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Sazetak

Misi¢ne distrofije predstavljaju heterogenu skupinu nasljednih neuromiSiénih bolesti koje
karakterizira progresivna slabost i gubitak misi¢ne mase. Duchenneova i Beckerova distrofija su
Duchenneova distrofija predstavlja tezi oblik, dok je Beckerova blaZza i sporije progresivna.
Fizioterapija ima klju¢nu ulogu u usporavanju progresije bolesti i odrzavanju motoric¢kih funkcija.
Preporucuju se vjezbe istezanja, jacanja misica, aerobne aktivnosti i postupci odrzavanja posture.
Individualizirani i sveobuhvatni rehabilitacijski programi, uz multidisciplinarni timski pristup,

mogu znacajno poboljsati kvalitetu Zivota djece s distrofijama.

Kljuéne rijeci: misi¢na distrofija, Duchenneova miSi¢na distrofija, Beckerova miSi¢na distrofija,

fizikalna terapija

Abstract

Muscular dystrophy represents a heterogeneous group of hereditary neuromuscular diseases
characterized by progressive weakness and loss of muscle mass. Duchenne's and Becker's
dystrophy are the most common forms of muscular dystrophy in childhood, caused by mutations
in the gene for the protein dystrophin. Duchenne's dystrophy represents a more severe form, while
Becker's is milder and more slowly progressive. Physiotherapy plays a key role in slowing the
progression of the disease and maintaining motor functions. Stretching exercises, muscle
strengthening, aerobic activities and posture maintenance procedures are recommended.
Individualized and comprehensive rehabilitation programs, with a multidisciplinary team

approach, can significantly improve the quality of life of children with dystrophy.

Keywords: muscular dystrophy, Duchenne muscular dystrophy, Becker muscular dystrophy,
physical therapy



Popis koriStenih kratica

MD misi¢na distrofija

KMD  kongenitalne miSi¢ne distrofije

MEB muscle-eye-brain bolest

EDMD Emery-Dreifussova misi¢na distrofija
FSHMD facioskapulohumeralna mi$i¢na distrofija
PMD pojasne misiéne distrofije

DMD  Duchenneova miSiéna distrofija

NSAA  North Star Ambulatory Assessment
BMD Beckerova miSi¢na distrofija

MFM  motori¢ka funkcionalna mjera
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1. Uvod

U danasnjem sveobuhvatnom pristupu medicini, posebna paznja posvecuje se pravilnoj
dijagnozi i terapiji razli¢itih medicinskih stanja, osobito kod djece koja su podlozna raznim
zdravstvenim izazovima. Jedan od tih izazova jest i miSi¢na distrofija, skupina genetskih
oboljenja koja zahvacaju miSi¢no tkivo, uzrokujuéi progresivno slabljenje misi¢a i smanjenje
funkcionalne sposobnosti. Fizioterapija ima klju¢nu ulogu u ocuvanju i poboljsanju kvalitete
zivota djece s miSi¢énom distrofijom, pruzaju¢i podrSku njihovom fizickom razvoju i

funkcionalnoj neovisnosti.

Ovaj zavr$ni rad fokusira se na analizu primjene fizioterapije kod djece s miSi¢nom
distrofijom. Ukljucujuci sveobuhvatno razumijevanje razli¢itih oblika miSiéne distrofije, rad ¢e
se posebno usmijeriti na Duchenneovu i Beckerovu misi¢nu distrofiju. Ovi oblici distrofije, iako

pripadaju istoj skupini, imaju razli¢ite klinicke manifestacije i tijek bolesti.

Duchenneova misi¢na distrofija, DMD, je nasljedna bolest uzrokovana mutacijom gena koji
kodira protein distrofin. Ova rijetka 1 ozbiljna bolest poc€inje manifestirati simptome ve¢ u
ranom djetinjstvu, dovode¢i do postupnog gubitka miSiéne mase i snage. Suprotno tome,
Beckerova miS$i¢na distrofija, BMD, takoder je uzrokovana mutacijom istog gena, ali s blazim
simptomima i sporijim tijekom bolesti u usporedbi s DMD. Razumijevanje razlika izmedu ova
dva oblika miSi¢ne distrofije od kljuéne je vaznosti kako bi se pravilno planirala 1 prilagodila

fizioterapijska intervencija za svakog pojedinog pacijenta [1].

Fizioterapija ima znacajnu ulogu u oba oblika miSi¢ne distrofije, pruzajuci niz terapijskih
tehnika usmjerenih na ocuvanje pokretljivosti, jacanje miSica, prevenciju kontraktura i
odrzavanje optimalne funkcionalnosti. Kroz prilagodene vjezbe, tehnike disanja, masaze i
druge metode, fizioterapeuti igraju klju¢nu ulogu u poboljSanju kvalitete Zivota djece s ovim

stanjima [2].

U daljnjem tijeku ovog zavrSnog rada, detaljno Ce se analizirati karakteristike Duchenneove
i Beckerove misi¢ne distrofije, njihovi specifi¢ni klini¢ki simptomi te pristupi fizioterapijskoj
intervenciji koji se primjenjuju u svrhu o¢uvanja misi¢ne funkcionalnosti, smanjenja progresije
bolesti te poboljsanja Zivotnog standarda pacijenata. Kroz ovu analizu, cilj je pruziti
sveobuhvatan uvid u vaznost fizioterapije kao nezaobilaznog dijela integriranog pristupa u skrbi

za djecu s miSi¢nom distrofijom.



2. MiSi¢ne distrofije kod djece

U neuromuskularne bolesti ulaze sve bolesti donjeg motoneurona prednjeg roga kraljeznicne
mozdine, bolesti korijena Zivca, neuromuskularne spojnice i misiéa. Ceste nasljedne
neuromuskularne bolesti su i misiéne distrofije, MD, koje uzrokuju progresivnu i nepovratnu
slabost miSi¢a. MiSi¢ne distrofije su skupina genetskih poremecaja koji uzrokuju postupno
slabljenje 1 propadanje miSica. Ove bolesti proizlaze iz mutacija u genima koji kontroliraju
proizvodnju proteina vaznih za normalno funkcioniranje misic¢a poput distrofina. Distrofin igra
kljucnu ulogu u zastiti miSi¢ne membrane tijekom kontrakcije 1 opustanja misica, a upravo zbog
njegova nedostatka misi¢na vlakna se razgraduju i zamjenjuju fibroznim ili masnim tkivom, §to
dovodi do slabljenja miSi¢a. Ove bolesti najces¢e pogadaju djeCake i musSkarce, dok su
djevojcice i Zene obi¢no nositeljice mutacije. Budu¢i da su miSi¢ne distrofije progresivne,
lijeCenje se Cesto fokusira na sprjeCavanje daljnjeg pogorSanja i poboljsanje funkcionalnosti

kroz rehabilitaciju i terapiju [3, 4].
Postoje Cetiri obiljeZja koje razlikuju MD od ostalih neuromuskularnih bolesti, a to su:
e MD su primarne miopatije
e Nastaju na genetskoj osnovi
e Imaju progresivan tijek

e Dogada se degeneracija i propadanje miSi¢nih vlakana.

-----

MD, Emery-Dreifussove MD, kongenitalne miotonije i slicno. S obzirom na to da ima puno
oblika MD 1 svaki se razlikuje, pojava simptoma je drugacija. Ponekad se simptomi bolesti
o¢ituju odmah nakon rodenja, a nekad bolest napreduje tijekom godina i simptomi se tek mogu

javiti u odmakloj odrasloj dobi [3].



2.1. Kongenitalne miSi¢ne distrofije

Kongenitalne misiéne distrofije, KMD, su rijetka skupina miSi¢nih poremecaja koji se
javljaju u ranoj dobi, obicno prije prve godine Zivota. Ovi poremecaji karakteriziraju se
miSi¢nom slabosti 1 teSkom neonatalnom hipotonijom, a histoloski prikazuju znacajke
distrofi¢nih lezija. Prevalencija KMD-a je niska i otprilike iznosi 1/100 000 pojedinaca.
Dijagnoza KMD-a se postavlja putem misi¢ne biopsije i analize genetskih mutacija. Klinicka
prezentacija KMD-a moze biti raznolika, a bolest moZe zahvatiti misic¢e zdjeli¢nog ili ramenog

obruca [5, 6].

Neki od tipova KMD-a ukljuc¢uju Fukuyama KMD, Muscle-Eye-Brain bolest, MEB, i
Walker-Warburgov sindrom. Svaki od ovih tipova karakterizira specificne klinicke
manifestacije i genetske uzroke. Fukuyama KMD je ¢es¢i kod japanske populacije i obi¢no
uzrokuje neuroloSke simptome pored miSi¢ne slabosti. MEB karakterizira kombinacija miSi¢ne
slabosti, problema s vidom i abnormalnosti mozga, dok je Walker-Warburgov sindrom medu

najtezim oblicima KMD-a s ozbiljnim neurolo§kim i razvojnim malformacijama [6].

U radu Gilbreatha 1 suradnika prikazana su dva znacajna slucaja kongenitalnith misié¢nih
distrofija koja pruzaju uvid u slozenost i raznovrsnost ovih genetskih poremecaja misica. Prvi
slu¢aj opisuje cetverogodiSnjeg djecaka s dijagnozom Ullrichove kongenitalne miSiéne
distrofije, UKMD. Ve¢ od rodenja, djecak je pokazivao simptome kao Sto su hipotonija,
respiratorne poteSkoce koje su zahtijevale kisik preko nosne kanile, problemi s hranjenjem i
kongenitalna dislokacija kuka. Motoricki razvoj je bio usporen, a djecak je tek kasnije poceo
samostalno sjediti i hodati s potesko¢ama. Klinicki pregled je pokazao misi¢nu slabost, posebno
u gornjim udovima, i smanjeni misi¢ni tonus. Drugi slucaj ukljucuje Sestotjednog djecaka s
dijagnozom merozin-deficijentne kongenitalne misi¢ne distrofije, MDK1A. Djecak je imao
hipotoniju od rodenja i teSkoce s gutanjem. Nakon detaljnog neurolo§kog pregleda, utvrdena je
miSi¢na slabost i smanjen mi$i¢ni tonus. Biopsija miSi¢a otkrila je karakteristicne promjene
koje ukazuju na prisutnost MDK1A. Za ovu rijetku bolest tipi¢ne su abnormalnosti u razvoju

mozga i mozdanog debla, no kod ovog djecaka magnetska rezonanca mozga bila je normalna

[7]1.



