka
na $wiat juz wtedy. Jesli schorzenie nie zostanie wykryte w czasie badan prenatalnych,
w przypadku wystepowania objawoéw realizuje si¢ badania genetyczne, badania
biochemiczne, biopsje migsnia i inne testy.

Pacjenci cierpigcy na DMD sg diagnozowani na podstawie szczegoétowego wywiadu
klinicznego, wywiadu rodzinnego, badania przedmiotowego oraz testow specyficznych
obejmujacych badania biochemiczne poziomu kinazy kreatynowej czy markeréw nekrozy
mi¢sniowej [38,39,40].

Badanie biochemiczne krwi obejmuje oznaczenie poziomu [29]:

1. Kinazy Kreatynowej (CK), znanej réwniez jako FosfoKinazy Kreatynowej (CPK) -
wzrost CPK jest obowigzkowym wczesnym przedklinicznym objawem DMD 1 BMD.
Istotne diagnostycznie jest zwigkszenie aktywnosci CPK 5 lub wiecej razy. DMD
charakteryzuje si¢ znacznym, 10-100 krotnym wzrostem poziomu enzymow juz we
wczesnych stadiach procesu miodystroficznego.

2. Poziomu enzyméw watrobowych tzw. transaminaz:

e Alaninowej (AIAT)

e Asparaginianowej (AspAT)

Uznaje si¢, ze wzrost poziomu ALT i AST moze sygnalizowaé cytolize
komorek migsniowych. Dystrofie mig¢sniowe mogg prowadzi¢ do zwickszenia
stezenia transaminaz (hipertransaminazemii). Czasami moze by¢ ona jedynym
objawem klinicznym i laboratoryjnym, ale czesciej wystepuje z réwnoleglym
wzrostem CPK. W przeciwienstwie do innych miopatii w DMD juz we wczesnych
stadiach rozwoju procesu wystepuje wysoki stopien tych enzymow
hipertransaminazemii.

3. DeHydrogenazy Mleczanowej (LDH)

Jest waznym markerem niszczenia tkanek, stad w chorobach przebiegajacych

z uszkodzeniem tkanek i niszczeniem komorek, aktywno$s¢ LDH we krwi wzrasta, co

pomaga w diagnostyce dystrofii migsniowej. Podwyzszony poziom LDH nie jest

bezwzglednym objawem DMD, natomiast w przypadku BMD jest objawem

wczesnym i istotnym diagnostycznie. W analizie porownawczej 17. pacjentow z DMD

oraz 38. pacjentow z BMD o niesprecyzowanej etiologii, najbardziej istotne roznice
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migdzy grupami dotyczyly poziomow enzymow rozpadu migéni (cytoliza migsni),
a mianowicie poziom LDH byt istotnie wyzszy czterokrotnie u pacjentow z DM
3. mRNA
Test identyfikacja typow mRNA w DMD zwigzany jest z tym, ze jego ilo$¢ we
krwi i w biopsji mig$nia moze by¢ biomarkerem wezesnego stadium choroby. Poziom

MRNA koreluje bowiem ze zwldknieniem mig$ni z powodu czeSciowgo zwigzku

Z miogenezg.

Ponadto wykonywane sg testy genetyczne majace na celu wykrycie mutacji
dystrofiny. W wigkszosci przypadkow wystepuje delecja genu dystrofiny, w pozostatych
przypadkach jego duplikacja [38,39,40].

Wykonuje si¢ takze badania EMG potwierdzajace chorobe pierwotnie atakujaca
mig$nie. Rzadziej przeprowadza si¢ biopsje miesni, z reguly tylko wowczas, gdy w badaniach
DNA nie wykryje si¢ zadnej delecji. Przy biopsji migs$ni, szczegélnie w dystrofiach
miesniowych obreczy konczyn, powinno si¢ przeprowadzi¢ takze barwienie przy uzyciu
konkretnych przeciwciat, aby zidentyfikowaé typ dystrofii migsniowej [26, 27].

Istotne znaczenie w diagnostyce maja badania molekularne. Z jednej strony pewna
diagnoza jest konieczna dla doradztwa genetycznego i diagnostyki prenatalnej, a z drugiej
nowoczesne terapie opieraja si¢ na doktadnych zmianach w genach. W piSmiennictwie

zwraca si¢ uwage, ze np. w DMD warto zna¢ rozmiar delecji w réznych eksonach [26, 27].

Leczenie

Na ten moment nie istnieje skuteczna terapia przyczynowa mig¢sniowej dystrofii
Duchenne’a. Pacjenci moga korzysta¢ jedynie z terapii, ktore op6zniaja rozwdj choroby oraz
zwigkszajg jakos¢ ich zycia [35].

Jedna z metod leczenia jest terapia kortykosteroidami, ktérych dzialanie powoduje
zmniejszenie nekrozy 1 stanu zapalnego, zmian¢ odpowiedzi komorki na stan zapalny,
przyspieszenie regeneracji 1 wzrostu komorek a takze spadek rozpadu komorek. Dzigki temu
mozna osiggna¢ spowolnienie spadku funkcji motorycznych, wydtuzenie czasu niezaleznos$ci
pacjenta od 0sob trzecich, odroczenie w czasie pojawienia si¢ kardiomiopatii i skoliozy. Do
efektow ubocznych tej terapii nalezg jednak niski wzrost 1 przybranie na wadze. Takiej formy
leczenia nie stosuje si¢ u pacjentow, u ktorych nie zostal zakonczony rozwoj funkcji
motorycznych, zwlaszcza dzieci ponizej 2 roku zycia [35].

Prowadzone sg liczne badania kliniczne testujace leki bedace terapia spersonalizowang

- adresowane do chtopcow majacych okreslony rodzaj mutacji. Obecnie na $wiecie jest
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zarejestrowany jeden lek dajacy szans¢ na poprawg¢ u okoto 1/10 chtopcow z DMD.
U pozostatych 90% chorych z innymi mutacjami, nie ma takiego leku.

Podjeto takze proby terapii genowej. ELEVIDYS jest rekombinowang terapig genowsg
zaprojektowana w celu dostarczenia do organizmu genu, ktory prowadzi do produkcji
mikrodystrofiny Elevidys, skroconego biatka (138 kDa w porodwnaniu z biatkiem dystrofiny
o masie 427 kDa w normalnych komorkach migsniowych), ktore zawiera wybrane domeny
dystrofiny biatka obecnego w normalnych komorkach mig$niowych. Produkt podaje si¢
w pojedynczej dawce dozylnej [44]. 22 czerwca 2023 roku Stowarzyszenie Dystrofii
Migsniowej (MDA) swigtowalo przyspieszone zatwierdzenie przez amerykanska Agencje ds.
Zywnosci i Lekow (FDA) leku ELEVIDYS (delandistrogene moxeparvovec-rokl) do leczenia
ambulatoryjnych pacjentéw pediatrycznych w wieku od 4 do 5 lat za pomocg leku Duchenne
dystrofia migsniowa (DMD) z potwierdzong mutacja w DMD gen. ELEVIDYS zostanie
udostgpniony i wprowadzony do obrotu w Stanach Zjednoczonych przez firme¢ Sarepta
Therapeutics [45]. ELEVIDYS oceniano w trzech trwajacych badaniach klinicznych: SRP-
9001-101, SRP-9001-102 i SRP-9001-103. FDA przyznata przyspieszong zgode glownie na
podstawie danych z SRP-9001-102 i SRP-9001-103. Ponad 80. leczonych pacjentow,
w trzech badaniach, potwierdzito profil bezpieczenstwa produktu leczniczego ELEVIDYS.
Preparat jest rowniez badany w badaniu SRP-9001-301 (znanym réwniez jako EMBARK),
globalnym, randomizowanym badaniu klinicznym fazy 3 z podwdjnie S$lepg proba,
kontrolowanym placebo, z udziatem 126 uczestnikow z DMD w wieku od 4 do 7 lat [45].

W ciggu ostatnich sze$ciu lat FDA zatwierdzita cztery leki celowane do leczenia
DMD: Exondys 51, Vyondys 53 i Amondys 45 firmy Sarepta Therapeutics oraz Viltepso
firmy NS Pharma [45]. Wykorzystuja one technologie zwang ,,pomijaniem eksondéw”, ktora
umozliwia organizmowi wytwarzanie wigkszej ilosci biatka dystrofiny. Terapie z pomijaniem
egzonu wymagaja regularnych wlewoéw dozylnych. ELEVIDYS to inny rodzaj technologii
znanej jako genowa terapia zastgpcza, ktora wymaga jednorazowego podania, aby byta
skuteczna. ELEVIDYS wykorzystuje wirusa zwigzanego z adenowirusem (AAVrh74) do
wprowadzenia skroconej wersji genu dystrofiny (mini-dystrofiny) do tkanki migsniowe;
chtopcow z DMD, czeSciowo rekompensujac im brak funkcjonalnego genu dystrofiny
i usuwajac podstawowy defekt genetyczny, ktory powoduje DMD [45].

W Kilinice Rehabilitacji Dziecigcej Uniwersytetu Medycznego w Bialymstoku,
prowadzona jest terapia lekiem, ktory dziata stymulujaco na produkcje ponad 60 czynnikow
troficznych, ktore dziataja korzystnie na regeneracj¢ naszego organizmu, na poziomie

komorkowym, powodujac wzrost sity migsniowej. Co ciekawe, w przeciwienstwie do
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sterydow lek dziala ochronnie na komorki, ale nie powoduje otytosci, to znaczy nie zwigksza
apetytu u pacjentow. Preparat obniza takze poziom cholesterolu 1 cukru. To sg dodatkowe
efekty leczenia. Lek podaje si¢ podskornie codziennie przez pie¢ dni, raz w miesigcu. Potem
kuracje powtarza si¢ przez trzy kolejne miesigce. W ciggu roku lek nalezy podaé
przynajmniej pi¢¢ razy. Roczna terapia to ok. 3-4 tys. zt. Narodowy Fundusz Zdrowia nie
zwraca kosztow leczenia. Jest to jedyna w Polsce stosuje takg metode w walce z zanikiem
miesni. U pacjentdow zaobserwowano wzrost ich sily mig$niowej. Dzieci stajg sie¢
sprawniejsze i silniejsze. Potrafig siadaé, obracaja si¢ na boki. Nie mogly tego robi¢ przed
podaniem leku [46].

