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Porucha v dystrofinovom géene:
1/3 spontanna mutacia
2/3 viazana na X-chromozom



Klinicka prezentacia DMD

{F 3-5 rokov : prvé prejavy

{)> 8-10 rokov: progresivne zhorSovanie respiracnych funkcii
%}> 10-12 rokov: invalidny vozik

{}> 18-20 rokov: terminalne kardialne alebo respiracné zlyhania




Respiracné komplikacie DMD

slabost’ a Ginava respiracnych svalov
inspiracné/expiracné svalstvo

svalstvo hornych ciest dychacich
(" bulbarna " slabost’)

spankové poruchy dychania
nedostato€na kontrola dychania
skolioza/ obezita

kardiomyopatia




Unava respiracnych svalov

svalova dystrofia ( prejav zakladného ochorenia)
skolioza ( mechanicka komplikacia )

kardialna insuficiencia

hypoxia, aciddza

malnutricia - z nej vyplyvajuca svalova atrofia,
porucha elektrolytovej rovnovahy (Ca,P,K)




Slabost’ inspiracnych svalov

stuhnutie, znehybnenie hrudnej steny: extra-
artikularne kontrakcie, intra-artikularne adhézie

mikroatelektazy
oslabeny kaSel’
tnava dychovych svalov a respiracné zlyhanie

spankova hypoventilacia




Slabost’ expiracnych svalov

3¢ predchadza postihnutie inspiracnych svalov:
- oslabeny kasel’
- opakované respiracné infekcie
- respiracna slabost’ a zlyhanie

¢ vrcholovy prietok pri kasli :
- menej ako 270 L/min: riziko opakovanych
infekcii a respira€ného zlyhania




Oslabenie svalov hornych
ciest dychacich

dysfunkcia zuvania —— malnutricia
svalova dysfunkcia: aspiracia ——>o0pakovaneé pneumaonie
spankové poruchy dychania

oslabeny kasSel’




Skoli6éza

[ progresivna skoli6éza sa vacsinou vyvinie v druhej
dekade zivota

I kardiorespiracné funkcie :
ezhorSena funkcia dychacich svalov
ezhorSena svalova poddajnost’
easymetricka pl'dcna ventilacia (atelektazy )
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(O casty problém pacientov na vozicku

@ vplyv na pl'tcne funkcie:
e zhorSenie pl'ucnych funkcii
e spankové poruchy dychania



Znizena vymena plynov

O hypoxemia : retencia sekrétov v DC, hlienové
zatky, atelektazy, pneumaonie

@ hyperkapnia : slabost’ dychacich svalov

@ spankova hypoventilacia




Mechanika dychania

e slabost’ dychacich svalov
eoslabena stena hrudnika a pl'tcna compliance —>
znizena FVC a FEV1, FEV1/FVC v norme

pokles VC viac ako 202 pri zmene polohy z I'ahu do sedu




Hodnotenie funk€ného vysetrenia pl'lc
( ATS gudelines)

- FVC menej ako 80% ——> meranie Vv leziacej polohe

- FVC menej ako 40% =—— riziko spankovej hypoventilacie

- FVC menej ako 2020 = riziko retencie CO2, odhad
prezivania: 2-3 roky

FVC menej ako 1 L- najlepSia predpoved’ prezivania pacientov s
DMD ( priemerné prezivanie : 3,5r., asi 20% prezivanie 5 rokov )

- sledovat’ arterialne krvné plyny (O,, CO,)




Hodnotenie dychania po€as spanku

© vySetrenie celonocnej Sa0, a pCO, jedenkrat rocne
(ak je FVC menej ako 40%0 aj pri absencii kliniky )

O vysSetrenie polysomnografické (ak je moznost'):
pri priznakoch poruch spankového dychania, zahdjit’
nocnu ventilaciu




Alveolarna hypoventilacia

<> nespavost’, nocné mory

<> noc€né a vC€asné ranné bolesti hlavy

<> zadychanie poc€as beznych dennych aktivit

<> Unava pocas dna, zavrate a spavost’, strata energie
<> pokles intelektualnych schopnosti

<> znizenie chuti do jedla a pokles na vahe

< porucha prehitania

<> opakované respiracné infekcie ( viac ako 3 /7 rok)

<> znamky cor pulmonale




Ulohy detského pneumoléga

1. Vieme spomalit’ /7 alebo predchadzat’ respiracnym
komplikaciam a pl'dcnemu zlyhaniu ?

2. Dolezitost’ technik na podporu kasl'a
3. Kedy odportcat’ ventilacn( podporu?

4. Ako realizovat’ ventilacn( podporu ?




Asociované respiracné problémy
nesuvisiace s DMD

=) astma

m=) rinitida

ms) adenotonsilarna hypetrofia




Asociované nerespiracné problémy
suvisiace s DMD ( ovplyvnAujlce respiraciu )