Slika 2.1. Ullrichova kongenitalna miSi¢na distrofija, Izvor: [8]

2.2. Miotonicka distrofija

Miotonicke distrofije su progresivne nasljedne bolesti koje zahvacaju vise organskih sustava,
a uzrokovane su mutacijama gena na kromosomu 19 u nekodiraju¢im regijama DNK i samim
time DNK se produljuje. Te mutacije dovode do pogresnog spajanja RNA, $to utje¢e na mnoge
stani¢ne procese, a oba poremecaja imaju autosomno dominantno nasljedivanje. Naziv su
dobile po otezanoj relaksaciji misi¢a ili miotoniji koja je karakteristicna za ovu skupinu
misi¢nih bolesti. Postoje dva oblika miotoniCke distrofije, a to su kongenitalna miotonicka
distrofija ili tip 1 i adolescentna miotoni¢na distrofija ili tip 2, kojima su simptomi opca slabost
misica s razlikom u kojoj Zivotnoj dobi se javlja i koja je jacina klinicke slike. lako dijele neke
zajedni¢ke znacajke, miotoni¢ka distrofija tipa 1 je ¢eSc¢a i ima Siri spektar simptoma - od
asimptomatskih slucajeva do teskog kongenitalnog oblika koji ugrozava zivot. Kongenitalna
miotonicka distrofija se o€ituje jo§ intrauterino, slabim pokretima i fetalnom hipotonijom. Kad
se djeca rode imaju tipi¢an miopatski izraz lica s poluotvorenim ustima, te se hipotonija uocava
kao otezano sisanje 1 gutanje te opstipacijom i kod neke djece respiratornom insuficijencijom i
usporenim psihomotorickim razvojem kod kojeg je kvocijent inteligencije u vecini slu¢ajeva u
rasponu od 50 do 70. S druge strane, miotonicka distrofija tipa 2 je rjeda i povezana s blazim
simptomima. Dijagnostika se temelji na tipi¢noj klini¢koj slici, elektromiografiji koja pokazuje

miotoniju te na genetskom testiranju [3, 9].



Slika 2.2. Miopatski izraz lica, lzvor: [10]

Adolescentni tip miotoni¢ke distrofije ili Steinertova miotoni¢na distrofija je bolest koja
nastupa kasnije, s poc¢etkom u Skolskoj dobi. Ocituje se miopatskim izrazom lica, opéom
hipotonijom 1 slabo$¢u miSi¢a, uz te misi¢ne simptome jo§ se javljaju kardiomiopatija,
hipotireoza, adrenalna insuficijencija, hipogonadizam, otpornost na inzulin i ograni¢enje visih

kognitivnih funkcija. U daljnjem razvoju mogucéa je i katarakta straznjeg pola lece [11].

2.3.  Emery-Dreifussova miSi¢na distrofija

Emery-Dreifussova miSi¢na distrofija, EDMD, je rijetka degenerativna bolest koja se
manifestira misicnom slabosti. Klinicki simptomi EDMD-a obi¢no se javljaju u ranom
djetinjstvu ili adolescenciji. Dijete moze iskusiti teSkoce u izvodenju odredenih pokreta, poput
podizanja ruku iznad glave ili hodanja. Skapulohumeralna muskulatura, odgovorna za pokrete
ramena i gornjeg dijela ruku, ¢esto je prva zahvacena, §to dovodi do karakteristiénog polozaja
izbacivanja lopatica prema van poput krila, lat. scapulae alatae. Osim toga, misi¢i donjih
ekstremiteta, posebno peronealna muskulatura, takoder su pogodeni, §to moze uzrokovati
teskoce u hodanju i moguce padove. Vidljive su obostrane kontrakture laktova i gornjih sko¢nih
zglobova, te je prisutan rigiditet kraljeznice. Vazno je napomenuti i da EDMD moze utjecati na
sr¢éani sustav, §to moze dovesti do poremecaja sréanog ritma i razvoja kardiomiopatije. Tijek

bolesti je progresivan te moze do¢i do iznenadne smrti [12].

Postoje tri oblika nasljedivanja, a to su: autosomno dominantno, autosomno recesivno i X-
vezana recesivna bolest. Kod X-vezanog recesivnog oblika bolesti dolazi do mutacije gena za
emerin, te su zene nosioci, a klinicki su pogodeni muskarci. Kod autosomno dominantnog
oblika dolazi do mutacije za gen lamin A/C, a najrjedi oblik bolesti EDMD je autosomno

recesivni [4, 13]. Lijeenje je usmjereno na ublazavanje simptoma i odrzavanje funkcionalnosti

5



misica i zglobova dok fizioterapija moze biti od velike pomoci za ofuvanje pokretljivosti i

snage misic¢a [12].

Slika 2.3. Emery-Dreifussova misi¢na distrofija, Izvor: [14]

2.4. Fascioskapulohumeralna misi¢na distrofija
Facioskapulohumeralna miSi¢na distrofija, FSHMD ili drugim nazivom Landouzy-

Dejerineova MD je bolest koja se nasljeduje autosomno dominantno [15].

Javlja se od 3. do 40. godine zivota, a naj¢e$ce u dobi izmedu 15 i 19 godina. Manifestira
se razvojem miopatskog izraza lica i slabos¢u misica lopatice, nadlaktice i potkoljenice. Sama
progresija bolesti je blaga, a klini¢ka slika varijabilna. Bolest se javlja zbog mutacije gena
FSHD 1 koja uzrokuje slabost muskulature lica ponekad udruzena Mobiusovim sindromom i

znakovima ostecenja VII. mozdanog zivca, lat. nervusa facialisa [3, 4].

U primjeru iz ¢lanka Statlanda, 35-godiSnji radnik u gradevinarstvu predstavio se s
imao poteSkoca u obavljanju odredenih zadataka, a genetskim testiranjem potvrdena je
dijagnoza distrofije misi¢a facioscapulohumeralnog tipa 1 (FSHMD1) s mutacijom u genima
SMCHD1. U drugom primjeru, 17-godisnji nogometas razvija bol u desnom ramenu i slabost
nakon udarca u ramenu tijekom igre. Pregled je otkrio izbocenje desne lopatice i denervaciju
desnog prednjeg nazupanog misica, lat. m. serratus anterior, $to ukazuje na ozljedu dugog

prsnog zivca, lat. nervus thoracicus longus. Medutim, misi¢i oko lopatice na lijevoj strani



pokazali su znakove kroni¢ne miopatije, $to je dovelo do dijagnoze sporadi¢ne distrofije misica

facioscapulohumeralnog tipa 1 [16].

Zahvacenost muskulature lopatica uzrokuje izgled lopatica poput krila, lat. scapulae alatae,
i takav izgled podsje¢a na Popaja, dok se slabost potkoljeni¢ne muskulature ocituje vise¢im
stopalom. U kasnijem stadiju bolesti moguca je pojava skolioze i lordoze, pojava ljevkastih
prsiju, lat. pectus excavatum, senzoneuralne gluhoée i Coatsovog sindroma tj. eksudativne
retinopatije s teleangiektazijama. Kod FSHMD uglavnom je bezuspjesno terapijsko lijecenje i

biopsijom se dobije nalaz sli¢an polimiozitisu uz znakove upalne infiltracije [4].

Slika 2.4. Fascioskapulohumeralna misic¢na distrofija, lzvor: [17]

2.5. Pojasne miSi¢ne distrofije

Pojasne misi¢ne distrofije, PMD, su vrlo heterogena skupina misiénih bolesti koje se mogu
naslijediti autosomno recesivno, rjede i autosomno dominantno [3]. S obzirom na to da je do
danas otkriveno preko 50 genskih lokusa, klasifikacija miSiéne distrofije je alfanumericka,

ovisno o tipu nasljedivanja i redoslijedu otkrivanja [18].



Javljaju se jednako u oba spola, u mladoj zivotnoj dobi. Pocinje sa zahvac¢anjem miSi¢a
zdjelinog obruca ili u nekim slucajevima pocinje zahvac¢anjem miSi¢a ramenog obruca,
posebice prsnog misi¢a, lat. m. pectoralis. Odredeni oblici bolesti imaju spori tijek, dok se

drugima moze pripisati izrazito brz tijek [19].

U pocetnom stadiju bolesti, mi$iéi lica ili vanjski pokretaci o¢nih jabucica nisu zahvaceni,
no mogudi su izraziti gréevi tijekom vjezbanja. Klinic¢ka slika kod zahvacéenosti ramenog obruca
manifestira se padaju¢im ramenima, lopaticama poput krila, lat. scapulae alatae, ili ramenima
poput Popaja, te je poSteden deltoidni misi¢. Kod zahvacenosti zdjelicnog obruca zahvaceni su
misSic¢i kuka i Cetveroglavi bedreni misi¢, lat. m. quadriceps femoris, pri cemu dolazi do jake
lumbalne lordoze i karakteristicnog hoda koji podsjeca na geganje. Tetivni refleksi su oslabljeni
ili nepostojani 1 u tezim oblicima bolesti dolazi do kontraktura, hipertrofije jezika,
pseudohipertrofije potkoljenica, respiratorne insuficijencije i teSke kardiomiopatije. Dijagnoza
se postavlja pomoc¢u Western blot tehnike, dok je cilj lijeGenja smanjiti bolnost, odrzati opseg
pokreta i dobru kvalitetu zivota [18, 20].

Slika 2.5. Pojasna misi¢na distrofija, l1zvor: [20]

2.6. Okulofaringealna miSi¢na distrofija

Okulofaringealna misi¢na distrofija rijetka je nasljedna bolest misica koja se tipi¢no pocinje
ocitovati u kasnijoj odrasloj dobi, prosje¢no izmedu 45. i 50. godine zivota. Bolest se nasljeduje
najcesc¢e autosomno dominantno, premda je zabiljeZeno i autosomno recesivno nasljedivanje.

Glavni simptomi su postupno napredujuca ptoza (spustenost kapaka), disfagija (otezano
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gutanje) te slabost misica lica, vrata i proksimalnih misi¢a ekstremiteta. Disfagija nerijetko
dovodi do pothranjenosti i aspiracijske upale pluca kao glavnih komplikacija bolesti.
Karakteristican je tzv. Hutchinsonov izgled lica s ptozom, naboranim ¢elom, zategnutim
izrazom lica i atrofijom temporalnih miSi¢a. Uz napredovanje bolesti Cesto se razvijaju i
komplikacije poput kardiomiopatije i ucestalih aspiracijskih pneumonija zbog oteZanog gutanja
1 kaslja. KirurSkom korekcijom moguce je djelomicno ublaZiti ptozu. Dijagnoza se postavlja
na temelju tipi¢ne klinicke slike i genetskog testiranja. Biopsija miSi¢a otkriva karakteristi¢ne
intranuklearne inkluzije, a magnetska rezonanca zamjenu misi¢a masnim tkivom. Trenutno ne
postoje ucinkoviti tretmani bolesti, no istraZzuju se potencijalni terapijski pristupi poput genske
terapije i transplantacije mioblasta, dok fizioterapija moze ublaziti neke simptome i odrzati
funkciju misica [21, 22].

/

Slika 2.6. Ptoza, Izvor: [23]



3. Distrofinopatije

Distrofinopatije, koje uklju¢uju Duchenneovu i Beckerovu misi¢nu distrofiju, su misi¢ne
bolesti uzrokovane mutacijom u distrofinskom genu, koji se nalazi na Xp21 kromosomu.
Duchenneova misi¢na distrofija, DMD, je najces¢a medu njima, javljajuci se u otprilike na 1
od 3500 Zivorodene muske djece, bez obzira na etnicku ili rasnu pripadnost. Ova bolest
proizlazi iz mutacija u DMD genu, $to dovodi do gubitka proteina distrofina, klju¢nog za
odrzavanje citoskeleta misi¢nih stanica. S druge strane, Beckerova miSi¢na distrofija, BMD, je
rjeda i ima blazu klini¢ku sliku. Prvi simptomi BMD-a se pojavljuju do desete godine Zivota
Sto je osjetno kasnije nego kod DMD-a gdje su tipi¢ni simptomi u dobi izmedu dvije i pet godina
zivota [24].