Dziecko cierpigce na migsniowg dystrofie Duchenne’a powinno zosta¢ objete
kompleksowa opieka terapeutyczng. Poza wspomniang wcze$niej farmakoterapig pacjent
powinien korzysta¢ z pomocy fizjoterapeuty, endokrynologa, gastroenterologa, pulmonologa,
kardiologa czy ortopedy. W diecie osoby cierpigcej na dystrofic migsniowa powinno
dominowa¢ petlnowartosciowe biatko zwierzece i1 roslinne. Nalezy rowniez zwigkszy¢
spozycie ryb i ograniczy¢ spozywanie produktoéw macznych, bogatych w thuszcze i cukry, aby
zapobiec otylosci. Dopiero tak dobrany zespdt terapeutyczny zapewnia maksymalne
wykorzystanie potencjatu terapeutycznego w tej chorobie oraz uzyskanie najwyzszej jakosci
zycia [42].
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ZADANIA  FIZJOTERAPEUTY W TERAPII  WYBRANYCH
DYSTROFII MIESNIOWYCH

Dystrofia mig¢sniowa to choroba, ktora wymaga przede wszystkim jak najszybszej
rehabilitacji, ktéra ma na celu ztagodzenie objawow chorobowych i w konsekwencji poprawe
komfortu zycia chorego.

Dzigki odpowiedniej fizjoterapii mozna spowolni¢ postepujace oslabienie 1 zanik
migsni, bowiem w dystrofiach migsniowych utrate sity migsni obserwuje si¢ w [15]:

e zginaczach szyi,

e migsniach brzucha,

e muskulaturze obreczy barkowej (zwlaszcza migéniach naramiennych, migsniu
najszerszym grzbietu, mig¢sniach stabilizujgcych),

e muskulaturze obrgczy biodrowej (zwlaszcza migsniach posladkowych, prostownikach
kolan i zginaczach grzbietowych stawu skokowego)

Rola fizjoterapii w leczeniu dystrofii mig§niowej jest nieoceniona, a gldowne zasady
fizjoterapii przy dystrofii migéniowej obejmuja [14, 41, 42]:

e wykonywanie ¢wiczen z obcigzeniami wzmacniajgcych miesnie

e wykonywanie ¢wiczen ruchowych i rozciggajacych

e zastosowanie szyn lub ortez na konczynach dolnych lub gornych, pomagajacych
w utrzymywaniu elastyczno$ci $ciggien 1 migsni oraz w uniknigciu bolesnych
przykurczow

e wykonywanie zabiegdw hydroterapii ufatwiajagcych napinanie oraz wzmacnianie
migsni 1 stawdw bez obcigzania tych czesci ciala, ktore juz sg ostabione lub stabna.

e unikanie wad posturalnych, dbanie o wlasciwa postawe i podparcie dla kregostupa -
rozciaganie i nauka przyjmowania wlasciwej postawy ciata

e nauke oddychania — np. zalecenia gtebokich oddechow (dziesie¢ razy rano i dziesigé
razy wieczorem), a na pozniejszych etapach choroby - bardziej intensywne ¢wiczenia
oddechowe.

Zalecenia fizjoterapeutyczne zalezne sa od [14, 41,42]:

e (Oceny postawy,

e Oceny zakresu ruchu w stawach,

e Palpacyjnej oceny migéni,

o Pomiaréw obwodow,
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e Oceny stanu oddechowego,
e Szczegotowej analizy chodu,
e Oceny aktywnoS$ci zwigzanej z przemieszczaniem si¢, przenoszeniem,
e (Oceny stanu ruchomosci,
e Oceny ruchomosci na wozku,
® Oceny zdolnosci do wykonywania czynnosci zycia codziennego w domu
Fizjoterapeuta w ocenie powinien wykorzysta¢ wyniki pomiardw uzyskanych
z wykorzystaniem [14, 41,42]:
Skali oceny funkcjonalnej Vignosa.
Protokotu klinicznego Brooke’a
Pomiaru niezaleznosci funkcjonalnej (WeeFIM).
Pediatrycznej oceny niepetnosprawnosci (PEDI).
Badania migéni,
Badania ptuc

Badania zakresu ruchu.

© N o o~ w D PE

Ocena GSGC (chodu, chodzenia po schodach, manewru Gowersa, wstawania
z krzesta) - zadania na czas podczas przechodzenia 10 m w mierzonym czasie,
wchodzenia po schodach, wstawania z krzesta i podnoszenia si¢ z podtogi.
Bardzo wazne jest rozcigganie i przyjmowanie odpowiednich pozycji w dystrofii
migsniowej, a interwencje w tym zakresie obejmujg [14, 41, 42]:

e Dbierne rozcigganie,

e PNF (proprioceptive neuromuscular facilitation, proprioceptywne nerwowo-

migsniowe torowanie ruchu)

e mobilizacje stawow,

e techniki uwalniania mig$niowo-powieziowego,

e stosowanie goracych okladow celem zwigkszenia plastycznosci i komfortu.

W celu zapobiegania zanikowi z nieczynnosci i utrzymania pozostatej sity, unikajac
jednoczesnie stabos$ci z przecigzenia, stosuje si¢ takze submaksymalne poziomy ¢wiczen
izokinetycznych i aerobowych [14, 41,42].

Fizjoterapia ma takze za zadanie wzmacnianie mi¢éni, co mozna dokona¢ poprzez [14,
41,42]:

e aktywne torowanie PNF,
e (¢wiczenia submaksymalne,

e facylitacje ruchu,
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e ruchy funkcjonalne (uzywane przy czynnosciach zycia codziennego),
e ustawianie i wspomaganie mig¢$ni w ich optymalnej dlugos$ci (aby byty funkcjonalne),
e utrzymywanie odpowiedniego ustawienia (maksymalizacja pracy mieéni i przewagi
biomechanicznej).
Cwiczenia dzieli sie wedtug stadium choroby, zaleznie od [14, 41,42]:
e sily pozostajacej w dostepnych migsniach,
e zdolnosci do wykonywania czynnosci funkcjonalnych,
e wytrzymatosci.

Zestaw ¢wiczen powinno sie dostosowac do stadium zaawansowania choroby - inaczej
dla pacjenta potrafigcego chodzi¢ lub porusza¢ si¢ z trudnoscia, inaczej dla chorego, ktory
zmuszony jest do korzystania z wozka.

Bardzo wazne jest systematyczne wykonywanie ¢wiczen biernych i czynnych,
dostosowanie tempa i czasu trwania ¢wiczen do mozliwosci chorego oraz motywowanie go

do aktywnosci ruchowe;.

Tabela 2. Wytyczne odno$nie do ¢wiczen pacjentéw z dystrofig migsniowa, na podstawie:

[15].
Gietkos¢ Wytrzymalos$¢ Sila miesni
Typ éwiczen e Bierne e Chodzenie, e |zokinetyczne,
e Czynne e Jazda na rowerze, e Koncentryczne lub
e Plywanie tylko ekscentryczne
Czestotliwosé Codziennie Zmienna Zmienna
1- 7 x w tygodniu 1- 5 x w tygodniu
Intensywnosé Niska Niska Niska
Czas trwania 3 x 10-30 sek. Zmienna Zmienna
1-20 min 1-3 zestawy po 5-15
powtorzen
Grupa e Zginacze bioder, |e Migénie uzywane | ® Prostowniki bioder,
¢wiczonych e Prostowniki przy chodzeniu ® Prostowniki tokel,
miesni ramion, e Zginacze ramienia,
e Zginacze tokci, e Zginacze grzbietowe
e Zginacze  stawu stopy,
skokowego, ® Prostowniki reki
e Zginacze rak, i nadgarstka,
e Zginacze kolan ® Prostowniki plecow,
e Migsnie brzucha

Celem ¢wiczen biernych (ruchy w stawach pacjenta wykonuje fizjoterapeuta) jest jak
najdtuzsze utrzymanie ruchomosci w stawach, poprawa krazenia (co zapobiega rowniez

powstawaniu odlezyn), a takze zapobieganie utrwalania si¢ przykurczow.
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Cwiczenia czynne najlepiej wykonywaé na basenie, poniewaz w wodzie tatwiej jest
choremu wykonywa¢ ruchy. Poza tym woda stawia tagodny opor i chory dzigki temu
wzmacnia sitle mig¢éni, a to wptywa na tatwiejsze 1 ptynniejsze wykonywanie ruchow oraz

zwigkszenie ruchomosci w stawach.

Tabela 3. Fizjoterapia w zaleznosci od stadium dystrofii migsniowej, na podstawie: [15].

STADIUM
WCZESNE
Sila miesniowa w skali | Celami fizjoterapii w tym okresie sg:
Lovetta > 3. e Edukowanie rodziny w zakresie wiedzy o chorobie i
radzenia sobie z jej powiktaniami,
Prezentowane objawy: e Zapobieganie deformacjom i niepetnosprawnosci,
e Trudnosci z wcho- e Ograniczenie bolu,
dzeniem po schodach, e Podtrzymanie zdolnosci funkcjonalnych oraz sity migsni
e Trudnosci ze wsta- pacjenta,
waniem z podlogi, e Rozcigganie napi¢tych migéni,
e Ostabienie zwlaszcza e Utrzymanie zdolnosci chodu.
migsni posladkowych | Cvyiczenia i zabiegi zalecane w tym okresie:
i brzucha. e Cwiczenia w celu zachowania mobilnosci w t6zku - np.

przetaczanie si¢, wzmacnianie mi¢$ni fopatek i szyi rotacja
noég, wzmacnianie brzucha 1 plecow, klgk podparty,
przechodzenie z klgku podpartego do kleku, wyprost biodra
w kleku podpartym, klek, chdd na kolanach, siad boczny
w kleku podpartym, wykonywanie kociego grzbietu w
klgku podpartym, rotacja tulowia w kleku, odwodzenie
biodra w lezeniu na boku, wyprost biodra w lezeniu na
brzuchu, zgigcie biodra w lezeniu na plecach,
Cwiczenia wstawania z niskiej pozycji siedzacej,
Cwiczenia wzmacniajace mig$nie czworoglowe nog,
Cwiczenia z wykorzystaniem niskiego stepera,
Cwiczenia z wykorzystaniem pitki gimnastyczne;j,
wzmacniajace migsnie tutowia i bioder,
Cwiczenia oddechowe,
e Zabiegi z zakresu hydroterapii.