2> 45% DMD pacientov trpi obezitou
( glukokortikoidy ) — > Specialista na vyzivu

2D 459 DMD pacientov je podvyzivenych —— Specialista
na vyzivu, gastroenterolog




Respiracné infekcie

vakcinacia- pneumokoky, chripka

domace prostredie ( pasivne fajcenie )

" agresivna " lie€Cba virusovych infekcii

v€asné nasadenie antibiotik (posturalna drenaz alebo
asistovaneé odkasliavanie, glosofaryngealne dychanie )

monitorovanie SaO,
asistovany kaSel’ +++
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zintenzivnenie respiracnej podpory ak je potrebna




Sledovanie efektivity odkasliavania

m=) pravidelné meranie vrcholovej hodnoty pridu vzduchu
vydychovaného pri kasli (PFC)

mm) hodnota PCF (peak cough flow ) pod 170 I/min:
zvazit' techniky na zvacsenie objemu pl'lc

( manualna insuflacia, pristrojoch pre asistované
odkasliavanie- este pred poklesom pod 160 I/min.)

Panitch 5B, Cuiir Opin Pediatr 2006




I|Nn-Exsufflator

NajefektivnejSia technika na podporu kasl'a u deti
© maska na tvar s tlakom -40/+40 cm H,O
© vynikajuca tolerancia ( stabilni pacienti )




Operacné riesenie skolidzy

- stabilizacia
- komfort
- sedenie

Dlhotrvajuce pl'dcne zlepSenie?
nazory nie st jednoznacné




Spomalenie poklesu FVC po operacii chrbtice

—— Pre-surgery -« Post-surgery

% FVC
80

n Rate of decline FVC/year
n pre operatively : 8%

n postoperatively : 4%

Age (years) 20

Jean-Paul Praud MD PhD, ICPP 4




Kardiomyopatia

A umrtie u 10-20%b pacientov

A dilatacna kardiomyopathia ( LK ) - kongestivne
srdcove zlyhanie- uloha kardiologa
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Cvicenie

nazory nie st jednoznacné

Ansved T. Curr Opin Cin Nutr Metalb Care 2003; Grange RW Exerc
Spoert Sci Rev 2007; G ounds MD. Celll Mol Life Sci 2008 March.

Svalové vlakna su nachylnejSie na cvicenim navodené
poskodenie

> slaba zat'az - skor skodlivy vplyv

g™ zat'az vysokou aktivitou - kontraindikovana pre svalovu
degeneraciu

— potrebné su kontrolované Studie » jasné pravidla




Kortikosteroidy

=) Odporuéané pre vsetkych pacientov s DMD v davke:
oPrednison 0,75 mg/kg/d
eDeflazacortu 0.9 mg /7 kg / den

=) Vplyv na respiracné funkcie ( kratkodobé zlepsSenie ):

o zlepSuju svalovu silu ( 6 mesiacov )
nasledne stabilizacia ( 2 roky )

eefektivnost’ kasl'a - 27 L/min. (viac ako 1 rok)

ezvySenie FVC (170 ml po 6 mes.)




Vedl'ajSie GCinky kortikosteroidov

VSetky potencialne neziaduce tcinky treba zvazit’ pred
nasadenim koertikestereidov

- priberanie na vahe , spomalenie rastu

- Zmeny v spravani

- zZlomeniny kosti

- zlomeniny stavcov ( €asto asymptomatické )

- katarakta (asymptomaticka ) az u 50%0 pacientov

O Potrebné su dlhodobé Studie na posudenie dlhodobého
podavania verzus vedl'ajsie ucCinky

@ Vysetrit’ imunitu voC€i ov€im kiahnam
(u rizikovych skupin aj vocCi tuberkul6ze)

© Kontrola ockovacieho planu diet’'at’a
( zvazit’ moznosti preockovania s horizontom 6 rokov )

Autor: JK.P.Praud, str,.121




Ventilacna podpora

Modality

Znizenie morbidity a mortality, zvySenie kvality zivota

Toussaint M, Eur Respir J 2006




zaver

Respiracné komplikacie DMD

<> cCasty dovod na konzultaciu s pediatrickym pneumolégom

<> respiracné t'azkosti na réznom stupni respiracného systému
<> nevyhnutnost’ multidisciplinarneho timu

<> spravny menezment ma mimoriadny dosah na celkovy stav
pacienta ( aj rodinu)

<> kortikoterapia, zlepSenie respiracie...

<> kvalita Zivota, v€itane jeho ukoncCenia
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