Povijesno gledano, ova skupina bolesti detaljno je opisana od strane Edwarda Meryona,
engleskog lijecnika, 1851. godine. On je primijetio da se bolest javlja uglavnom kod muske
djece unutar odredenih obitelji te da je karakterizirana progresivnom slabosti misi¢a koja
proizlazi iz samih miSi¢a, a ne iz srediSnjeg ziv€anog sustava. Kasnije, francuski neurolog
Guillaume-Benjamin Duchenne povezao je simptome ove bolesti s nakupljanjem masnog i
vezivnog tkiva unutar misica, te je prvi napravio skicu kako oboljeli od DMD-a izgleda [25].
Duchenneova skica 7-godisnjeg djecaka s DMD-om prikazuje znakove bolesti, na lijevoj slici
moze se vidjeti da dolazi do pseudohipertrofije donjih ekstremiteta i mrSavosti ruku, dok je na

desnoj slici vidljiva lumbalna hiperlordoza [26].

Slika 3.1. Skica oboljelog od Duchenneove misi¢ne distrofije, 1zvor: [26]
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3.1. Duchenneova misiéna distrofija

Duchenneova misi¢na distrofija, DMD, je progresivno genetsko stanje koje utjece na misice,
uzrokujuci slabost miSica i to je druga naj¢esca nasljedna bolest u djetinjstvu. To ozbiljno stanje
obi¢no zapocinje u ranom djetinjstvu, iako slabost misi¢a nije vidljiva pri rodenju jer se dijete
rada s genom koji uzrokuje ovu bolest. Slabost misi¢a postupno se razvija i obi¢no postaje
ocigledna izmedu trece i pete godine Zivota, a funkcionalna razina odrzava se kod djece izmedu
trece i Seste godine. Simptomi su u poéetku blagi, ali postaju tezi kako dijete stari. lako se DMD
neko¢ smatrala neizlje¢ivom boles¢u, napredak u tehnologiji lijeCenja tijekom proteklog
desetljeca omogucio je niz terapija koje mogu znacajno poboljsati kvalitetu Zzivota i
dugovjeénost. Tako lijek jo§ ne postoji, mnogo se moze uciniti za odrzavanje misi¢ne snage,

funkcionalnih sposobnosti, disanja i stanja srca [2, 27].

3.1.1. Klinicka slika i dijagnoza
Ova rijetka neuromuskularna bolest karakterizira postupno slabljenje misica, sto dovodi do
razli€itih faza bolesti s razli¢itim klinickim manifestacijama. Postoje tri glavne faze DMD-a,
koje su vidljive u tablici: rana, prijelazna i kasna faza. Kasna faza, koja je podijeljena na dvije

podfaze - prije i nakon gubitka pokretljivosti, predstavlja najtezu i najizazovniju fazu bolesti
[28].

Slika 3.2. Prikaz progresije Duchenneove misi¢ne distrofije, [zvor: [29]

U ranoj fazi bolesti, primarni simptom koji se isti¢e je slabost miSi¢a, a prvi misi¢i koji su
pogodeni su ekstenzori kukova, lat. gluteus maximus, i dorzifleksori gleznja, lat. tibialis
anterior. Ovo stanje uzrokuje poseban oblik hoda, gdje dijete koristi straznji nagib trupa i
povecanu lumbalnu lordozu kako bi odrzalo liniju gravitacije iza zgloba kuka. Takoder, slabost
abduktora kukova, lat. gluteus medius, moze rezultirati ,,gegaju¢im* hodanjem, te je prisutna
slabost trbusnih misica, $to se moze primijetiti kod izvodenja Gowersova manevra, kod kojeg

dijete koristi ruke za ustajanje iz lezeceg polozaja u stojeci, vidljivo na slici u nastavku. U ovoj
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fazi, slabost vrata i gornjih ekstremiteta mozda nije vidljiva u svakodnevnim aktivnostima, ali

postaje ocita tijekom specifi¢nih testova [30].

Slika 3.3. Gowersov manevar, lzvor: [31]

Kako bolest napreduje, DMD prelazi u prijelaznu fazu, u kojoj slabost misi¢a postaje
izrazenija 1 kompenzacijski mehanizmi postaju klju¢ni za odrzavanje funkcionalnosti tijela.
Slabost kvadricepsa (prednje bedrene misi¢ne skupine) postaje klju¢na za pogorSanje hoda, a
anteriorni tilt zdjelice i pove¢ana lumbalna lordoza koriste se za odrzavanje linije gravitacije
ispred zgloba koljena i iza njega. Evertori gleznja, lat. m. peroneus, kompenziraju slabost
kvadricepsa kako bi se osigurala potrebna rotacijska snaga za fleksiju koljena, §to moze
rezultirati nestabilnim subtalarnim zglobom 1 ¢estim padovima. Takoder, moZe se primijetiti
skracenje miSi¢a i tetiva donjih ekstremiteta, Sto vodi razvoju kontraktura. Ovu fazu
karakterizira progresivna slabost misica i pogorSanje funkcionalnosti, $to dovodi do smanjenja

samostalnog hoda.

U kasnoj fazi DMD-a, slabost miSi¢a nastavlja napredovati i postaje teza. Vecina
kompenzacijskih mehanizama koristi se za odrzavanje uspravnog drzZanja tijela i olakSavanje
osnovnih pokreta. Slabost gornjih ekstremiteta postaje sve znacajnija i neuravnotezena, $to
moze uzrokovati ograni¢enje funkcije ruku. Primjerice, ekstenzija lakta je slabija od fleksije, a
supinacija podlaktice je slabija od pronacije. Pacijenti razvijaju kompenzacijske pokrete kako
bi nadomjestili slabost ramenog obruca i omogucili osnovne aktivnosti. Osim toga, kasna faza
DMD-a karakterizira razvoj kontraktura u gornjim ekstremitetima, Sto moze dovesti do
deformacija poput deformacije labudovog vrata. U ovoj fazi, o¢uvana distalna funkcija ruku

moze biti ugrozena zbog nedostatka proksimalne stabilnosti, Sto dodatno otezava svakodnevne
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aktivnosti. S vremenom, bolest moZe dovesti do znacajnih problema s ravnoteZom, skolioze i

oStecenja kraljeznice.

Slabost

Kompenzacija

Rizik od zategnutosti
(dvozglobni miSici se
zateZu prvi)

Rana faza

¢ Ekstenzori kukova
(gluteus maximus)

* dorzifleksori gleZnja
(tibialis anterior)

» Abduktori kukova
(gluteus medius)

e Aduktori kukova

e Trbus$ni misié¢i

* Fleksori vrata
(sternocleidomastoideus)

* Depresori i ekstenzori
ramena (donja dio
trapeziusa i/ili latissimus)

e Abduktori ramena
(deltoideus)

* Ekstenzori laktova
(triceps)

» Straznji nagib trupa i
povecana lumbalna lordoza
koja se koristi za drzanje
linije gravitacije iza zgloba
kuka

* Nedostatak kontakta petom
0 pod prilikom hodanja

* Povecana fleksija kuka
tijekom faze njihanja za
normalan pokret

* Moze do¢i do everzije i
inverzije stopala

* Moze se javiti ,,gegajuci
hod

* Povecana abdukcija gornjih
ekstremiteta i bo¢no ljuljanje
trupa

» Kadenca se smanjuje
» Gowersov manevar

* Slabost vrata i gornjih
ekstremiteta obic¢no nije
vidljiva funkcionalno, ali je
ocita kod ispitivanja

* Moze se pojaviti
zategnutost u sljede¢em:

* Plantarni fleksori

* Fleksori kuka

* [liotibijalna sveza
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Prijelazna faza

« Slabost napreduje u gore
navedenim miSi¢ima

* Slabost kvadricepsa
kljuéna je za pogorsanje
hoda

* Evertori gleZnja
(peroneus)

Kasnija faza

* Slabost nastavlja
napredovati u gore

.....

postaje teza

* Slabost gornjih
ekstremiteta postaje
funkcionalno znacajnija i
neuravnoteZena

* Mora imati liniju gravitacije
istovremeno ispred zgloba
koljena i iza i bo¢no do
zgloba kuka

« Anteriorni tilt zdjelice

* Povecani straznji i bo¢ni
nagib trupa tijekom drzanja

» Povec¢ana lumbalna lordoza

* Smanjena ekstenzija kuka u
stojeCem stavu

* Baza oslonca se prosiruje
* Za ravnoteZu
« Skracene iliotibijalne sveze

* Povecéana plantarna fleksija
gleznja 1 lagani pes
equinovarus kako bi se dobio
okretni moment Kkoji se
suprotstavlja fleksiji koljena;
povecano padanje; relativno
jaci posteriorni tibialis u
inverziji; to dovodi do
nestabilnog subtalarnog
zgloba i viSe pada zbog
,uvijanja gleznja®, iako je
vecina pada posljedica
slabosti kvadricepsa

* Prije gubitka samostalnog
pokretanja, ve¢ina
kompenzacija koristi se za
odrzavanje uspravnog drzanja
i olaksavanje hoda

* Nakon gubitka samostalnog
pokretanja, kompenzacijski
pokreti prvenstveno se koriste
za sljedece:

« [liotibijalna sveza i tensor
fasciae latae

* Fleksori kuka

* Hamstrings
* Triceps surae
« Tibialis posterior

* Plantarna fascija

* Ubrzani razvoj kontraktura
donjih ekstremiteta

* Pocetak razvoja kontraktura
gornjih ekstremiteta
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* Ekstenzija lakta slabija od
fleksije

* Supinacija podlaktice
slabija od pronacije

 Ekstenzija ru¢nog zgloba i
prstiju slabija od fleksije

* Distalna funkcija ruke
relativno je oCuvana barem
u dugim fleksorima, ali
moZe biti funkcionalno
ugroZena nedostatkom
proksimalne stabilnosti

* Ekstenzori vrata, tetive,
tibialis posterior relativno
su postedeni do kasnijeg
stadija bolesti

» Ostvarenje potpore i
stabilnosti u sjedenju

» Pomo¢na funkcija gornjih
ekstremiteta

» Kompenzacijski pokreti
ukljucuju:

« Sklonost stabilnosti

* Kontralateralno naginjanje
trupa tijekom funkcije gornjih
ekstremiteta kao zamjena za
slabost ramenog obruca u
podizanju ruke

* Naginjanje unatrag i/ili
naginjanje kako bi se
nadoknadila slabost
deltoideusa u fleksiji i slabost
bicepsa u fleksiji lakta

* Vodenje glavom za
pomicanje tezine i

kompenzaciju slabe

muskulature trupa; koristenje
usta za hvatanje prstiju i

pomicanje ruke kao zamjenu
za proksimalnu muskulaturu

gornjih ekstremiteta

» Stezanje kod fleksije lakta i
pronacije

« Stezanje u fleksorima
zapeSca i prstiju i/ili
ekstenzorima, te ostaloj
muskulaturi ruku

* Povecan potencijal za
deformaciju, kao §to je
deformacija labudovog vrata

» Skolioza

* Ogranicenost ekstenzije U
cervikalnim (vratnim)
ekstenzorima kraljeznice i
rotatorima

* Smanjena rotacija i
laterofleksija vrata

Tablica 3.1. Tijek Duchenneove misi¢ne distrofije po fazama, lzvor: [30]

Briga o oboljelima od DMD-a zapoc¢inje pravovremenom i to¢nom dijagnozom, $to je

kljucni aspekt skrbi. Dijagnosticki proces obi¢no po€inje u ranom djetinjstvu kada se primijete

znakovi i simptomi koji sugeriraju bolest, poput slabosti, nespretnosti, Gowersovog znaka, te

poteskoca s penjanjem po stepenicama ili hodanjem na prstima. Rano upuéivanje pacijenta

neuromuskularnom specijalistu, uz sudjelovanje geneticara, izbjegava odgodu dijagnostike. U

nekim sluc¢ajevima, dijagnoza se moze razmotriti zbog kasnjenja u razvoju ili povisenih razina

odredenih enzima u krvi poput alanin aminotransferaze, aspartat aminotransferaze, laktat
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dehidrogenaze ili kreatin kinaze. Medutim, povecane razine ovih enzima mogu takoder izazvati
pogresno usmjerenje prema disfunkciji jetre, §to moze dovesti do odgode dijagnoze DMD-a.
Budu¢i da veé¢ina osoba s DMD-om ima deleciju ili duplikaciju jednog ili viSe egzona u genu
distrofina, testiranje na otkrivanje brisanja ili duplikacije gena distrofina obi¢no je prvi potvrdni
test. Ako genetsko testiranje ne potvrdi klinicku dijagnozu DMD-a, tada se moze provesti
miSi¢na biopsija kako bi se provjerila prisutnost proteina distrofina pomoc¢u imunohistokemije
kriosekcije tkiva ili Western blot tehnike ekstrakta miSi¢nih proteina. Stoga, pravovremena i
to¢na dijagnoza DMD-a omoguc¢ava ranu intervenciju i ciljanu skrb za oboljele, §to je od
klju¢ne vaznosti za poboljsanje kvalitete zivota i uspjeSno upravljanje ovom teSkom boles¢u

[32].