STADIUM

SREDNIE
Sila miesniowa w skali | Celami fizjoterapii w tym okresie sa:
Lovetta od 2++ do 2.

e Kontynuacja wyzej wymienionych srodkow
Prezentowane objawy: zapobiegawczych z etapu wczesnego,
e (Czeste upadki pod- e Zapobieganie przykurczom,
czas chodzenia, e Wprowadzenie urzadzen adaptacyjnych, ulatwiajacych
e (Chod na palcach wykonywanie czynnosci dnia codziennego,
spo-wodowany e Rozpoczecie korzystania z zaopatrzenia medycznego
przykur-czem wspomagajacego chod.

sciggna  Achil-lesa
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oraz zwigksze-niem
lordozy ledz-wiowej
(kompensa-cja
stabosci prosto-
wnikéw bioder i
miesni brzucha),

e Trudnosci przy pod-

noszeniu  si¢  z
podto-gi i
wstawaniu z
Krzesta,

e Uwidacznia si¢ sla-
bos¢ migsni

czworo-gtowych,

e Trudnosci w wyko-
nywaniu czynnosci
konczynami
gornymi nad glowa.

Cwiczenia zalecane w tym okresie:

e Cwiczenia wzmacniajace miesnie bioder i tutowia: w zwisie,
klek podparty uzyskiwany (przy pomocy szyn na tokcie dla
uzyskania kontroli mig¢éni barku, tutowia i biodra), "koci
grzbiet" i przesuwanie ci¢zaru ciata do przodu, do tylu i na
boki (klek osiggany jest przy pomocy szyn na tokcie i stotka
z przodu); podnoszenie si¢ z pozycji lezenia na boku;

e Cwiczenia rozciggajace przykurcze zginaczy kolan i $ciggna
Achillesa - wstawanie przy pomocy spre¢zystych ortez kolan
1 wysokich butow ze stalowa cholewka z tytlu oraz chodzika
lub poprzez podpieranie si¢ na $cianie;

e Cwiczenie chodu - chodzenie albo przy pomocy sprezystych
ortez kolan 1 wysokich butow ze stalowa cholewka z tylu
I chodzika, albo przy pomocy ortez stawu skokowego
I kolanowego (KAFO);

e Cwiczenia zapobiegajace przechodzeniu nég w rotacje
zewnetrzng  z  odwodzeniem  biodra, zgieciem kolan
1 ustawianiem stop w pozycji konsko - szpotawg -
rozcigganie przykurczonych migsni zginaczy biodra poprzez
pozycje¢ lezenia na brzuchu oraz noszenie nocg ortez konczyn

dolnych.

STADIUM
POZNE

Sila mieSniowa w skali
Lovetta 1+ ze spora-
dyczng  aktywnoscia
skurczowg do stopnia
0. W tym stadium
mieSnie sg juz niemal
zupelnie zastapione
tkankg tlhuszczowa i
wldéknista.

Prezentowane objawy:

e Dziecko staje si¢
zalezne od wozka,

e Deformacje
kregostupa,

o Dziecko staje si¢
catkowicie zalezne
we wszystkich
czyn-nosciach zycia
co-dziennego.

Celami fizjoterapii w tym okresie s3:
e Kontynuacja okreslonego wyzej programu,
e Unikanie zmeczenia pacjenta ¢wiczeniami,
e Osiagniecie maksymalnej  funkcjonalnosci
goérnych.

konczyn

Cwiczenia zalecane w tym okresie:
e Cwiczenia oddechowe,
e Cwiczenia w pozycji zwisu,
e (Cwiczenia rozciggajace migénie przykurczone,
e Cwiczenia w staniu na platformie.

Wskazane sg rowniez kapiele solankowe, masaz wirowy, masaz klasyczny,

ultradzwigki lub elektrostymulacje pradem o niskiej czgstotliwosci. W dystrofii moze dojs$¢

takze do zajgcia migsni

oddechowego, majaca na celu utrzymanie ruchomos$ci $cian klatki piersiowej oraz

oddechowych, dlatego konieczna jest rehabilitacja uktadu

sity
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1 wytrzymalo$ci mig$ni oddechowych, a takze wypracowanie wilasciwych wzorcow
oddychania. Dokona¢ tego mozna dzigki [14, 41, 42]:
e ¢wiczeniom wdechowym lub oddychaniu segmentowemu (poprawa rozszerzalnosci
phuc oraz zwigkszenie ruchomosci $cian klatki piersiowej 1 sity miesni przepony),
e plywaniu (poprawy wytrzymatosci i wzorcow oddechowych),
e nauce wydajenego kaszlu,
e drenazowi ulozeniowemu,
e wspomaganiu mi¢sni wdechowych, nocna lub dzienna wentylacja IPPV (Intermittent
Positive Pressure Ventilation, przerywana wentylacja dodatnimi ci$nieniami)
z uzyciem urzadzenia objetosciowego BiPAP,

e wspomaganiu mi¢$ni wydechowych, np. mechaniczna insuflacja-eksuflacja.
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Leczenie pacjentéw z rdzeniowym zanikiem mig¢sniowym wymaga wspotpracy wielu

specjalistow. Celem pracy z takim pacjentem jest [43]:

e podnoszenie sity migsniowe;j,

e zapobieganie przykurczom,

e mozliwie dlugie opdznianie powstawania deformacji stawowych,

e nauka utrzymywania prawidlowej postawy ciala,

e zmniejszenie bolu,

e 0golna poprawa jakosSci zycia pacjenta [43].

Udowodniono, ze fizjoterapia 1 ¢wiczenia fizyczne wptywajg bardzo korzystnie na
stan zdrowia osob cierpigcych na SMA. Jednak bezwzglednie nalezy unika¢ treningu, ktory
jest zbyt intensywny dla pacjenta i powoduje zmeczenie. Wykazano m.in. [47,48]:

e wzrost odpornosci miesni na uszkodzenia mechaniczne,

e zwigkszenie metabolizmu energetycznego zmeczenia migsni,
e wydluzenie czasu przezycia neuronow ruchowych,

e 0go6lng poprawe funkcji motorycznych.

W rehabilitacji pacjentow z rdzeniowym zanikiem mig$niowym zalecane sg rozne

zabiegi, w tym [49, 50, 51]:
e Terapia w wodzie i plywanie,
e Bieganie o niskiej intensywnosci,
e Trening sitowy,
e Trening aerobowy,
e Cwiczenia rozciagajace,
e Cwiczenia mig$ni twarzy,
e PIR (Poizometryczna relaksacja migsni),
e Terapia NDT-Bobath (Neuro-developmental treatment),
e Masaz (stosuje si¢ glaskanie, rozcieranie, lekkie ugniatanie poprzeczne, wstrzasanie,
uciski i wibracj¢ podtuzng).
e hydroterapi¢ o temperaturze ok 30 stopni C,
e clektroterapig, ktéra ma na celu zwigkszenie sity mig$niowe;,
e laseroterapig,

e metode wibracyjng rehabilitacji nerwowo migsniowej.
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Problemem, na ktory nalezy zwréci¢ szczegdlng uwage w terapii pacjentow z SMA sa
zaburzenia uktadu oddechowego, w tym [52]:
e Uposledzona zdolno$¢ kaszlu, ktéra prowadzi do malo wydajnego oczyszczania
dolnych droég oddechowych
e Hipowentylacja podczas snu
e Niedorozwdj Sciany klatki piersiowej i ptuc
e Oddech paradoksalny
e Nawracajace infekcje, ktore dodatkowo ostabiajg migsnie [52].
W fizjoterapii pulmonologicznej dzieci z SMA stosuje si¢ [43,53]:
e worek AMBU (resuscytator reczny), ktory utatwia rozprezenie klatki piersiowe;,
e pozycje ulozeniowe,
e (¢wiczenia oddechowe,
e (wiczenia efektywnego kaszlu,
e drenaz,
e wspomaganie oddechu z wykorzystaniem metody PNF [43, 53].

W terapii nie mozna zapomina¢ o zaopatrzeniu medycznym. Podstawowym
sprzegtem, z ktorego korzystaja pacjenci jest wozek inwalidzki, ktéry zapewnia im mozliwo$¢
poruszania si¢ i daje poczucie wigkszej samodzielnosci [44].

Poza tym chorzy positkuja si¢ pulsoksymetrami, respiratorami, koflaktorami, ssakami,
ortezami, gorsetami ortopedycznymi czy pionizatorami i egzoszkieletami [44].

Uzywanie zaopatrzenia ortopedycznego pozwala chorym na wicksza swobodg
w wykonywaniu czynnosci dnia codziennego, zwigksza ich niezalezno$¢ od oséb trzecich

oraz polepsza 0g6lng jakos$¢ zycia [44].
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Choroby genetyczne stanowig bardzo szeroki zakres zaburzen, a obecnie opisano juz
ponad siedem tysigcy zespotow klinicznych o takim podtozu. Najczesciej sa kojarzone
z cigzkimi zespotami wad i zaburzen wrodzonych, ktore sg juz widoczne po urodzeniu lub
ujawniajg si¢ w pierwszych miesigcach zycia dziecka. Trzeba jednak pamigtac, Ze moga si¢
ujawni¢ w kazdym momencie zycia, takze u starszego dziecka (w wieku kilku lub kilkunastu
lat), rozwijajacego si¢ dotychczas prawidlowo i niemajacego powazniejszych problemow
zdrowotnych oraz mogg mie¢ poczatek u 0s6b dorostych.

Choroby genetyczne sg zwykle trudne do rozpoznania, a ich objawy moga by¢ blednie
przypisywane innym chorobom. Od niedawna istniejag nowoczesne badania genetyczne, ktore
umozliwiajg szybka diagnostyke wielu chorob genetycznych rdéwnocze$nie 1 mozna ja
wykona¢ jeszcze nawet przed wystgpieniem pierwszych objawdw klinicznych.