3.1.2. Fizioterapijska procjena

U kontekstu DMD-a, fizioterapeutska procjena igra klju¢nu ulogu u procjeni funkcionalnih
sposobnosti i opée dobrobiti oboljelih pacijenata. Primarni cilj takvih procjena je sveobuhvatno
razumijevanje fizi¢kih ograni¢enja oboljelih, motori¢kih funkcija i kvalitete zivota, koji su
klju¢ni za izradu prilagodenih programa rehabilitacije. U procjeni identificiraju se razlicita
ostecenja, ograniCenja aktivnosti i poteSkoc¢e u sudjelovanju koje zahtijevaju paznju. To

ukljucuje sljedece:

e Smanjena snaga: DMD je karakterizirana progresivnom slabosti mi$i¢a, §to utjeCe na

sposobnost djeteta da obavlja svakodnevne aktivnosti i zadatke koji zahtijevaju snagu

misica, poput stajanja, hodanja i penjanja stepenicama.

e Ogranicena aktivna i pasivna pokretljivost: Bolest moze dovesti do smanjene fleksibilnosti

1 pokretljivosti u aktivnim pokretima (koje dijete moZe izvesti samostalno) i pasivnim

pokretima (koji se mogu posti¢i uz pomoc).

e Poremecen hod: Slabost misi¢a donjih ekstremiteta utjeCe na hod djeteta, §to moze

uzrokovati poteSkoce u odrZzavanju normalnog hoda.

e OgraniCene funkcionalne sposobnosti: Zbog slabosti miSic¢a 1 fiziCkih ograniCenja, dijete

moze imati poteskoca u raznim funkcionalnim aktivnostima, poput oblacenja, osobne

higijene i samostalne brige o sebi.

e OsteCena respiratorna funkcija: DMD utjeCe na respiratorne misi¢e, Sto dovodi do

poteskoca u disanju i smanjenja kapaciteta pluca tijekom vremena.
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e Deformacije kraljeznice - vidljive ili potencijalne: Progresivna slabost misi¢a trupa moze

pridonijeti razvoju deformacija kraljeZnice, poput skolioze.

e Potreba za prilagodenom opremom, ortozama i invalidskim Kkolicima: S padom

funkcionalnih sposobnosti, moze postati potrebno koristenje prilagodenih pomagala,

ortoza i invalidskih kolica kako bi se poboljsala pokretljivost i o€uvala neovisnost.

e Emocionalna trauma pojedinca i obitelji: Progresivna priroda DMD-a moze izazvati

emocionalnu tugu kako kod djeteta tako i kod njegove obitelji, Sto treba uzeti u obzir pri

planiranju programa intervencije [31].

Kod malene djece s DMD-om, funkcionalne promjene mogu se anticipirati putem testova
poput 6-minutnog testa hodanja, testova vremena izvodenja funkcionalnih zadataka prije sedme
godine zivota, uz njih se moze Koristiti i manualni mi$i¢ni test te opseg pokreta. Za djecu stariju
od 7 godina, odredeni pragovi u ovim testovima povezani su s ve¢im funkcionalnim padom u
samostalnom pokretanju tijekom sljede¢ih 12 mjeseci. Na primjer, rezultat 6-minutnog testa
hodanja manji od 325 metara, dulje vrijeme za ustajanje i penjanje po stepenicama te odredeni
rezultati na North Star Ambulatory Assessment, NSAA, ukazuju na potencijalni pad

funkcionalnosti [32].
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ACTIVITY

1 | Stand Stands upright, still and symmetrically, Stands still but with some degree of Cannot stand still orindependently,
without compensation (with heels flat and compensation (e.g. ontoes or with legs needs support (even minimal)
legs in neutral) for minimum count of 3secs | abducted or with bottom stuck out) for minimum

count of 3 secs
2 | walk Walks with heel-toe or flat-footed gait pattem | Persistent or habitual toe walker, unable to heel- | Loss of independent ambulation—
toe consistently may use KAFOs orwalk short
distances with assistance
3 | Stand up Keeping arms folded. Starting position 900 With help from thighs or push on chair or prone Unable
from chair hips and knees, feet on floor/supportedona | tum
box step.

6 | Climb Faces step—no support needed Goes up sideways or needs support Unable

box step-
Right

7 | Climb Faces step—no support heeded Goes up sideways or heeds suppornt Unable

box step- Left

10 | Gets to Starts in supine—may use cne hand to assist | Self assistance e.g.—pulls onlegs or uses head- | Unable

sitting on- hands or head flexed to floor

14 | Jump Both feet at the same time, clearthe ground | One foot after the other (skip) Unable
simultaneously

17 | Run Both feet off the ground (no double stance ‘Duchenne jog’ Unable
phase during running)

TOTAL 3 years (max score 16)

4 | Stand on one | Able to stand in a relaxed manner (no Stands but either momentarily or needs a lot of Unable

leg—Right fixation) for count of 3 seconds fixation e.g. by knees tightly adducted or other
trick
5 | Stand onone | Able to stand in a relaxed manher (no Stands but either momentarily or needs a lot of Unable
leg—Left fixation) for count of 3 seconds fixation e.g. by knees tightly adducted or other
trick
8 | Descend box | Faces forward, climbs down controlling Sideways, skips down or heeds support Unable
—Right weight bearing leg. No support needed
9 | Descend box | Faces forward, climbs down controlling Sideways, skips down or heeds support Unable
—Left weight bearing leg. No support needed

13 | Stands on Both feet at the same time, clearly standing | Flexes hip and only raises forefoot Unable

heels on heels only (acceptable to move a few

11 | Rise from

2

steps to keep balance) for count of 3

From supine—no evidence of Gowers’

1

TOTAL 3.5years (max score 26}
Gowers’ evident

0

() NEEDS to use external support

floor manceuvre* objecte.g. chair OR (b) Unable
12 | Lifts head In supine, head must be lifted in mid-line. Head is lifted but through side flexion or with no
Chin moves towards chest neck flexion
15 | Hop—Right | Clears forefoot and heel off floor Clears forefoot and heel off floor Unable
16 | Hop—Left Clears forefoot and heel off floor Clears forefoot and heel off floor Unable

TOTAL 4 years and above (max score 34)

Slika 3.4. North Star Ambulatory Assessment, Izvor: [32]

Procjena funkcionalnosti takoder treba ukljuciti aktivnosti svakodnevnog Zivota i potrebe za
prilagodljivom opremom ili pomagalima kako bi se osiguralo sveobuhvatno planiranje njege.
Osim toga, vazno je procijeniti kvalitetu Zivota pomocu razli¢itih alata kako bismo dobili uvid

u cjelokupno blagostanje oboljelog.

S obzirom na napredak u ranom dijagnosticiranju i moguéim terapijama, preporucuje se
koriStenje standardiziranih testiranja kod dojencadi i malene djece s DMD-om. Alati poput
Bayley-Il1 ljestvice i Griffithsovih skalnih ljestvica za mentalni razvoj mogu otkriti rane
zaostatke u razvoju. NSAA se moze prilagoditi za djecu ve¢ od 3 godine, dok su kinematika
kuka tijekom hoda relevantne mjere ishoda u dobi od 4 do 8 godina. Istrazivacka ispitivanja,
poput Alberta Infant Motor Scale i Hammersmith Functional Motor Scale Expanded, pruzaju
dodatne uvide. Za osobe koje ne mogu hodati, specificne procjene poput Brooke Upper
Extremity i Egen Klassifikation skale mogu pratiti promjene tijekom vremena. Preporucuje se
dosljedna uporaba istih funkcionalnih mjera od strane pojedinih klinika kako bi se pratila

progresija, dok se nove procjene mogu dodati po potrebi [32].
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Brooke Upper Extremity Scale

Rezultat Opis
1 Pocevsi s rukama uz tijelo, oboljeli moze podi¢i ruke iznad glave i
dotaknuti ith medusobno.

2 Oboljeli moze podi¢i ruke iznad glave uz fleksiju u laktovima.

3 Oboljeli ne moze podic¢i ruke iznad glave, ali moze podi¢i ¢asu vode do
usta.

4 Oboljeli moze podi¢i ruku do usta, ali ne moze podi¢i ¢asu vode do usta.

5 Oboljeli ne moze podi¢i ruku do usta, no moze uhvatiti olovku ili nov¢i¢ na
stolu.

6 Oboljeli ne moze podiéi ruku do usta i nema funkcionalnu sposobnost ruke.

Tablica 3.2. Brooke skala za procjenu gornjih ekstremiteta, Izvor: [33]

Redovita procjena od strane rehabilitacijskih stru¢njaka je preporucljiva barem svakih 4-6
mijeseci tijekom cijelog Zivota. Ce$ée procjene mogu biti opravdane ako postoje klinicke
zabrinutosti, promjene u statusu ili posebne potrebe. Sveukupno, standardizirane funkcionalne
procjene imaju kljuénu ulogu u upravljanju i poboljsanju skrbi za osobe s Duchenneovom
miSi¢nom distrofijom, omoguc¢avajuci ranu intervenciju i optimizaciju terapijskog pristupa

[32].

3.1.3. Fizioterapijska intervencija
Postupci za rane kontrakture ukljucujuci istezanje Ahilove tetive za kontrakture ekvinusa,
istezanje tetive hamstringsa za fleksijske kontrakture koljena, istezanje prednjih misica za
fleksijske kontrakture kuka, pa cak 1 eksciziju iliotibijalne sveze za abdukcijske kontrakture
kuka ucinjene su kod oboljelih u dobi od 4 do 7 godina. Neki stru¢njaci ¢ak preporucuju da se
postupci obave prije nego se razviju kontrakture. Medutim, ovaj pristup, razvijen prije
dvadesetak godina u pokus$aju balansiranja muskulature kada je miSi¢na snaga dobra, danas se

vise ne prakticira, ali jo$ uvijek ima neke zagovornike [34].