Obecnie w Polsce stosowany jest program badan przesiewowych noworodkow, ktory
pozwala, za pomocg testow biochemicznych i molekularnych, na wstepng diagnoze ponad
dwudziestu chorob wrodzonych.

W leczeniu chor6b genetycznych stosowana jest tzw. terapia genowa, ktdra polega na
wprowadzeniu obcych, prawidlowych sekwencji kwasow nukleinowych (DNA lub RNA) do
komorek organizmu i zastgpieniu nimi sekwencji nieprawidtowych. W efekcie niewlasciwy
zapis genetyczny pacjenta zostaje zastgpiony prawidtowym genem.

W przypadku dzieci z problemami genetycznymi bardzo wazng role odgrywa
fizjoterapia. Wprawdzie nie prowadzi do catkowitego wyleczenia pacjenta, ale ma na celu
przede wszystkim umozliwienie chorym godnego funkcjonowania oraz osiagnigcie przez nich

jak najwigkszej samodzielnosci w zyciu codziennym.

Celem badan byla ocena stanu wiedzy obecnych i przyszlych rodzicoéw na temat
wybranych chorob genetycznych przebiegajacych z zajgeciem ukladu ruchu oraz

fizjoterapeutycznych metod ich leczenia.

Badanie mialo odpowiedzie¢ na nastepujace pytania:
e Jaki jest poziom wiedzy obecnych oraz przysztych rodzicow dotyczacy rdzeniowego
zaniku mig$ni oraz dystrofii Duchenne’a?
e Jaki jest poziom $§wiadomosci rodzicow w zakresie metod rehabilitacji rdzeniowego

zaniku mie$ni oraz dystrofii Duchenne’a?
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Czy obecni i przyszli rodzice potrafig odrézni¢ choroby genetyczne z grupy
wszystkich chorob?
Jaki jest poziom $wiadomosci profilaktycznych badan prenatalnych rdzeniowego

zaniku mig$ni oraz dystrofii Duchenne’a?
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Na prowadzenie badan uzyskano zgode Komisji Bioetycznej  Uniwersytetu
Medycznego w Bialymstoku numer APK.002.55.2023.

Badanie przeprowadzono metoda sondazu diagnostycznego z wykorzystaniem
autorskiej ankiety, sktadajacej si¢ z 19 pytan, w tym 17 pytan zamknigtych i 2 pytan
otwartych.

Ankieta miata charakter anonimowy, zgodnie =z przepisami zawartymi
w Rozporzadzeniu Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z 27 kwietnia 2016 roku
w sprawie ochrony osob fizycznych i w sprawie swobodnego przeptywu takich danych oraz
uchylenia dyrektywy 95/46/WE (og6lne rozporzadzenie o ochronie danych).

Badanie miato charakter dobrowolny, a wypelnienie ankiety bylo jednoznaczne
z wyrazeniem zgody na udzial w badaniu. Uczestnik mogt na kazdym etapie badania,
zrezygnowa¢ z wypelniania ankiety. O powyzszym zostal poinformowany na poczatku

ankiety.

Analiza statystyczna

W celu zestawienia i opracowania wynikow przeprowadzonego badania wykorzystano
programy Microsoft Excel oraz Statistica 13. Na podstawie otrzymanych wynikéw dokonano
podstawowego opisu statystycznego.

W celu sprawdzenia normalno$ci rozktadu danych postuzono si¢ testem Shapiro-
Wilka.

Do analizy statystycznej postuzono si¢ testem U Manna-Whitneya, oraz testem chi2.

Przyjeto poziom istotnosci wynikow a<0,05.
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W grupie badanej znalazto si¢ 100 oséb, w tym 77 kobiet (77,0%) i 23 me¢zczyzn
(23,0%).

Minimalny wiek badanych wyniost 15 lat (n=1; 1,0%), maksymalny za$ 72 lata (n=1;
1,0%) - Rycina 3.
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Rycina 3. Wykres ramka-wasy przedstawiajacy zakres rozrzutu wieku badanych osob.

Srednia wieku respondentow to ~ 41 lat (+13,7). Najliczniej do badania przystgpowali
30. latkowie (n=7; 7,0%) i 50. latkowie (n=7; 7,0%). Struktur¢ wieku badanych wzgledem
plci przedstawiono w Tabeli 4.

Dokonujac charakterystyki grupy badanej zauwazono, ze 73,0% ankietowanych
posiada przynajmniej jedno dziecko (n=73).

W grupie 27 osob nieposiadajacych potomstwa, az 23 zadeklarowalo, ze planuje w
przysztosci rodzicielstwo (85,2%), przy czym czg¢sciej byty to kobiety niz m¢zczyzni (n=15;
55,6% vs. n=8; 29,6%). Wyniki obrazuje Rycina 4.

40



CHARAKTERYSTKA GRUPY BADANEJ |G

Tabela 4. Struktura wieku badanych wzgledem pici.

Pleé Liczebnos¢ | ¢ ania | Mediana | Minimum Maksimu SD+
(N) m
kobieta 77 40.0 42.0 15.0 66.0 13.5
mezczyzna | 23 42.4 38.0 22.0 72.0 145
ogétem 100 40.6 42.0 15.0 72.0 13.7
27,00%
a < ogolem 73,00%
0 Z E 18,00% )
2= obicta I —— ), 0%
"85 _—
B &  meiczyzna 14,00%
« < . 14,80%
o Z E ogolem 85,20%
=
2o : 11,10%
<00 O et e — 55 0%
< o
o , 3,70%
S My N e — 70 60%

0,00% 10,0092 0,00%30,00%40,00%50,00%50,00%7 0,00%80,00%00,00%

W nie, nie posiadam potomstwa mtak, posiadam potomstwo

W nie planuje rodzicielstwa

B planuje rodzicielstwo

Rycina 4. Status posiadania potomstwa oraz planowania rodzicielstwa wzgledem pici.
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WYNIKI BADAN

Najczesciej wskazywang chorobg genetyczng, zajmujaca uktad ruchu w opinii
badanych bylo SMA, czyli rdzeniowy zanik migéni, na co wskazywato ponad 3/5
ankietowanych (n=65; 65,0%).

Ponad potowa respondentdow wskazywata réwniez na dystrofie mig¢$niowa

Duchenne’a (n=53; 53,0%). Wyniki obrazuje Rycina 5.

sMA (rdzeniowy zanik miesni) | NKNKGTGTNNEEEEEEEEEEEEEEEEEE .00
dystrofia miesniowa Duchemme'a || INENEGTNNEGEGEGEGEEEEEEE .00

mozgowe porazenie dzieciece || HNGTNGEGEGEGE :1,00%

skolioza |GG 18,00%

mukowiscydowa || 12,00%
gruzlica I 4,00%
nie wiem || HIING 18,00%
0,00% 10,00% 20,00% 30,00% 40,00% 50,00% 60,00% 70,00%

Rycina 5. Choroby genetyczne zajmujace uktad ruchu wedlug badanych

Najczestszym objawem rdzeniowego zaniku mi¢éni w opinii respondentéw bylo
ostabienie mig$ni, co potwierdzito 67,0% badanych (n=67). Ponad 2/5 wskazywato rowniez
na wiotko$¢ miesniowa (n=48; 48,0%). Niespelna 1/5 otwarcie przyznalo zas, ze nie zna
zadnych objawoéw SMA (n=19 19,0%). Wyniki obrazuje Rycina 6.

Najszerzej znanym objawem dystrofii mi¢sniowej Duchene'a okazata si¢ wiotko$¢
migs$niowa, ktorg wskazywato blisko 2/5 badanych (n=39; 39,0%). Ponad 1/4 wskazywata
roOwniez na opdzniony rozwoj ruchowy (n=29; 29,0%) oraz trudnos¢ we wchodzeniu po
schodach (n=28; 28,0%). 45,0% grupy badawczej przyznato natomiast, iz nie zna zadnych
objawow tej choroby (n=45). Wyniki obrazuje Rycina 7.
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bienie mieéni 1o, trudnode u
PHIEHIERE ety TR NN e 67 ,00%

dzwiganiu glowy
wiotkoé¢ miesniowa || NG :3,00%
porazenie spastyczne koriczyn gémych || NGz 21,00%

cichy placz ] 6,00%

nadmierne wydzielanie sluzu w drogach

o,
oddechowych Il 5.00%

nie wiem || 10,00%
000% 10,00% 2000% 30,00% 40009 50,009 60,00% 70,009 B3000%

Rycina 6. Objawy SMA (rdzeniowego zaniku mig¢$ni) wedtug badanych

wiotkos¢ miesniowa || NI :0.00%
opdiniony rozwéj ruchowy [ NNGNGNGNGNGEGEGEEEEE 25, 00%
chéd kaczkowaty | IIINNNNEEEE 18,00%
objaw Gowersa [ 7,00%
hiperkifoza piersiowa [l 6,00%
nie wiem | N £5,00%
000%  10,00%  20,00%  30,00%  40,00%  50,00%

Rycina 7. Objawy dystrofii migsniowej Duchene'a wedlug badanych.

Zaledwie 28,0% ankietowanych uwazalo, ze w okresie prenatalnym mozna wykry¢
dystrofie miesniowg Duchennea’a (n=28). Z kolei 31,0% bylo zdania, ze przed urodzeniem
dziecka mozna wykry¢ SMA (n=31). Ponad potowa badanych nie wiedziala natomiast, czy
ktora$ z tych choréb mozna wykry¢ na etapie prenatalnym (n=51; 51,0%). Wyniki obrazuje
Rycina 8.
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nie moina wykry¢ zadnej z tych chorsb [ 12,00%

moina wykry¢ obie choroby || RN 21,00%

mozna wykry¢ rdzeniowy zanik migsni  [JJJij 10,00%

moina wykry¢ dystrofie miesniowa .
Duchenne'a - 7.00%

nie wiem, ktdrg chorobe moizna wykryc w
okresie prenatalnym

I 5 1,00%

000%  1000% 2000%  3000%  4000% 5000%  60,00%

Rycina 8. Opinia ankietowanych na temat mozliwosci wykrycia SMA i dystrofii mig§niowej
Duchenne’a w okresie prenatalnym.

Najszerzej znang metoda leczenia rdzeniowego zaniku mig$ni byl
rehabilitacja/fizjoterapia, na co wskazywato 35,0% badanych (n=35). Ponad 1/4 wskazywata
takze na terapi¢ genowa (n=28; 28,0%), za$ ponad 1/3 przyznala, iz nie zna w ogdle metod
leczenia SMA (n=35; 35,0%). Wyniki obrazuje Rycina 9.

wszystko powyzsze | 6,00%
rehabilitacja/fizjoterapia [N 535,00%
terapia genowa [NNNININGEGEEEEEEEEEEEEEEEEEE 22,00%
leczenie farmakologiczne [INNINIEIGNGBN 22,00%
komarki macierzyste | NN 15,00%
nie ma skutecznego leczenia [ 7,00%
egzoszkielet [ 4,00%

nie wiem NG 35,00%

0,00% 5,00% 10,00%15,00%20,00%25,00%30,00%35,00%40,00%

Rycina 9. Metody leczenia SMA wedtug badanych.

W przypadku dystrofii mi¢sniowej Duchenne'a jako metodg leczenia ankietowani

rowniez najczgsciej Wskazywali rehabilitacjg/fizjoterapie (n=31; 31,0%). Ponad 1/5 badanych
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podata takze leczenie farmakologiczne (n=23; 23,0%), za$ ponad polowa zadeklarowata, ze

w ogole nie zna metod leczenia tej choroby (n=56; 56,0%). Wyniki obrazuje Rycina 10.

wszystko powyisze [l 4,00%
rehabilitacja/fizjoterapia |NNININGEEEE -1,00%
terapia genowa [ 10,00%
leczenie farmakologiczne [IIIIININEGEGEGEGEEN 23,00%
komdrki macierzyste [ 11,00%

nie ma skutecznego leczenia [l 2,00%
nie wiem I 56,00%

0,00% 10,00% 20,00% 30,00% 40,00% 50,00% 60,00%

Rycina 10. Metody leczenia dystrofii mi¢$niowej Duchenne'a wedtug badanych.

Niespelna 2/5 badanych uwaza, ze metodami fizjoterapeutycznymi mozna leczy¢
choroby genetyczne przebiegajacych z zajgciem uktadu ruchu (n=39 39,0%), za$ ponad 2/5
wykazato, ze jest to zalezne od choroby (n=47; 47,0%). Wyniki obrazuje Rycina 11.

tak mozna je leczy¢ metodami
. } 39,00%
fizjoterapeutycznymi
nie wiem - 14,00%

0,00%  10,00% 20,00%  30,00% 40,00%  50,00%

Rycina 11. Opinia ankietowanych na temat mozliwosci leczenia chorob genetycznych
przebiegajacych z zajeciem uktadu ruchu metodami fizjoterapeutycznymi.

Wedtug ponad 4/5 ankietowanych rehabilitacje dzieci z chorobami genetycznymi

przebiegajacymi z zajeciem ukladu ruchu nalezy podja¢ najwczesniej jak tylko to mozliwe
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(n=85; 85,0%). Zaledwie 2,0% uznato natomiast, ze takie leczenie mozna wprowadzié

dopiero w momencie, w ktérym dziecko zacznie chodzi¢ (n=2). Wyniki obrazuje Rycina 12.

jak najwezesnie] | <5.00%

to zalezy od choroby - 12,00%

w momencie w ktorym dziecko zacznie

chodzit I2.00%

nie wiem . 7,00%

0,00% 20,00% 40,00% 60,00% 80,00% 100,00%

Rycina 12. Opinia ankietowanych na temat momentu, w ktorym nalezy rozpoczaé
rehabilitacje dzieci z chorobami genetycznymi przebiegajacymi z zajeciem uktadu ruchu.

Najczescie] wskazywanymi metodami terapii rdzeniowego zaniku mig$ni okazaty si¢
¢wiczenia oddechowe (n=15; 15,0%) oraz terapia NDT-Bobath (n=14; 14,0%). Ponad 3/5
respondentéw uznato natomiast, iz nie zna zadnych metod leczenia SMA (n=69; 69,0%).

Wyniki obrazuje Rycina 13.

¢wiczenia odechowe [ 15,00%

terapia NDT-Bobath [ 14,00%
stosowanie szyniortez [ 12,00%
terapia Vojty [ 11,00%
cwiczenia w koncepcji PNF I 11,00%
¢wiczenia oporowe [ 11,00%
hipoterapia [ 10,00%

drenaz utozeniowy [l 6,00%
nie wiem I  69,00%
0,00% 10,00% 20,00% 30,00% 40,00% 50,00% 60,00% 70,00% 80,00%

Rycina 13. Opinia ankietowanych na temat metod terapii mozliwych do zastosowania
w przypadku rdzeniowego zaniku mig¢$ni
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W kwestii przezywalno$ci w przypadku dystrofii mig$niowej Duchenne’a 16,0%
badanych uwazato, ze wynosi ona okoto 20. lub 30. lat (po n=16), za§ 63% nie wiedziata

jakie sg rokowania w przypadku tej choroby (n=63). Wyniki obrazuje Rycina 14.

mysle, ze bardzo krotka 1 1,00%
okofo 101at M 3,00%
okoto 201at NN 16,00%
okofo 30lat |GGG 16,00%

ponad 60lat 1 1,00%
nie wiem | 63,00%

0,00% 10,00% 20,00% 30,00% 40,00% 50,00% 60,00% 70,00%
Rycina 14. Opinia ankietowanych na temat przezywalno$ci osob chorych na dystrofie

mig$niowa Duchenne a

Przezywalno$¢ w przypadku rdzeniowego zaniku mig$ni w opinii 14,0% badanych
wynosi okoto 8. lat (n=14). 1/10 uwazata natomiast, ze to jedynie 2 lata (n=10; 10,0%).
Ponad 3/5 nie wiedziato za$ jakie sa rokowania w przypadku tej choroby (n=63; 63,0%).
Wyniki obrazuje Rycina 15.

okoto 2 lat | 10,00%
okoto 5 lat [ 8,00%
okoto 8 lat [N 14,00%
wigcejniz 8lat | 1,00%
okoto 201at M 2,00%
okoto 30lat | 1,00%
okoto 501at | 1,00%
nie wiemn  [INEGEGGE 63,00%

0,00% 10,00% 20,00% 30,00% 40,00% 50,00% 60,00% 70,00%

Rycina 15. Opinia ankietowanych na temat przezywalnosci os6b chorych na rdzeniowy zanik
miesni.
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Niski poziom wiedzy w zakresie dystrofii migsniowej Duchenne'a wykazato 77,0%
badanych (n=77), za$ w przypadku rdzeniowego zaniku migs$ni nieco mniej - 70,0% (n=70).

Swdj poziom wiedzy jako wysoki uznata tylko 1 osoba (n=1). Wyniki obrazuje Rycina 16.

niski 70,00%
77,00%
L 23,00%

wysoki 0,00%
| 1,00%
nie wiem 7,00%
5,00%
0,00% 20,00% 40,00% 60,00% 80,00% 100,00%
H rdzeniowy zanik miesni m dystrofia migsniowa Duchenne'a

Rycina 16. Samoocena poziomu wiedzy na temat dystrofii migéniowej Duchenne'a
1 rdzeniowego zaniku migs$ni wsrod badanych.

Jedynie 36,0% respondentow wykazato che¢ poszerzenia swojej wiedzy na temat
dystrofii migsniowej Duchenne'a i rdzeniowego zaniku migsni (n=36). Wyniki obrazuje

Rycina 17.

nie wiem

nie

Rycina 17. Status zainteresowania poszerzeniem wiedzy na temat dystrofii mig$niowej
Duchenne'a i rdzeniowego zaniku mig¢s$ni wsrod badanych.
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Najczestszymi  zagadnieniami  dotyczacymi dystrofii  mig¢$niowej Duchenne’a
I rdzeniowego zaniku migsni, w zakresie ktorych badani chcieliby poszerzy¢ swojg wiedze
byty metody ich leczenia (n=5; 13,9%) oraz objawy i profilaktyka tych chorob (n=4; 11,1%).
Wyniki obrazuje Rycina 18.

metody leczenia  [NINGIGIGINININIGIGGEGEEEEEEEEEEEEEEEEEEEEE 13,90%
objawy choroby i ich rozpoznanie I 11,10%
profilaktyka |[INNNNEIEGEGN 11,10%
metody diagnostyki [ INGNGTNEGNGEGEEEEGEGEEE =S,30%

sposob dbania o dziecko z punktu
widzenia fizjoterapii
postepowanie w momencie wykrycia
choroby

ogolnie o rdzeniowym zaniku miesni [ NININININGNG@G@gG@d<@ 5,60%

N 5,60%
B 2,20%

ogdlnie o dystrofii miesniowej Duchenne'a [ 2,80%
0,00%2,00%4,00%6,00%8,00%40,00%2,00%4, 00%5,00%

Rycina 18. Zagadnienia dotyczace dystrofii migsniowej Duchenne’a i rdzeniowego zaniku
migsni, w zakresie ktorych badani chcieliby poszerzy¢ swoja wiedzg.

Zbadano takze, czy ankietowani r6znig si¢ samooceng poziomu wiedzy na temat
dystrofii migsniowej Duchenne’a i rdzeniowego zaniku mig$ni.

Sprawdzono normalno$¢ rozktadu danych przy pomocy testu Shapiro Wilka,
a nastepnie dokonano analizy statystycznej z wykorzystaniem testu U Manna-Whitneya.
Przyjeto poziom istotnosci wynikow a<0,05. Otrzymano nastepujacy wynik: p=0,36 > 0,05,
co pozwala na stwierdzenie, ze nie byto istotnie statystycznej réznicy w poziomie samooceny
wiedzy na temat dystrofii migsniowej Duchenne'a i rdzeniowego zaniku migsni (p>0,05).
Przecietny wynik w obydwu grupach byt podobny (Me=1). Wyniki obrazuje Rycina 19.