U srednjoj fazi intervencije su usmjerene na produZenje samostalne pokretljivosti jer
skrac¢enje zgloba moze ograniciti hodanje, unato¢ opcenitoj snazi misic¢a ekstremiteta. Kirurska
intervencija moze privremeno produziti hodanje, ali nedostaje konsenzus o njenoj objektivnoj
ucinkovitosti. Fizioterapija ima ulogu u procjeni snage misic¢a i opsega pokreta zgloba prije

odluc¢ivanja o operaciji te moze biti vazan dio postoperativne rehabilitacije [34].
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Kirurske intervencije u kasnoj fazi obi¢no nisu djelotvorne i mogu zamagliti prednosti koje
se postizu ranijim intervencijama. Fizioterapija s€ u ovoj fazi moze usmjeriti na oCuvanje
funkcionalnosti, smanjenje boli i spre¢avanje miSi¢ne atrofije kroz odgovarajuce vjezbe i

postupke [34].

U samoj intervenciji mogu se koristiti vjezbe disanja, aktivne vjezbe za cijelo tijelo, vjezbe

istezanja, vjezbe s loptom, aerobne vjezbe, hidroterapija, elektrostimulacija itd.

Disanje kod oboljelih s neuromuskularnim bolestima, posebno kod osoba oboljelih od MD,
moze biti Cesto pogodeno. Ovi oboljeli Cesto pokazuju poteskoce s disanjem, povecanu
osjetljivost na infekcije diSnog sustava, teSkoce pri kasljanju i iskasljavanju, plitko i brze disanje
te smetnje kod spavanja zbog smanjene ventilacije. Ovi problemi nastaju zbog slabljenja disnih
miSica koji su pogodeni opom slabosti miSi¢a, a s vremenom mogu se razviti promjene na

plu¢ima [35, 36].

Disanje se postize aktivacijom di$nih misi¢a, ukljucujuéi dijafragmu, koji uvlace zrak u
pluc¢a tijekom udaha. Nakon udaha, pluc¢a se pasivno opustaju, Sto rezultira izdisajem. Kod
napornog izdisaja, kao Sto je slucaj kad se izdiSe na silu, koriste se pomo¢ni diSni misi¢i, poput
trbusnih, prsnih i vratnih misi¢a. Medutim, zbog osnovne bolesti, ovi misici slabe, Sto dovodi
do smanjenja vitalnog kapaciteta plu¢a. Kada vitalni kapacitet padne ispod 50%, dolazi do

znacajnog smanjenja ventilacije i unosa kisika u krv, §to se naziva hipoventilacija plu¢a [36].

Kod oboljelih koji postupno gube sposobnost samostalnog kretanja i koriste kolica, moze
do¢i 1 do razvoja skolioze, zakrivljenosti kraljeznice. Ova deformacija kraljeznice dodatno

smanjuje vitalni respiratorni kapacitet plu¢a i povecava rizik od respiratornih komplikacija [36].

Vjezbe disanja i ventilacijski trening su klju¢ni dijelovi respiratorne terapije za prevenciju
1 lijecenje pluénih poremecaja. Vjezbe disanja mogu ukljucivati dijafragmalno 1 segmentalno
disanje, inspiratorni trening otpora, poticajnu spirometriju i tehnike za ublazavanje dispneje.
lako ove vjezbe mogu promijeniti brzinu i dubinu ventilacije, ne moraju nuzno utjecati na
izmjenu plinova na alveolarnoj razini ili oksigenaciju. Fizioterapija ima za cilj odrzavati
pokretljivost prsnog kosa, jacati diSne miSic¢e 1 poboljsati opskrbu pluénog tkiva kisikom.
Vjezbe za poboljsanje ventilacije ¢esto se kombiniraju s lijekovima, proc¢is¢avanjem diSnih
putova, upotrebom uredaja za respiratornu terapiju i programom stupnjevanog vjezbanja [35,

36].
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Jedan od vaznih programa za poticanje disanja i odrzavanje optimalne razine kisika u krvi
ukljucuje vjezbe dubokih udaha. Ove vjezbe se preporucuju kako bi se potaknula funkcija
disnog sustava i sprijecile komplikacije u diSnim putovima. One su osobito korisne u ranim
stadijima miSi¢ne distrofije te ih oboljeli zapocinje raditi kad se vitalni kapacitet nalazi ispod
75%. Tijekom ovih vjezbi, oboljeli moze odabrati sjedeci ili leze¢i polozaj, uz naglasak na
opustenost 1 udobnost. Postupak se sastoji od dubokog i kontroliranog udisanja kroz nos,
zadrzavanja daha na nekoliko sekundi, te postupnog izdisaja. Preporucuje se izvoditi 10-15
ponavljanja ovih udaha, nekoliko puta dnevno. Da bi se poboljsao ucinak vjezbi, mogu se
koristiti 1 vjezbe forsiranog disanja prsnim kosem. U ovom slu¢aju, oboljeli postavlja jednu
ruku na prsni koS, a drugu na trbuh kako bi kontrolirao ritam disanja. Vjezbe se provode
polaganim i dubokim udisajima kroz nos, kombiniraju¢i pokrete prsnog kosa i trbuha. Izdisaj
se provodi kroz nos ili usta, izgovarajuéi slovo ,,S* ili ,,F*, s naglaskom na postupnost i kontrolu
[36, 37].

Slika 3.5. Prikaz pozicioniranja ruku tijekom disanja, Izvor: [38]

Kao respiratorna terapija jo$ se koriste kombinirane vjezbe disanja s aktivnim pokretima
gornjih ekstremiteta, pa se tako prsni kos jo$ vise $iri kod udisaja 1 skuplja kod izdisaja. Neke

od vjezbi koje se mogu provoditi su:

e Oboljeli je uleze¢em ili sjede¢em polozaju rukama uz tijelo. Vjezba zapocinje dubokim
udisajem na nos i istovremenim podizanjem ruku iznad glave, a zavr§ava spustanjem

ruku u pocetni polozaj i izdisanjem kroz usta izgovarajuci slovo ,,S* ili ,,F*.
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e Oboljeli je ulezec¢em ili sjede¢em polozaju. Ruke su ispruzene u visini ramena, na udisaj
kroz nos oboljeli §iri ruke u stranu, dok na izdisaj na usta izgovara slovo ,,S“ ili ,,F* te
skuplja ruke ispred tijela u visini ramena.

e Oboljeli je u sjede¢em polozaju. Na udisaj kroz nos podize ramena prema gore, kao da
zeli dotaknuti uske, a na izdisaj izgovara slovo ,,S* ili ,,F*“ 1 spusta ramena dolje.

e Oboljeli sjedi s rukama polozenim na kukove. Izvodi pokret priblizavanja lopatica i
istezanja prednjih prsnih misica, polako povlace¢i ramena prema natrag. Udisaj se
obavlja tijekom izvodenja pokreta, dok se izdisaj provodi pri povratku ramena u pocetni

polozaj [36].

Osobe s miSi¢nom distrofijjom mogu imati oslabljenu snagu kaslja, $to otezava izbacivanje
Stetnih tvari iz pluca. Kasalj je klju€an za uklanjanje sluzi tijekom respiratornih infekcija. Za
poticanje kaSlja 1 poboljSanje disanja, moZe se izvoditi jednostavna vjezba u sjedecem ili
leze¢em polozaju. Tijekom vjezbe, fizioterapeut prati udah oboljelog, postavljajuéi ruke na
bocne strane prsnog kosa kako bi osigurali proSirenje prsnog kosa pri udahu. Tijekom izdaha,
njezno pritisée prsni kos§ kako bi potpomogli izbacivanje zraka. Na kraju izdaha, oboljeli treba
pokusati zakasljati i izbaciti sluz. Vazno je napomenuti da osobe s deformacijama prsnog kosa
ili skoliozom mogu imati poteskoc¢a u izvodenju ove vjezbe. Stoga je bitno prilagoditi vjezbu
prema individualnim potrebama kako bi se osiguralo u¢inkovito disanje i poticanje kaslja. Ove
vjezbe su korisne za oCuvanje zdravlja diSnog sustava, a takoder su ucinkovite u poticanju
prirodnog mehanizma ka$ljanja za uklanjanje sluzi iz plu¢a. Preporucuje se redovito
prakticiranje ovih vjezbi kako bi se odrzala plu¢na funkcija 1 unaprijedilo opce disanje. Vazno
je da oboljeli ukljuce ove vjezbe u svoj rezim vjezbanja kako bi osigurali bolju kvalitetu Zivota

[36].

Aktivne vjezbe i vjezbe istezanja imaju izrazito vaznu ulogu u sveobuhvatnoj rehabilitaciji
1 prevenciji komplikacija kod osoba oboljelih od miSiéne distrofije. Redovito provodenje
odgovarajucih vjezbi, uz individualizirani 1 pazljivo doziran pristup, moze u velikoj mjeri
usporiti progresiju misi¢ne slabosti, odrzati ili ¢ak poboljsati pokretljivost zglobova te tako

ocCuvati samostalnost i kvalitetu zivota ovih oboljelih [27].

AKktivne vjeZbe obuhvacaju one vjezbe kretnji i jacanja koje oboljeli moze izvesti vlastitom
aktivacijom miSi¢a, bilo samostalno ili uz manju ili veéu asistenciju druge osobe. Postoje
aktivno potpomognute vjezbe za one s izrazenijom slaboS¢u, zatim aktivne vjezbe bez potpore

koje se koriste u ranijim fazama bolesti te vjezbe protiv otpora pogodne za jacanje u pocetku.
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Aktivnim vjeZbama se pospjeSuje odrzavanje snage klju¢nih miSi¢nih skupina, poboljSava se
koordinacija pokreta i ravnoteza, a time se usporava propadanje misi¢nog tkiva. Aktivno
potpomognute vjezbe provode se kad osoba ne moze savladati tezinu vlastitog uda zbog slabosti
misi¢a. Tada joj druga osoba pomaze da izvede pokret, npr. asistent podize nogu oboljelog, a
ovaj pokusava aktivno sudjelovati koliko moze. Aktivne nepotpomognute vjezbe izvode se
vlastitom snagom miSic¢a, bez pomo¢i druge osobe. To mogu biti vjezbe podizanja nogu u
leZze¢em ili sjedeC¢em poloZaju, opruzanja ruku, zasuka trupa i sli¢no, takve vjezbe jacaju misice
trupa, ruku i nogu. Vjezbe protiv otpora koje jac¢aju miSi¢e dodatnim optere¢enjem mogu se
izvoditi uz pomagala ili ru¢nim otporom druge osobe, primjeri su rastezanje elasticne trake
nogom, dizanje utega rukom 1 sli¢no. Izbor vjezbi ovisi o jacini 1 izdrZljivosti miSi¢a pri cemu
se u pocetku se rade vjezbe protiv otpora, zatim nepotpomognute aktivne vjezbe, a kasnije
aktivno potpomognute vjezbe. Vjezbe se izvode svakodnevno, uz odmor izmedu serija bez
forsiranja i iscrpljivanja, a trajanje i ponavljanja se postupno povecavaju. Aktivnim vjezbama
odrZava se miSi¢na masa i snaga $to je duze moguce Sto odgada gubitak funkcija i samostalnosti.
Ipak prenaprezanje moze dodatno oStetiti miSi¢e, stoga su doziranje i pracenje oboljelog

iznimno vazni [36].