Sprawdzono réwniez, Czy poziom samooceny wiedzy na temat dystrofii migsniowe;j
Duchennea i rdzeniowego zaniku mig$ni zalezat od statusu posiadania potomstwa. Ponownie
dokonano analizy statystycznej z wykorzystaniem testu U Manna-Whitneya. Przyjeto poziom
istotnosci wynikow 0<0,05. Otrzymano nast¢pujacy wynik: p=0,73 > 0,05, co pozwala na
stwierdzenie, ze nie bylo istotnie statystycznej roznicy w poziomie samooceny wiedzy na
temat dystrofii mi¢sniowej Duchenne’a i rdzeniowego zaniku migéni wzgledem statusu
posiadania potomstwa (p>0,05). Przecietny wynik w obydwu grupach byt podobny (Me=1).
Wyniki obrazuje Rycina 20.
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Rycina 19. Poréwnanie poziomu samooceny wiedzy badanych na temat rdzeniowego zaniku

migsni oraz dystrofii migsniowej Duchenne’a.
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Rycina 20. Poréwnanie poziomu samooceny wiedzy badanych na temat rdzeniowego zaniku
miesni oraz dystrofii migsniowej Duchenne’a wzgledem statusu posiadania potomstwa.
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Oceniono takze, czy deklaracja checi poszerzenia wiedzy na temat rdzeniowego
zaniku mieéni oraz dystrofii migsniowej Duchenne'a zalezala od statusu planowania
rodzicielstwa. Dokonano analizy statystycznej z wykorzystaniem testu chi?. Przyjeto poziom
istotnoéci wynikow 0<0,05. Uzyskano nastepujacy wynik: p=0,05 < 0,05, co pozwala na
stwierdzenie, Ze istniala istotna statystycznie zalezno§¢ pomiedzy chegcig poszerzenia wiedzy
na temat rdzeniowego zaniku migsni oraz dystrofii migsniowej Duchenne'a a statusem
planowania rodzicielstwa (p<0,05). Odsetek 0sob chcacych poszerzy¢ swoja wiedzg w tym
zakresie byt wigkszy w grupie osob planujacych rodzicielstwo niz w grupie oséb go nie

planujacych (n=16; 59,3% vs. n=2; 7,4%). Wyniki obrazuje Tabela 5.

Tabela 5. Status checi poszerzenia wiedzy na temat rdzeniowego zaniku migsni oraz dystrofii
miesniowej Duchenne’a wzgledem statusu planowania rodzicielstwa.

Status checi poszerzenia wiedzy na temat rdzeniowego

Status zaniku miesni oraz dystrofii miesniowej Duchenne’a
planowania chee poszerzvé | Ni€ chce nie wiem czy chce ogolem
rodzicielstwa ¢ poszerzy poszerzy¢ swojej | poszerzy¢ swoja
swoja wiedze . s
wiedzy wiedze

tak, planuje 16; 59,3% 3;11,1% 4; 14,8% 23; 85,2%
nie, nie planuje | 2; 7,4% 1;3,7% 1;3,7% 4; 14,8%
ogétem 18; 66,7% 4; 14,8% 5; 18,5% 27;100,0%

*kolorem oznaczono istotnie statystyczny wynik
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PODSUMOWANIE

Rdzeniowy zanik migsni 1 dystrofia migsniowa Duchenne’a to rzadkie choroby
genetyczne. Rozpoczynajg si¢ w wieku rozwojowym dzieci i atakujg uktad ruchu. Postep obu
wymienionych choroéb prowadzi do coraz wigkszej niepetnosprawnosci pacjenta oraz rosnacej
zaleznosci od najblizszych 1 otoczenia.

SMA jest spowodowane mutacjg lub delecjag w genie SMN1. Objawy moga pojawié
si¢ w roznych etapach zycia, zaleznie od typu choroby. W terapii SMA kluczowe jest
podejscie multidyscyplinarne, obejmujace fizjoterapie, logopedie, ortopedi¢, neurologie,
pulmonologig, dietetyke i chirurgie.

Dystrofia miesniowa Duchenne'a to genetyczna choroba sprzezona z picia,
wystepujaca czesciej u chlopcow. Mutacja w genie DMD powoduje ostabienie miesni
1 postepujace ich niszCzenie. Objawy obejmuja trudno$ci w chodzeniu, objaw Gowersa,
chodzenie na palcach oraz niewydolno$¢ krazeniowo-oddechowa w po6zniejszych stadiach
choroby.

Celem niniejszej pracy byla ocena stanu wiedzy obecnych i przysztych rodzicéw na
temat wybranych chorob genetycznych przebiegajacych z zajeciem uktadu ruchu oraz
fizjoterapeutycznych metod ich leczenia. Do tego celu postuzyto mi badanie wtasne, ktorym
objeto 100 losowo wybranych osob.

Ankietowani w znacznej wigkszosci poprawnie wskazali choroby genetyczne sposrod
wymienionych w ankiecie.

Odbiorcy badania jako chorobe genetyczng zajmujaca uklad ruchu najczesciej
wskazywali SMA, czyli rdzeniowy zanik migéni. Potwierdzaja powyzsze badania dotyczace
rozpowszechnienia SMA w Europie wykazujace, ze jest to jedna z najczgstszych chorob
genetycznych oraz, ze czestos¢ wystepowania tej choroby wynosi okoto 1 na 8400 urodzen
(11,9 na 100 000) wedtug badan przeprowadzonych przez Verhaart w 2017 roku. W latach
2011-2015 zdiagnozowano tacznie 4653 pacjentow z SMA w Europie, a w samym tylko roku
2015 liczba ta wyniosta 992 [55]. Szacuje sig, ze w Europie zyje ok. 12—15 tysiecy chorych na
SMA. SMA jest rzadziej spotykane w Stanach Zjednoczonych (nosiciel to jedna na okoto 52
osoby, a SMA dotyczy jednego na 10-12 tysiecy urodzonych dzieci), w Azji Potudniowej i na
Dalekim Wschodzie, a w rejonie Bliskiego Wschodu mutacje SMN1 ma jedna na 20—25 0s6b,
za$ SMA diagnozuje si¢ u jednego na ok. 3000 - 4000 dzieci [56]. Fundacja SMA podaje, ze

rdzeniowy zanik mig$ni moze rozwing¢ si¢ Srednio w Polsce u jednego na 7 tys. urodzonych

52



pobsuMowANIE |

dzieci, a w ciggu roku rozpoznaje si¢ go u ok. 50 dzieci, co $wiadczy o tym ze $rednio rodzi
si¢ jedno dziecko z SMA na tydzien. Na dzien 1 stycznia 2020 roku w Polskim Rejestrze
SMA figurowato ponad 720 dzieci i dorostych z SMA, a w catym kraju choruje okoto 1000
0sob [56].

Dystrofia migsniowa Duchenne'a to choroba, ktéra zaliczana jest do rzadkich chordb
nerwowo-mi¢sniowych, poniewaz speinia ona kryteria epidemiologiczne przyjete w Unii
Europejskiej, czyli wystepowanie mniej niz dwoch odnotowanych przypadkow na 10 000
osob [57]. W obecnym badaniu respondenci na drugim miejscu, po SMA, jako chorobe
genetyczng zajmujacg uktad ruchu wymieniali wiasnie dystrofie migéniowg Duchenne’a.

Rdzeniowy zanik mig¢éni mozna rzetelnie zdiagnozowac tylko na podstawie badania
genetycznego. W Polsce badanie w kierunku SMA jest finansowane z budzetu Narodowego
Funduszu Zdrowia [58]. Znane sa dwie glowne metody diagnostyki prenatalnej. Biopsja
kosmowki, polegajaca na pobraniu i przebadaniu niewielkiej ilosci materiatu genetycznego od
ptodu za pomoca dtugiej igly z uzyciem USG oraz amniocenteza (amniopunkcja) - polegajaca
na pobraniu i przebadaniu probki ptynu owodniowego — tj. wod otaczajacych ptdd. Zabiegi
wykonywane sg migdzy 11. a 14. tygodniem cigzy. Sa to zabiegi bezpieczne, ale istnieje
niewielkie ryzyko poronienia (ok. 1%) [48]. W obecnych badaniach 31% ankietowanych
wiedziato, ze rdzeniowy zanik mig$ni jest choroba, ktéra mozna zdiagnozowaé w okresie
prenatalnym. Koresponduje to z wynikami badan Nowakowskiej i Kubary [59], gdzie
sprawdzano s$wiadomo$¢ spoleczenstwa na temat korzysci ptynacych z profilaktyki
zdrowotnej | wykazano, ze jedna trzecia spoteczenstwa uznata, iz glowny wplyw na stan
naszego zdrowia majg czynniki genetyczne.

W przypadku DMD badanie genetyczne jest potrzebne zawsze, nawet jesli wczesniej
chorobe potwierdzono biopsja mi¢s$nia. Jest to wazne, poniewaz pozwala ustali¢, czy chtopiec
kwalifikuje si¢ do licznych préb klinicznych (specyficznych dla danej mutacji), ponadto
pogtebiona diagnostyka pomoze rodzinie w podejmowaniu decyzji zwiazanych z diagnostyka
prenatalng i przysztymi cigzami [60].