Vjezbe istezanja usmjerene su na odrzavanje elasti¢nosti 1 spreCavanje skra¢ivanja miSica,
tetiva 1 drugih mekih tkiva. Kontrakture, odnosno smanjenje opsega pokreta u zglobovima,
predstavljaju jedan od glavnih problema kod miSi¢ne distrofije. Redovitim istezanjem fleksora
kuka, adduktora, miSica listova 1 drugih skupina koje su podlozne skra¢ivanju moze se uvelike
odgoditi razvoj kontraktura i deformacija. Pritom je vazno ne pretjerati istezanjem te izbjeci bol
i veca oSteCenja tkiva. Kod propisivanja vjezbi treba voditi racuna o trenutnoj fazi i tezini
bolesti, funkcionalnom statusu osobe te individualnom odgovoru misi¢a i zglobova na odredene
polozaje i pokrete. Suradnja oboljelog je od iznimne vaznosti, a kod djece je pozeljno poticati

na vjezbanje kroz igru i motivaciju [37].

Dakle, i aktivne vjezbe i1 vjezbe istezanja imaju svoje veliko i nezamjenjivo mjesto u
rehabilitaciji oboljelih s miSi¢cnom distrofijom te se njihovom redovitom primjenom moze
usporiti propadanje miSiéne mase, odrzati pokretljivost, sprijeciti deformacije i ouvati Sto veca
razina samostalnosti ovih oboljelih. Individualizirani pristup i adaptacija vjezbanja tijekom

progresije bolesti od klju¢ne su vaznosti za postizanje terapijskih ciljeva [27, 37].

Vjezbanje s loptom predstavlja korisnu vrstu terapije pokretom i pruza zabavne i
raznovrsne nacine vjezbanja za djecu i odrasle oboljele. Lopte dolaze u raznim veli¢inama, a
najbolje je odabrati odgovarajucu veli¢inu lopte u dogovoru s fizioterapeutom. Preporucljivo je
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zapoceti s vjezbama ruku, a zatim prije¢i na vjezbe nogu. Kako se poboljSava koordinacija,
vjezbanje se moze nadograditi poskakivanjem na lopti te istovremenim vjezZbama ruku 1 nogu.
lako vjezbe treba individualno prilagoditi svakom pacijentu, ovisno o njegovim potrebama,
snazi i dobi, opisane vjezbe s loptom u nastavku uglavnom su izvedive za pacijente koji jos

imaju relativno ocuvanu misi¢nu snagu [36].

Vjezbanje poskakivanja na lopti donosi viSestruke koristi poput poboljSanog drzanja
kraljeznice, bolje cirkulacije i prehrane zglobova, stimulacije receptora u zglobovima i jaanja
misi¢nog tonusa zahvaljuju¢i istovremenoj kontrakciji viSe miSi¢nih skupina. VjeZzbanje
zapocinje polaganim poskakivanjem na lopti dok se ne stekne osjecaj ravnoteze i1 koordinacije
pokreta. Zatim se potisne nogama kako bi se pokret odvijao u kukovima. Sljede¢i korak je
pokusati poskakivati guraju¢i se pokretima gleznjeva. Vjezbanje se moze kombinirati s

pokretima ramena i zape$ca [36].

Vjezbe za jacanje miSica trupa izvode se sjedeci na lopti. Noge su ispruzene prema naprijed,
a ruke su podignute na stranu radi odrzavanja ravnoteze. Zatim se kotrljanjem po lopti spusta u
lezec¢i polozaj, a potom ponovno uspravlja u sjedeci. Prije nego Sto se krene uzdizati natrag u
sjedeci polozaj, u leZzeCem polozaju treba stegnuti straznje misice (glutealne misice). Vjezbanje

se moze izvoditi i uz asistenciju [36].

Vjezbe za poboljSanje mobilnosti kraljeznice izvode se sjedeci na lopti. Treba savijati trup
boc¢no u struku. Zatim treba pomicati, odnosno njihati, zdjelicu naprijed-nazad. Zdjelica se
poprimajuéi oblik elipse. Ove vjezbe ne treba kombinirati s poskakivanjem zbog moguéih

ozljeda [36].

Vjezbe ruku na lopti izvode se sjede¢i na lopti. Treba naizmjeni¢no zamahivati rukama,
jednom prema natrag, a drugom prema naprijed. U istom polozaju, treba pljeskati dlanovima
naizmjenice ispred i iza tijela. Zatim treba pljeskati rukama iznad glave, a potom po lopti.
Vjezbe nogu na lopti takoder se izvode sjedeci na lopti. Treba ispruZiti jednu nogu naprijed
dodirnuvsi petom tlo, vratiti je u pocetni polozaj i zamijeniti drugom nogom. Treba podizati
jednu pa drugu nogu od podloge, zatim obje noge, a onda naizmjeni¢no. Kasnije se noga ispruzi

prema naprijed, s ispruzenim koljenom [36].
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Slika 3.6. Interaktivne vjezbe s loptom za djecu, lzvor: [39]

Aerobne vjezbe podrazumijevaju aktivnosti umjerenog intenziteta koje opterecuju velike
misi¢ne skupine tijekom duzeg vremenskog perioda. One dovode do pojacane potrosnje kisika
1 jacanja kardiorespiratorne izdrzljivosti. Kod osoba s miSi¢nom distrofijom, zbog slabosti
respiratorne muskulature i smanjenja pokretljivosti, Cesto dolazi do slabljenja aerobnog
kapaciteta. Prema istraZivanjima, redovito provodenje primjerenih aerobnih vjeZzbi moze
poboljsati minutnu ventilaciju, vitalni kapacitet pluca i maksimalnu potros$nju kisika kod
oboljelih osoba [40]. Time se smanjuje rizik od respiratornih komplikacija. Aerobik se
preporucuje u ranoj fazi bolesti, a intenzitet i trajanje treba individualno prilagoditi

mogucnostima svakog oboljelog.

Nedavno provedeno istrazivanje ispitivalo je ucinke dodavanja aerobnog treninga
standardnom programu vjeZbanja kod kuce na motoricku funkciju i misi¢nu arhitekturu djece s
Duchenneovom miSi¢nom distrofijom. Ispitanici su podijeljeni u dvije skupine, pri cemu je
jedna skupina uz standardni 12-tjedni program vjezbanja kod kuc¢e dodatno provodila i acrobni
trening. Inicijalnom i finalnom procjenom mjerena je motoricka funkcija, performanse
Sestominutnog hoda te parametri misi¢ne arhitekture ultrazvukom. Rezultati su pokazali da je
skupina koja je provodila aerobni trening, u usporedbi s kontrolnom skupinom, ostvarila
statistiCki znacajno veca pobolj$anja u motorickoj funkciji i performansama $estominutnog
hoda. S druge strane, parametri misi¢ne arhitekture nisu se bitno promijenili ni u jednoj skupini.
Dobiveni rezultati upucuju na zaklju¢ak da primjena aerobnog treninga kao dodatka
standardnom programu vjezbanja moZe dodatno unaprijediti motoricke funkcije 1 izdrZljivost

djece s misi¢énom distrofijom, bez utjecaja na misi¢nu arhitekturu [41].

Izometri¢ne vjezZbe podrazumijevaju kontrakciju misica bez pokretanja zgloba i promjene

duzine miSi¢a. One mogu biti korisne za o¢uvanje miSi¢ne mase i snage kod osoba s miSi¢nom
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distrofijom. Naime, kontinuirana kontrakcija misi¢a na istoj duljini uzrokuje jacanje bez
opterec¢enja zglobnih struktura. Prema dostupnim dokazima, izometricki trening dovodi do
povecanja misiéne jakosti kod djece s DMD-0om, uz minimalne rizike za misi¢no-kostani sustav.
Ovakav vid vjezbanja moze biti koristan u odrzavanju funkcionalnih sposobnosti, narocito u
kasnijim stadijima bolesti kada dinamicke vjeZbe postaju prezahtjevne. Vazna je kontrola
intenziteta vjezbanja i1 izbjegavanje prekomjernog zamora misica. Rezultati istraZivanja Lotta 1
suradnika upucuju na to da program izometri¢nih vjezbi proveden 3 puta tjedno kod kuce,
umjerenog do srednjeg intenziteta, moZze biti siguran i potencijalno koristan za jacanje misica i
poboljsanje funkcije kod dje¢aka s DMD-om koji jos uvijek hodaju. Nakon pojedinacnih vjezbi
kao i nakon 12-tjednog programa vjezbanja nisu nadeni znakovi ostecenja misic¢a. Djecaci koji
su zavrS$ili program vjezbanja imali su znacajno vecu snagu nogu i poboljSanu sposobnost

silazenja niz stube [42].

Hidroterapija, vjezbanje u vodi i plivanje iznimno su korisni oblici aktivnosti za osobe s
miSi¢nom distrofijom. Voda omogudéuje vjezbanje uz pomo¢ uzgona cCak i osobama sa
znacajnom miSi¢nom slabos¢u, buduci da se smanjuje tezina tijela. To su odli¢ne vjezbe za
kardiovaskularni sustav i disanje jer izmedu ostalog toplina vode poboljsava prokrvljenost
miSic¢a. Hidroterapija ne mora nuzno podrazumijevati plivanje, ve¢ bilo kakvo kretanje u vodi
donosi koristi. Prilikom provodenja hidroterapije iznimno je vazno paziti na sigurnost koristeci
zastitna pomagala poput plutajucih prsluka. Plivanje, ronjenje i igre u vodi su aktivnosti koje
donose radost 1 motiviraju na vjezbanje. Idealno bi bilo omoguciti barem povremeno bavljenje
vodenim aktivnostima, posebice ljeti. Svi oblici rekreacije u vodi iznimno su korisni za

aktivaciju gotovo svih misiénih skupina.

Slika 3.7. Hidroterapija, Izvor: [43]
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Lima i Cordeiro proveli su pregledno istrazivanje o primjeni hidroterapije kod oboljelih s
miSi¢nim distrofijama, s naglaskom na DMD. Analizirano je 20 studija objavljenih izmedu
1998. 1 2018. godine gdje su intervencije hidroterapije uklju¢ivale aktivnosti poput jacanja,
istezanja, vjezbi ravnoteZe 1 hodanja. Sintezom rezultata zakljucena je preporuka za provodenje
sesija hidroterapije od 45 minuta, dva puta tjedno, tijekom prosjecno 21 tjedan, uz temperaturu
vode od oko 32,7°C [44]. Dodatno u istrazivanju Suslova i suradnika pokazano je da redovito
provodenje vjezbi aqua-aerobika tijekom 4-mjese¢nog razdoblja ima viSestruk pozitivan utjecaj
na tijelo, poboljsavajuci kardiorespiratorni i miSi¢ni sustav te poticuc¢i povecanje snage i
izdrZljivosti kod osoba s DMD-om koje su u mogucnosti samostalno se kretati. Osim toga,
temeljem analize magnetske rezonancije skeletnih misica 1 klinickog pracenja, ovakve vjezbe

pokazuju se sigurnima za primjenu [45].