Szacuje si¢, ze okoto 70% oséb z DMD ma delecj¢ lub duplikacje jednego lub wielu
eksonéw w genie dystrofiny, w zwigzku z tym badanie delecji i duplikacji genu dystrofiny
uznawane jest za pierwszy test potwierdzajacy [61]. Jesli wynik testu delecji Iub duplikacji
jest negatywny, nalezy przeprowadzi¢ sekwencjonowanie genetyczne w celu zbadania
pozostatych typow mutacji przypisywanych DMD (okoto 25-30%). W przypadku, gdy testy
genetyczne nie potwierdza klinicznej diagnozy DMD, prdobka z biopsji migsnia powinna by¢

przebadana na obecno$¢ biatka dystrofiny za pomoca immunohistochemii kriosekcji tkanek
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lub metoda western blot ekstraktu biatka migsniowego. O mozliwosci badan przesiewowych
noworodkow w kierunku DMD po raz pierwszy wzmianka pojawita si¢ w polowie lat 70.
w drodze pomiaru st¢zen kinazy kreatynowej z wysuszonych plamek krwi. Ostatnio pojawit
si¢ takze dwupoziomowy system diagnostyki przesiewowej noworodkow, W ktérych probki
wykazujace zwigkszone stezenie kinazy kreatynowej, byly w kolejnym etapie testowane pod
katem mutacji genu dystrofiny. Badania przesiewowe noworodkéw w kierunku DMD
przeprowadzano w kilku krajach, ale wigkszo$¢ z nich zostala przerwana. Obecnie badanie
takie nie jest tez uwzglednione w zalecanym panelu jednolitego badania przesiewowego.
Zainteresowanie badaniami przesiewowymi noworodkow jednak wzrasta, dzigki wsparciu ze
strony zainteresowanych stron oraz przez pojawiajace si¢ terapie DMD, ktore moga okazaé
si¢ najskuteczniejsze, jeSli zostang rozpoczg¢te przed wystgpieniem objawow  [61].
W obecnym badaniu, o tym, ze w okresie prenatalnym mozna wykry¢ dystrofi¢ migsniowa
Duchennea'a przekonanych byto 28% badanych.

Pierwsze objawy SMA w wigkszosci przypadkdw ujawniajg si¢ przed ukonczeniem
drugiego roku zycia. Sg to przede wszystkim post¢pujgce ostabienie sity mig¢éniowej oraz
zanik migsni tutowia i konczyn po obu stronach ciata, a ich nasilenie zalezne jest od rodzaju
1 stopnia zaawansowania choroby. Objawy SMA moga pojawi¢ si¢ takze u 0so6b dorostych, co
ma miejsce zwykle po trzeciej dekadzie zycia. Pozostaje wowczas zachowana zdolnosé
chodzenia, ale pojawiajg si¢ problemy z bieganiem, wstawaniem, wchodzeniem po schodach
i ostabienie migs$ni [62]. Znalazlo to takze potwierdzenie w obecnych badaniach, gdzie
w opinii respondentéw najczestszym objawem rdzeniowego zaniku mig¢sni byto ich ostabienie
(67%) oraz wiotkos¢ (48%).

W przypadku DMD gléwnym objawem jest symetryczne zajgcie migéni dosiebnych,
najpierw obrgczy miednicznej, a nastepnie barkowej. W okresie pdzniejszym zostaja
ostabione i inne mig$nie, przy czym zawsze pPozostaje przewaga ostabienia zginaczy migs$ni
dosiebnych, migénia czworogtowego nad zginaczami goleni, mig$ni dwuglowych oraz
trojgtowych ramienia nad ramiennym i prostownikéw nadgarstka nad zginaczami nadgarstka,
zginaczy karku nad prostownikami karku, prostownikoéw nawrotnych stopy nad zginaczami
i odwracajgcymi [63]. W obecnym badaniu najbardziej znanym objawem dystrofii
migsniowej Duchenne'a okazatly si¢ wiotko$¢ migsniowa, opdzniony rozwoj ruchowy oraz
trudnos$¢ we wchodzeniu po schodach.

Rozpoznanie dystrofii typu Duchenne'a jest wskazaniem do objecia dziecka, zaleznie
od wieku i potrzeb, skoordynowang opicka lekarzy specjalistow: pediatry, neurologa,
rehabilitanta fizjoterapeuty, kardiologa, ortopedy, dietetyka, gastroenterologa, pulmonologa,
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psychologa, foniatry, czy logopedy. Tempo progresji choroby i stopien cigzko$ci jej
przebiegu jest kwestig bardzo indywidualng, jednak bardzo wazne jest wczesnie rozpoczete
leczenie w postaci rehabilitacji ruchowej i farmakoterapii. W badaniu autorskim
zdecydowana wigkszos¢ respondentow wskazywata fizjoterapie jako gtowna z metod
leczenia rdzeniowego zaniku migéni, a nastgpnie terapie genowg. W badaniu Mirea i wsp.
[64] wykazano, ze fizjoterapia faktycznie jest bardzo skuteczng metodg walki z tg choroba,
a regularnie prowadzona przynosi niezwykle rezultaty. U pacjentéw mozna zauwazy¢ zmiany
takie jak poprawa postawy ciata, zmniejszenie sztywnosci, zwigkszenie elastyczno$ci
1 zwigkszenie sity migsni. W konsekwencji chorzy maja mozliwo$¢ wykonywania ruchow w
wickszym zakresie, co pozwala im na zwigkszenie swojej samodzielnosci w zyciu
codziennym. W obecnym badaniu duza cz¢s¢ badanych podata jednak, ze nie zna zadnych
form leczenia rdzeniowego zaniku migsni.

Leczenie SMA za pomoca terapii genowej skupia si¢ na najmtodszych pacjentach,
ktoérzy nie wykazuja jeszcze objawdw choroby lub sa w jej tagodnym stadium. Polega na
podaniu jednej dawki leku dozylnie, ktéry, zgodnie z zapewnieniami producentow, jest
przewidziany na cale zycie. Zatozeniem jest, ze pacjent, u ktérego zostata zastosowana terapia
genowa przejdzie prawidlowy rozw6j i osiagnie wiasciwy fenotyp bez objawow
chorobowych. Jest to terapia nadal rozwijajaca si¢ i nie dostepna tak powszechnie, jak np.
wspomniana wczesniej fizjoterapia [65]. W leczeniu SMA od 1 wrzesnia 2022 wszedt
w zycie nowy, jednolity program leczenia, obejmujacy trzy opcje terapeutyczne — leki:
Spinraza, Zolgensma (terapia genowa) i Evrysdi (terapia doustna) [66].

W badaniu wlasnym leczenie farmakologiczne jako metode terapii SMA wybrato
tylko 22% ankietowanych. W badaniu Saniewskiej i Saniewskiej [67] ankietowani nie tylko
mieli §wiadomos¢ istnienia takiej terapii, ale rowniez w wigkszos$ci potrafili wskaza¢ nazwe
leku, ktory jest w tym celu wykorzystywany.

Fizjoterapia (rehabilitacja) byta rowniez najczesciej wybierang odpowiedzig w pytaniu
o metody leczenia dystrofii mig§niowej Duchenne’a. W swoim badaniu Goemans i wsp. [68]
doszli do wniosku, ze dziatania fizjoterapeutyczne sg nieodtgczng i1 bardzo istotng czescia
terapii dystrofii Duchenne’a, ktore najlepiej si¢ sprawdzajg we zespole terapeutycznym gdzie
jest takze ortopeda.

Podkresli¢ nalezy, ze DMD postepuje etapowo [69]. W obecnym badaniu w kwestii
przezywalno$ci w przypadku DMD 16% badanych uwazato, iz wynosi zaréwno okoto 20 lub
30 lat, ale az  63% ankietowanych nie wiedziato natomiast jakie sa rokowania w przypadku

tej choroby. Z kolei w przypadku SMA, respondenci najczgsciej podawali przezywalnosé

55



pobsuMowANIE |

chorych na ok. 8 lat. Odmiennie wynikato z badania przeprowadzonego przez Kostere-
Prusaczyk i wsp. [70], w ktorym analizowano dane Narodowego Funduszu Zdrowia w Polsce
Wyniki pokazaty, ze wsrod pacjentow cierpigcych na SMA ogoélna $miertelno$¢ przed
osiemnastymi urodzinami wynosita 6,2% [70].

W podsumowaniu warto podkresli¢, ze Instytut LB Medical we wspolpracy z SW
RESEARCH Agencja Badan Rynku i Opinii przeprowadzit badanie pt. ,,Stan wiedzy
Polakéw na temat chorob rzadkich’’ i okazato sie, ze $wiadomo$¢ 1029 Polakéw o chorobach
rzadkich nadal jest niewielka. Pomimo, ze styszato o nich prawie 54% respondentow, to az
71% nie potrafito samodzielnie wymieni¢ zadnej choroby rzadkiej [71, 72]. Respondenci
najczesciej zaliczali do tej grupy mukowiscydoze (12%), rdzeniowy zanik mieéni (3%),
chorobe Krabbego (2%). Niestety az 40% uwazato, ze hemofilia nie jest chorobg rzadka lub
mylnie zaliczyli do tej grupy: jaskre (19%), niewydolno$¢ nerek (17%), niewydolnos$¢ serca
(16%), czy cukrzyce (12%). O tym, ze choroby rzadkie si¢ dziedziczy nie wiedzialo prawie
40% badanych, mimo ze 80% choréb rzadkich jest uwarunkowane genetycznie, pozostale
20% przyczyn wystepowania takich chorob stanowig zakazenia, alergie 1 czynniki
srodowiskowe. Uwaza si¢, ze niska §wiadomo$¢ Polakow o chorobach rzadkich moze by¢
wynikiem tego, iz zaledwie 20% badanych zetkngto si¢ kiedykolwiek z kampanig
informacyjna na ich temat [71, 72].

Zdecydowana wigkszo$¢ badanych z obecnego badania okreslita jako niski poziom
swojej wiedzy na temat rdzeniowego zaniku migsni i w zakresie dystrofii migsniowej
Duchenne’a. Do podobnych wnioskéw doszli Moultrie i wsp. w badaniu oceniajacym wiedze
i $wiadomos$¢ spoteczenstwa na temat rdzeniowego zaniku migsni [73]. We wspomnianym
badaniu literatura dotyczaca SMA wykazala, ze istnieje niewielka $wiadomo$¢ tej choroby

w spoleczenstwie, jak 1 rowniez wsrdd klinicystow nienalezacych do dziedziny genetyki.
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WNIOSKI

W oparciu o przeprowadzone badanie wlasne mozliwe byto wysunigcie ponizszych
wnioskow:

1. Poziom $wiadomosci rodzicow w zakresie badan prenatalnych oraz metod rehabilitacji
rdzeniowego zaniku mig$ni oraz dystrofii Duchenne’a jest niski.

2. Nie wykazano istotnie statystycznej roznicy w samoocenie wiedzy badanych na temat
dystrofii migsniowej Duchenne'a oraz rdzeniowego zaniku migsni.