Elektrostimulacija je metoda fizioterapije koja koristi elektriénu struju za stimulaciju
miSica 1 Zivaca. Zbog progresivne miSi¢ne slabosti 1 atrofije, osobe s miSi¢nom distrofijom
mogu imati koristi od elektrostimulacije za odrzavanje ili povecanje miSi¢ne snage i
izdrzljivosti. Prema studijama, primjena elektrostimulacije kod djece s DMD-om mozZe usporiti
gubitak miSi¢ne mase i snage te poboljsati funkcionalne sposobnosti [46]. Elektrostimulacija se
obi¢no primjenjuje u kombinaciji s drugim fizioterapijskim postupcima. Vazno je pazljivo
odrediti parametre stimulacije i pratiti odgovor kako bi se postigla maksimalna korist uz
minimiziranje neZeljenih ucinaka. Elektrostimulacija se primjenjuje tako da se elektrode
postavljaju na kozu iznad ciljanog misic¢a. Koriste se razliCiti oblici struje poput konstantne,
pulsne ili naizmjeni¢ne struje niskog intenziteta. Elektricna stimulacija uzrokuje kontrakciju
miSica putem podrazaja motorickih zivaca. Time se oponasa fizioloska inervacija misica i
omogucuje njegovo jacanje. UCinci ukljuuju povecanje snage misi¢a, poboljSanje izdrzljivosti,
smanjenje atrofije i oCuvanje opsega pokreta zahvacenih zglobova. Elektrostimulacija se moze
primjenjivati u kombinaciji s vjeZzbama istezanja i jaCanja da bi se postigli maksimalni

funkcionalni ucinci [47].

Pregledni rad Radinmehra i suradnika imao je za cilj procijeniti u¢inkovitost elektri¢ne
stimulacije misi¢a kod oboljelih od DMD-a. Identificiran je relativno mali broj relevantnih
istrazivanja koja su ispitivala ovaj terapijski pristup kod DMD-a. Neka od analiziranih
istrazivanja ukazala su na pozitivan ucinak niske frekvencije elektriéne stimulacije na
povecanje miSi¢ne snage. Medutim, postoje 1 izvjeS¢a o potencijalno Stetnim ucincima na
miSi¢na vlakna uslijed elektricne stimulacije. Zaklju¢no, 1 dalje ne postoje ¢vrsto utemeljene

smjernice o primjeni ove metode kod oboljelih od DMD-a. Stoga su potrebna dodatna kvalitetna
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istraZivanja na ve¢im uzorcima uz dugotrajno pracenje kako bi se utvrdila cjelokupna sigurnost

i u¢inkovitost elektri¢ne stimulacije miSi¢a u ovoj populaciji [48].

Trening u virtualnoj stvarnosti sve se viSe istraZzuje kao potencijalna metoda za
poboljsanje funkcije gornjih ekstremiteta kod djece s DMD-om. Nedavni sustavni pregled
analizirao je sedam studija u kojima su koriStene video igre i zadaci virtualne stvarnosti poput
hvatanja predmeta, sviranja glazbe i pokreta ruku. Rezultati su pokazali da ovakav trening
virtualnom stvarno$¢u dovodi do poboljSanja u funkciji i izdrzljivosti gornjih udova, motivaciji,
kvaliteti Zivota 1 motorickim vjeStinama u usporedbi s kontrolnim skupinama. PoboljSanja su
zabiljeZzena u proksimalnim i distalnim miSi¢ima ruku, a izrazenija su bila kod pojedinaca s
tezom miSi¢énom slabos¢u. lako ovakav trening u virtualnoj stvarnosti pokazuje obecavajuce
rezultate, potrebna su dodatna ispitivanja kako bi se optimizirao njegov doprinos ukupnoj
rehabilitaciji djece s DMD-om [49].

Trening hodanja na traci za tr¢anje Cesto se koristi u rehabilitaciji djece s DMD-om, no
postavlja se pitanje je li on uéinkovitiji od treninga na sobnom biciklu. Istrazivanje Sheriefa
bavilo se tom usporedbom odnosno pra¢enjem ucinaka oba treninga na funkcionalnu
sposobnost hodanja i ravnotezu kod djece s DMD-om. Studija je obuhvatila 30 ispitanika
podijeljenih u dvije jednako velike skupine, od kojih je jedna provodila 12-tjedni trening
hodanja na traci, a druga trening voznje sobnog bicikla. Dobiveni rezultati pokazali su veca
poboljsanja u obje mjerene varijable u skupini koja je provodila trening hodanja. Ovime je
potvrdena veca korist ovog tipa treninga za unaprjedenje motorickih funkcija djece s DMD-om.
Nalazi mogu olakSati odabir optimalnih rehabilitacijskih pristupa usmjerenih na poboljSanje

kvalitete zivota i funkcionalnosti ove skupine djece [50].
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Slika 3.8. Hodanje na traci za tréanje uz asistenciju robota, lzvor: [51]

Prema istrazivanju usmjerenom na ispitivanje ucinka multidisciplinarnog pristupa kod djece
s miSi¢nom distrofijom, ovakav koordinirani tim stru¢njaka ima klju¢nu ulogu u cjelovitom
zbrinjavanju ovog sloZzenog genetskog stanja koje zahvaca mnoge aspekte funkcioniranja.
Multidisciplinarni tim tipi¢no ukljucuje lijeénika specijaliziranog za fizikalnu medicinu i
rehabilitaciju, fizioterapeuta, logopeda i psihologa, Sto omogucuje zadovoljavanje medicinskih,
motorickih, komunikacijskih i emocionalnih potreba djeteta i njegove obitelji. Fizioterapeut
provodi temeljitu procjenu stanja misi¢no-koStanog sustava te osmisljava i provodi program
vjezbi istezanja, jaCanja 1 poboljSanja funkcije s ciljem usporavanja progresivnog gubitka
misi¢ne mase, snage i pokretljivosti. Ove intervencije mogu ukljucivati vjezbe jacanja kljuc¢nih
miSi¢nih skupina, istezanje kako bi se odrzao opseg pokreta 1 prevenirale kontrakture, te vjezbe
ravnoteze i koordinacije. Logoped provodi vjezbe orofacijalne motorike za jatanje misica lica,
jezika 1 zdrijela, Sto poboljSava sposobnost govora, gutanja i smanjuje rizik od aspiracije.
Psiholog pruza kontinuiranu emocionalnu podrsku djetetu i cjelokupnoj obitelji kako bi se nosili
s teSkom dijagnozom i izazovima koji dolaze s progresijom bolesti. Rano uklju¢ivanje svih
¢lanova multidisciplinarnog tima ima potencijal znacajno unaprijediti kvalitetu zivota djece s
miSi¢nom distrofijom. Uloga fizioterapeuta ostaje klju¢na u svakoj fazi bolesti kroz stalnu
procjenu funkcionalnog statusa, odabir 1 provodenje primjerenih vjezbi, te izradu
individualiziranog plana rehabilitacije usmjerenog na odrzavanje pokretljivosti i samostalnosti

koliko je god moguce, uvazavajuéi specificnosti svakog razdoblja [52].
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Upotreba elektri¢nih invalidskih kolica s moguénoséu stajanja omogucila je adolescentima
s Duchenneovom miSi¢nom distrofijom stajanje i sudjelovanje u aktivnostima neovisno, ¢ak i
nakon gubitka sposobnosti hodanja. Koristi su uklju¢ivale ve¢u autonomiju u svakodnevnim
zadacima poput dosezanja ormari¢a i mokrenja u stoje¢em polozaju, Sto je podrzalo neovisnost
i dostojanstvo. Osim olakSavanja neovisnosti i sudjelovanja osoba s misi¢cnom distrofijom,
elektricna invalidska kolica imaju velike terapijske koristi, posebno u upravljanju bolovima i
slabosti korisnika kolica uz prepoznate koristi rastereCenja pritiska. Skolioza, problemati¢na
bol i respiratorna insuficijencija bili su klinicki znakovi koji najviSe utjecu na prepisivanje
elektri¢nih invalidskih kolica. Cesta upotreba specijaliziranih sjedala i nagiba bila je iskoristena
za olakSavanje upravljanja ovim klinickim komplikacijama, dok je smjeStaj respiratorne

opreme zahtijevao prilagodbe elektri¢nih invalidskih kolica [53].

Slika 3.9. Prikaz koristenja elektri¢nih kolica, 1zvor: [54]

3.2. Beckerova miSi¢na distrofija

Beckerova miSi¢na distrofija, BMD, nazvana je po poznatom njemackom geneticaru prof.
P.E. Beckeru. Unato¢ tomu, prve opise ove vrste misi¢ne distrofije pruzili su drugi. Beckerova
klju¢na doprinos u 1955. bila je prepoznati da se BMD razlikuje od DMD-a po simptomima
slabosti miSi¢a i nesposobnosti hodanja nakon duzeg vremenskog perioda, otprilike 25 do 30
godina, te omogucavanju oboljelim osobama da imaju potomstvo - razlika koja nije prisutna
kod DMD-a. Prvotno je nazvana ,.eine neue X-Chromosomale Muskeldystrophie« (nova X-

kromosomska misi¢na distrofija), no trebalo je neko vrijeme da medicinska zajednica razluci
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BMD od DMD-a, posebno nakon §to su dodatne obitelji bile prijavljene u sljede¢im
desetlje¢ima. UnatoC pocetnom skepticizmu istrazivaca poput Waltona i Natrassa 1954., koji
su poc¢etno smatrali da je to varijanta DMD-a, postalo je jasno da je BMD zasebno stanje,

osobito nakon nagomilavanja dokaza iz razlicitih obitelji [55].

3.2.1. Klinicka slika, simptomi i dijagnoza

Dob pocetka BMD-a izrazito varira, krec¢uci se od 2 do 35 godina, s ve¢inom slucajeva koji
prve simptome dozivljavaju izmedu 6. i 18. godine, prosje¢ne dobi od oko 11 godina. Ova X-
vezana distrofija javlja se u 5 na 100 000 muskaraca, tako da je rjeda od DMD-a. Distrofin je i
dalje prisutan, ali u manjim koli¢inama od normalnih. Laboratorijski nalazi nisu tako upecatljivi
kao kod DMD-a, vidi se manje poviSenje razine kreatin kinaze i manje razaranje miSi¢nih
vlakana na biopsiji. Jo§ jedna znacajna razlika u odnosu na DMD je niza ucestalost
intelektualnih poteskoca kod Beckerovog tipa misiéne distrofije. Cesti podetni simptomi
ukljucuju Cesto padanje, teSkoce sa stepenicama i tr¢anjem, te karakteristicni klimavi hod, sve
zbog slabosti miSi¢a donjih ekstremiteta. Dodatni simptomi obuhvacaju mialgiju, hodanje na
prstima, rabdomiolizu izazvanu vjezbanjem ili anestezijom, ozbiljne sréane probleme,
kognitivno ostecenje, kongenitalne katarakte i viSe. Vazno je napomenuti da se neki simptomi

mogu pojaviti kao jedina manifestacija [31, 55].

BMD ukljucuje slabost misi¢a i njihovo propadanje, pocevsi s proksimalnim miSi¢ima
donjih ekstremiteta. Redoslijed ukljucenosti misi¢a ukljucuje tipi¢no glutealne misice,
iliopsoas, kvadriceps femoris, erector spinae i druge. Hipertrofija misi¢a, posebno u misi¢ima
lista nogu, Cesto se primjecuje, medutim, ova hipertrofija moze biti pratena masnom
infiltracijom unutar misi¢a. Kontraktura Ahilove tetive rani je znak BMD-a, s ostalim
kontrakturama i skoliozom koje se pojavljuju u naprednim stadijima. Zahvacanje srca je
uobicajeno, s elektrokardiografskim abnormalnostima i progresivnim promjenama sréanog
miSica. Kognitivno oste¢enje prisutno je kod dijela slucajeva, a retinalne abnormalnosti su

promatrane putem elektroretinografije [55].

Za razliku od relativno jednoli¢nog napredovanja Duchenneove miSiéne distrofije, tijek
BMD-a znacajno varira. Ovisno o pacijentima, potreba za invalidskim kolicima moze se
pojaviti u razli¢itim Zzivotnim dobima, od adolescencije do srednjih Sezdesetih. Srcani

poremecaji kod osoba s Beckerovom misi¢nom distrofijom mogu varirati od osobe do osobe -
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neki pacijenti razviju kardiomiopatiju, dok drugi pokazuju samo blage sr¢ane abnormalnosti
[31].

SE Rl
Trrd,

Slika 3.10. Beckerova misi¢na distrofija, Izvor: [56]

3.2.2. Fizioterapijska procjena

Vodenje fizikalne terapije slijedi isti opéi nacrt kao i1 za dijete s DMD-om, medutim,
progresija poremecaja je mnogo sporija. Postoji vec¢i potencijal i ocekivanja za pojedinca da
nastavi hodati do svoje kasne adolescentne dobi. Prevencija prekomjernog debljanja mora se
snazno provoditi kako bi se izbjeglo prerano koriStenje invalidskih kolica. Osiguravanje
dovoljno tjelesne aktivnosti kako bi se kontrolirala tjelesna tezina moze biti jos veci izazov kod
osoba s BMD-om, buduéi da one ¢esto zadrzavaju odredenu razinu pokretljivosti dulje nego
osobe s DMD-om. Prijelaz iz adolescencije u odraslu dob veéi je problem u BMD-u jer oboljeli
obi¢no zive do svojih 40-ih godina, kada cesto umiru zbog zatajivanja pluéne ili sr¢ane funkcije.
Profesionalna rehabilitacija moze biti od neprocjenjive pomo¢i u strukovnom osposobljavanju
ili pohadanju fakulteta, ovisno o stupnju invaliditeta oboljelog i progresiji bolesti. Bez obzira
na strukovne ili profesionalne planove, odrasla osoba s BMD-om treba pomo¢ oko smjestaja.

Procjenu potreba treba zapoceti prije zavrSetka srednje skole [31, 55].

Pocetna procjena postavlja temelje za pracenje bolesti i ukljucuje klinicki pregled te

standardizirane funkcionalne testove i mjere, poput Brooke i Vignos skale, a tu je i specifi¢na
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NSAA ljestvica. Klini¢ki pregled trazi znakove poput poremecaja hoda, slabosti u
ramenom/zdjeliénom pojasu, aksijalne slabosti, pseudohipertrofije, smanjene elasti¢nosti
miSica. Standardizirani testovi uklju¢uju 6-minutni test hoda, testove brzine hodanja i penjanja
po stepenicama, te specificne ljestvice poput Motoricke funkcionalne mjere, MFM, koja je
opisana kasnije. Testovi poput mjerenja vremena potrebnog za penjanje stepenicama i ustajanje
s poda takoder mogu identificirati rane promjene. Mjerenja miSi¢ne snage uklju¢uju manualni

misSiéni test i dinamometriju [56, 57].

Motoricka funkcionalna mjera, MFM, je test dizajniran za kvantificiranje motorickih
funkcija kod osoba s neuromuskularnim bolestima. Sastoji se od 32 zadatka podijeljenih u 3
domene koje procjenjuju razlicite aspekte motorike. Prva domena obuhvaca zadatke vezane uz
stajanje 1 transfere poput ustajanja sa stolice ili okretanja za 360°. Druga domena procjenjuje
funkciju trupa i proksimalnih ekstremiteta kroz zadatke poput podizanja glave u lezecem
poloZaju. Tre¢a domena mjeri distalnu spretnost ruku i prstiju kroz hvatanje i manipulaciju
predmeta. Svaki zadatak se boduje na skali od 0 do 3 boda, s maksimalnim mogu¢im rezultatom
od 96 bodova. MFM daje objektivnu kvantifikaciju motorickih sposobnosti i pra¢enje promjena

kroz vrijeme, stoga je koristan alat u evaluaciji statusa i funkcije kod ovih pacijenata [59].

Cilj je uspostaviti pocetnu tocku i odabrati odgovarajuce testove za pracenje progresije.
Vazna je dosljednost u provodenju istih testova radi usporedivosti rezultata. Specifi¢ni testovi
daju uvid u funkcionalni status i miSi¢nu funkciju. Osim funkcionalnih testova, magnetska
rezonanca i biopsija miSi¢a daju uvid u patoloske promjene same muskulature kao $to su
infiltracija masnog tkiva i stupanj fibroze. Kombiniraju¢i ove objektivne i kvantitativne testove,
fizioterapeuti dobivaju sveobuhvatnu procjenu statusa i funkcije koja im omogucuje optimalan

odabir i evaluaciju tretmana kod oboljelih s misi¢nom distrofijom [56, 57].

3.2.3. Fizioterapijska intervencija

Lijeenje Beckerove misi¢ne distrofije ukljucuje upravljanje klinickim manifestacijama
bolesti kao Sto su zatajenje srca, intelektualne teSkoce 1 miSi¢na slabost. Zatajenje srca zbog
dilatativne kardiomiopatije je cest uzrok smrtnosti 1 zahtijeva redovito pracenje
elektrokardiogramom i ehokardiogramom. Intelektualne teskoce su rijetke, ali neki pacijenti
mogu imati poteskoce u ponasanju i u¢enju. Rehabilitacijska terapija, posebno aerobni trening,
moze pomoc¢i u jacanju sporih misi¢nih vlakana koja su otpornija na nekrozu. Kljucno je

razumjeti kako vjezbanje mijenja metabolizam 1 fizioloSka svojstva miSic¢a kako bi se razvile
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nove terapijske mogucnosti. Opcenito, multidisciplinarni pristup koji ukljucuje kardiologe,

neurologe i fizioterapeute je vazan za optimalno lijeenje BMD-a [60].

Fizioterapija igra klju¢nu ulogu u lije¢enju pacijenata s neuromisSi¢nim bolestima pa tako i
kod oboljelih od BMD-a. Preporucuje se provodenje fizioterapije dva puta tjedno u trajanju 30-
45 minuta, ovisno o stanju oboljelog. Fizioterapijska intervencija treba biti usmjerena na

odrzavanje i poboljsanje funkcionalnih sposobnosti oboljelih kroz niz pristupa:

» Vjezbe istezanja i mobilizacije za odrzavanje misi¢no-zglobne fleksibilnosti i smanjenje
boli

* Vjezbe jacanja miSic¢a uz oprez kod misi¢a zahvacenih boles¢u

* VjeZbe ravnoteZe u raznim polozajima

» Aecrobne vjezbe

* Vjezbe za odrzavanje funkcionalnih sposobnosti

» Savjetovanje o prilagodenoj tjelesnoj aktivnosti i prevenciji pada

* Tehnike za olakSanje boli

Cilj fizioterapije je individualizirani pristup usmjeren na potrebe i sposobnosti svakog pacijenta

u svrhu odrzavanja funkcije i neovisnosti [58].

Aerobni trening i trening izdrzljivosti su sigurni i mogu poboljsati fizicke sposobnosti i
funkcioniranje u svakodnevnim aktivnostima, ¢ak i kod oboljelih s izrazenom
kardiomiopatijom. Trening otpora niskog do umjerenog intenziteta takoder mozZe imati
pozitivne u¢inke na misi¢nu snagu i izdrZljivost. Medutim, kod teze pogodenih pacijenata
potreban je oprez zbog rizika od prekomjerne misi¢ne ozljede kod supramaksimalnog treninga
visokog intenziteta. Prije zapoCinjanja vjeZbanja preporucuje se kardioloska procjena, buduéi
da aerobni trening moze imati pozitivan u¢inak na kardiovaskularnu funkciju i metabolicke

probleme kod ovih oboljelih [61].

Studija Suslova je istrazila u¢inkovitost dinamickih aerobnih vjezbi kod djece s BMD-om.
Tijekom 4 mjeseca vjezbanja, sudionici su izvodili vjeZbe bez optere¢enja kombinirane s
vjezbama na sobnom biciklu. Rezultati su pokazali znacajno poboljsanje udaljenosti predene u
testu Sestominutnog hoda, vremena za ,,timed up & go* test te vremena tr¢anja na 10 metara.
Takoder je zabiljeZeno pozitivno poboljSanje u procjeni sposobnosti podizanja i kretanja prema
MFM Jjestvici. Vazno je napomenuti da su treninzi bili sigurni i nisu rezultirali nepozeljnim

nuspojavama. Ovi rezultati sugeriraju da dinamicke aerobne vjezbe bez optereCenja, uz
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biciklisticke vjezbe, mogu pozitivno utjecati na pokretljivost djece s BMD-om, pridonose¢i

njihovoj dobrobiti [62].

Druga studija procjenjuje ucinke 12 tjedana aerobnog treninga umjerenog intenziteta na
kondiciju, miSi¢nu snagu i morfologiju kod pacijenata s BMD-om. Vjezbe koriStene u studiji
bile su voznja sobnog bicikla kod kuce. Pacijenti su morali voziti bicikl brzinom i otporom koji
im je otkucaje srca odrzavao na 65% maksimalnog unosa kisika. Poceli su s dvije ili tri sesije
tjedno 1 postupno povecali na pet sesija tjedno, od kojih je svaka trajala 30 minuta. Rezultati
pokazuju da je trening znacajno poboljSao aerobni kapacitet pacijenata, miSi¢nu snagu i
izdrzljivost, bez uzroka osteCenja misi¢a ili nepovoljnih promjena u misi¢noj histologiji.

Poboljsanja su odrzana nakon 12 mjeseci treninga, ¢ak i uz smanjenu ucestalost [63].
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4. Zakljucak

Misiéne distrofije predstavljaju skupinu teskih progresivnih neuromuskularnih bolesti koje
znacajno narusavaju kvalitetu Zivota oboljele djece i njihovih obitelji. Unato¢ napretku u
razumijevanju genetickih uzroka i patofizioloskih mehanizama, jo$ uvijek ne postoji kauzalna
terapija koja bi zaustavila progresiju. Stoga su suportivni i simptomatski pristupi kao §to je
fizioterapija kljucni za lijeCenje. Ciljevi fizioterapije ukljucuju odrzavanje miSi¢ne snage i
izdrzljivosti, poboljsanje respiratorne funkcije, prevenciju kontraktura i deformiteta, poticanje
Sto vece samostalnosti u aktivnostima svakodnevnog zivota te pruzanje psihosocijalne podrske

oboljeloj djeci i njihovim obiteljima.

Individualizirani fizioterapijski programi prilagodeni specificnom obliku bolesti 1 trenutnom
funkcionalnom statusu djeteta su klju¢ni za postizanje optimalnih rezultata. Multidisciplinarni
timski pristup omogucuje sveobuhvatno zbrinjavanje djece s miSi¢nom distrofijom 1 njihovih
obitelji. Primjerice, kod najces¢ih Duchenneove i Beckerove distrofije, ciljevi fizioterapije su
odrzavanje posture, prevencija kontraktura, jacanje respiratorne muskulature i odgadanje
gubitka pokretljivosti. Optimalna fizioterapijska skrb uz multidisciplinarni tim moZe usporiti

progresiju i odrZati funkcionalnost djece s ovim oblicima distrofije.

Iako postoje smjernice, potrebna su daljnja istrazivanja za preciznije definiranje 1
standardizaciju najucinkovitijih protokola, ¢ime bi se poboljSala kvaliteta Zivota oboljele djece

i njihovih obitelji.
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