3. Fakt posiadania potomstwa nie miat wptywu na poziom samooceny wiedzy na temat
dystrofii migsniowej Duchenne’a oraz rdzeniowego zaniku mig$ni

4. W grupie osob, ktére planujg rodzicielstwo w przyszitosci wykazano wigksza chec
poszerzenia swojej wiedzy na temat rdzeniowego zaniku mie$ni 1 dystrofii

Duchenne’a.
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POSTULATY

Choroby rzadkie obejmujg (pomimo nazwy) bardzo liczng grupe schorzen. Szacuje
si¢, ze obecnie na $§wiecie zyje ponad 300. milionéw 0s6b z chorobami rzadkimi (ONZ
2022), z czego zdecydowana wigkszos$¢ (69,9%) ujawnia si¢ juz w wieku dziecigcym [Cyt.
za 74].

W Polsce obecnie zidentyfikowanych jest nawet 7-8 tys. chorob rzadkich i jest nimi
dotknigte okoto 2-3 mln Polakow [cyt. za 75].

Choroby rzadkie sg jednak duzym problemem, z ktérym polski system ochrony

zdrowia dopiero zaczyna si¢ mierzy¢ [76].

Po analizie piSmiennictwa oraz wynikéw badan wiasnych wydaje si¢ celowe:
e prowadzenie intensywnych badan nad chorobami rzadkimi i metodami ich leczenia,
e wdrozenie edukacji w zakresie wczesnej diagnostyki, objawoéw choroby, mozliwosci
terapii,
o studentow kierunkéw medycznych,
o lekarzy, pielegniarek, potoznych, fizjoterapeutow i innych cztonkéw zespotu
terapeutycznego

o chorych iich rodzin
o calego spoleczenstwa
o popularyzacja obchodow np. Swiatowego Dnia Chorob Rzadkich oraz

Swiatowego Dnia Swiadomosci Dystrofii Migéniowej Duchenne’a.
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WAZNE INFORMACJE PRZYDATNE W EDUAKCJI

o Swiatowy Dzien Choréb Rzadkich (World Rare Disease Day), po raz pierwszy zostat
zorganizowany 29 lutego 2008 przez Europejska Federacje Rodzicow Pacjentow
i Pacjentow z rzadkimi chorobami (EURORDIS). Na dzien pierwszego wydarzenia
wybrano 29 lutego, najrzadszy dzien w roku, jako symbol chor6b rzadkich i od tego
momentu jest organizowany corocznie w ostatni dzien lutego. W 2008 roku w obchodach
udziat wzieto 18 krajow, natomiast w 2017 - juz 94 kraje, w roku 2018 dotaczyto
kolejnych 5 krajow. Swieto ma na celu zwrocenie uwagi na problemy oséb cierpiacych
na choroby rzadkie i podkreslenie solidarnosci z chorymi i ich rodzinami.

W Polsce organizowany jest od 2010 roku — poczatkowo przez Komitet
Organizacyjny Polskiego Dnia Chorob Rzadkich, a obecnie przez Krajowe Forum na
Rzecz Chorob Rzadkich ORPHAN.

RARE DISEASE DAY®

<

DZIEN CHOROB RZADKICH

o Strona Mig¢dzynarodowego Dnia Chorob Rzadkich
https://www.rarediseaseday.org/

o Polska strona

https://www.dzienchorobrzadkich.pl/
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o Swiatowy Dzien Swiadomosci o Dystrofii Mi¢$niowej Duchenne’a (World Duchenne

Awareness Day).

Co roku, 7 wrzesnia, w czasie obchodow tego Dnia zwraca si¢ uwagi opinii

publicznej na problemy i potrzeby chorych i ich rodzin.

DUCHENNE Stz

7 wrzesnia

DU[H[NN S}#RENESS

7 sept

Symbolem chorych z DMD jest czerwony balon, ktory puszczany jest w tym dniu do

Nieba oraz podswietlanie na czerwono budynkow.

DUCHENNESZS

7ot
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Portal o chorobach rzadkich i lekach sierocych

https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=PL

Lista placowek medycznych, do ktorych moga zglosi¢ si¢ osoby cierpiace na choroby
rzadkie
file:///C:/Users/User/Downloads/Wykaz _plac%C3%B3wek tab choroby rzadkie (1).pdf

Polska baza SMA
https://baza.fsma.pl/

Fundacja SMA

https://www.fsma.pl/rdzeniowy-zanik-miesni/

Spinal Muscular Atrophy

https://www.mda.org/disease/spinal-muscular-atrophy

Duchenne Muscular Dystrophy
https://www.mda.org/disease/duchenne-muscular-dystrophy

Fundacja Parent Project Muscular Dystrophy

https://www.facebook.com/fundacja.ppmd

http://www.parentproject.org.pl/

Stowarzyszenie Pro Salute

https://www.facebook.com/StowarzyszenieProSalute

www.prosalute.com.pl

Kaludia Wisniewska — Rehabilitacja u chorych z dystrofiami miesniowymi
https://drive.google.com/file/d/10sT5mpAXxj5Miz690m1B8cWp3XaXFI6nX/view

Diagnostyka i postepowanie w Dystrofii mi¢sniowej typu Duchenne’a. Poradnik dla
rodzin
https://treat-nmd.org/wp-content/uploads/2016/09/Polish-DMD_FG2010 PL print-121.pdf

Dystrofia Mi¢sniowa Duchenne’a. Standardy diagnostyki i opieki nad chorymi na
dystrofi¢ miesniowg typu Duchenne’a. Zalecenia TREAT-NMD
https://neurologial.wum.edu.pl/system/files/public/standardydmd-bmd.pdf
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AKCJE EDUKACYJNO-CHARYTAYTWNE STOWAREZYSZENIA PRO
SALUTE NA RZECZ DZIECI Z DYSTROFIA MIESNIOWA DHUCHENNE’A

Stowarzyszenie Pro Salute w tym celu od pigciu lat organizuje Kilka Akcji

Edukacyjno-Charytatywnych, ktorych celem jest:

e edukacja spoleczenstwa na temat dystrofii mi¢$niowej Duchenne’a (DMD),

e zwroOcenie uwagi 1 uwrazliwienie spoteczenstwa na to, ze zyja wsrdd nas osoby z
dystrofiag migsniow3.

e wsparcie dzieci z dystrofiag mi¢sniowa Duchenne’a i pokazanie im, ze nie s3 osamotnione
w swojej chorobie, ze jest ogrom ludzi o wielkich sercach, ktoérzy s3 z nimi, wierzg w
nich i chcg im poméc w walce z choroba.

e ewentualne pozyskanie funduszy na terapi¢ i rehabilitacj¢ dzieci z DMD, podopiecznych
Kliniki Rehabilitacji Dzieciecej UMB i1 Stowarzyszenia Pro Salute, pochodzacych z catej
Polski i zza granicy oraz innych dzieci zDMD. Brak wptaty na konto nie wyklucza danej
placowki z udziatu w akcji.

Wiecej szczegotow o akcji - www.prosalute.com.pl.

TULIPANY MOCY
Akcja trwa rok - od 7 wrzesnia danego roku do 7 wrzesnia roku przysztego. W dniu 7
wrzes$nia wypuszczane sg czerwone baloniki do nieba i podswietlane budynki na czerwono. Od

tego dnia placowki ktore zgloszg si¢ do akcji tworzg poletka czerwonych Tulipanow Mocy.

Fotografia 1. 7 wrzesnia — podswietlenie budynkow na czerwono (
zdjecie zamieszczone za zgoda Stowarzyszenia Pro Salute)
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Fotografia 2. 7 wrzesnia — puszczenie czerwonych balonikow do nieba
(zdjecie zamieszczone za zgoda Stowarzyszenia Pro Salute)
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Biatystok
Pro Salute

Bialysél(;

Pro Salute\

Fotografia 3. 7 wrzesnia — poletka Tulipanéw Mocy w Biatymstoku
(zdjecie zamieszczone za zgoda Stowarzyszenia Pro Salute)
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Czerwony tulipan - to kwiat, wyrazajacy pozytywne uczucia, ciepto emocjonalne,
symbolizujgcy sympati¢ i doskonatg mito$¢. Cebulki tulipandéw jesienig i zimg nabierajg sily, aby
przebi¢ si¢ przez twarda glebe i rozkwitng¢ na wiosng. Pokazuja swoje pigkno a dzieciom z

dystrofig migsniowa swoja moc i che¢ zycia na kolejne lata.

EANCUCH DOBRA

Akcja oprocz ww celow ma takze za zadanie pobicie rekordu dtugosci tancucha
choinkowego z papieru. Akcja trwa od pazdziernika do grudnia kazdego roku.

Z roku na rok dzieci z DMD borykaja si¢ z coraz wigkszymi problemami - narastaja
nie tylko objawy choroby, ale i wzrasta swiadomos$¢ dzieci o chorobie i jej skutkach. Akcja
ma pokazac, ze jezeli uda si¢ pobié¢ rekord Lancucha Dobra z poprzedniego roku, tak samo

im uda si¢ pokonac kolejne problemy. Wiecej szczegdtow o akcji - www.prosalute.com.pl.

Fotografia 4. LANCUCH DOBRA
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KWITNACE SERCA
Akcja ma zassieg migdzynarowoyoprocz ww celow ma takze ma takze za zadanie
utworzenie jak najwigkszego dywanu z serduszkowych kwiatow, wykonanie jak najwigkszej
liczby serduszek i kwiatow z serduszek, pobicie dotychczasowego rekordu wielkosci dywanu
Kwitngcych serc oraz zebranie jak najwigkszej liczby plastikowych nakretek. Akcja trwa od
lutego do kwietnia kazdego roku.
Podobnie jak akcja LANCUCH DOBRA ma pokazaé, ze ze jezeli uda si¢ pobié
rekord ,,dywanowy” z poprzedniego roku, tak samo dzieciom z DMD uda si¢ pokona¢ kolejne

problemy.
-

Szkota Polska w Rigas Itas Kozakeévicas Polu

Fotografia 5. KWITNACE DYWANY
(zdjecie zamieszczone za zgoda Stowarzyszenia Pro Salute)
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