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STRESZCZENIE

Jednymi z najcze$ciej wystepujacych choréb mie$niowych sa dystrofie.
Jest to grupa schorzen, w ktérych proces zwyrodnieniowy przebiega
wewnatrz wiékien miesniowych mie$ni poprzecznie prazkowanych
oraz tkanki tgcznej, a charakteryzuje sie zanikiem masy mies$niowej
oraz postepujacym ostabieniem mies$ni szkieletowych, z zachowaniem
czucia. Jedna z najcze$ciej spotykanych form jest dystrofia miesnio-
wa Duchenne‘a, bedaca schorzeniem allelicznym i dotyczaca gtéwnie
0s0b ptci meskiej. Moze by¢ przekazywana droga dziedziczenia gene-
tycznego lub powstawac de novo. Poczatek choroby przypada na 3., 4.
r.z. Charakterystyczne jest wystapienie manewru Gowersa oraz kacz-
kowaty chéd, a takze szereg innych objawéw. W diagnostyce choroby
wykorzystuje sie m.in. badania biochemiczne krwi, badania genetycz-
ne, biopsje oraz elektrokardiografie. W leczeniu dystrofii mieSniowej
Duchenne’a stosuje sie fizjoterapie, farmakoterapie oraz zwiazana
z przyjmowaniem lekéw diete bogatobiatkowa oraz niskoweglowo-
danowa. W zwiazku z wystapieniem choroby pojawiaja sie réwniez
istotne problemy w sferze fizycznej, psychicznej i spotecznej, wymaga-
jace konsultacji oraz opieki personelu medycznego wielu specjalizaciji.
Istotna role petni pielegniarka, ktéra jako osoba wykwalifikowana po-
winna posiada¢ niezbedng wiedze dotyczaca tej jednostki chorobowej
oraz zapewni¢ opieke bio-psycho-spoteczng zaréwno dziecku, jakijego
rodzicom na kazdym etapie rozwoju schorzenia. Dlatego wazne jest za-
znajomienie personelu pielegniarskiego z ta jednostka chorobowg oraz
przygotowanie do opieki nad pacjentem.

Stowa Kkluczowe: dystrofia mie$niowa, DMD, problemy, opieka piele-
gniarska.

WSTEP

Najcze$ciej wystepujacymi chorobami uktadu mie$niowego sa
uwarunkowane genetycznie, przewlekte, postepujace i majace
zte rokowanie dystrofie mie$niowe. Termin ,dystrofia” pocho-
dzi ze starogreckich stéw DYS - Zle oraz TROPHEI - odZzywiony
[1]. Powszechnie uzywane okreslenie muscular dystrophy (MD)
pochodzi z jezyka angielskiego.

Wyrazenie ,dystrofia mie$niowa” okresla grupe schorzen,
w ktérych proces zwyrodnieniowy przebiega wewnatrz wité-
kien mie$niowych mie$ni poprzecznie prazkowanych oraz
tkanki tacznej [2]. Charakterystyczng cecha zachodzacych
zmian jest zanik masy mie$niowej oraz postepujace ostabienie
mieéni szkieletowych, ktérych funkcjonowanie podlega kontro-
li chorego. Patologiczny proces nie powoduje zaburzen czucia.

Wystepujaca od urodzenia miopatia o zréznicowanym prze-
biegu Kklinicznym, z przykurczami, widocznymi zmianami
w badaniu histopatologicznym mies$ni oraz brakiem odruchéw
$ciegnistych zostata okreslona po raz pierwszy w 1908 r. przez
Howarda terminem wrodzonej dystrofii miesniowej [3].

Do najczesciej spotykanych form dystrofii nalezy dystrofia mie-
$niowa Duchenne’a (DMD), bedaca schorzeniem allelicznym,
czyli wynikajacym z mutacji tego samego genu i zaliczanym do
dystrofinopatii [4]. Opisana zostata po raz pierwszy przez fran-
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SUMMARY

Dystrophies are one of the most common muscle diseases. It is a group
of diseases where the degenerative process is inside the muscle fibers
of the striated muscle and connective tissue. It relies on the loss of mus-
cle mass and the progressive weakening of skeletal muscles. Duchenne
dystrophy is one of the most common dystrophies. Itis an allelic disease
and it mainly affects men. It can be hereditary or due to a new mutation.
It starts in 3-4 years of age. There is a Gower sign, awkward manner of
walking, stepping, or running and many other symptoms. For diagnosis
are used among others: biochemical blood tests, genetic tests, muscle
biopsies and electrocardiography. Physiotherapy, pharmacotherapy,
a high-protein and low-carbohydrate diet are used in the treatment of
Duchenne muscular dystrophy. Due to the disease physical problems
appears. They require consultation and care of medical staff of many
specialties. There are also psychological and social problems. Nurse as
a qualified person should have the necessary knowledge about this dis-
ease and provides biopsychosocial care to the child and his parents at
every stage of the disease. Itis important to familiarize nurses with this
disease and preparing them for patient care.

Key words: muscular dystrophy, DMD, problems, nursing care.

cuskiego neurologa Duchenne’a oraz w Anglii przez Mayrona
w 1861 r. [5]. Od niedawna na calym §wiecie w dniu 7. wrze$nia
corocznie obchodzony jest Swiatowy Dzieri Swiadomosci Dys-
trofii Duchenne’a.

W laboratorium Kunkla w 1987 r. roku zostat zidentyfikowany
gen, ktoérego mutacja jest odpowiedzialna za wystapienie dys-
trofii, a nastepnie biatko, zwane dystrofing, stabilizujace cytosz-
kielet w btonie komdrki miesniowej. Dystrofina bierze réwniez
udziat w mechanizmie skurczu i rozkurczu mie$nia, tworzac po-
most miedzy Srodowiskiem zewngtrzkomérkowym a wewnatrz-
komérkowymi biatkami, utatwia w ten sposéb przezbtonowy
transport jonéw i utrzymuje prawidtowa homeostaze wapnia
w komérkach [5]. Wraz z innymi biatkami taczy réwniez wtékna
aktynowe z btong komérkowa, umozliwiajgc w ten sposéb prze-
wodzenie sygnatéw w komoérkach. Brak dystrofiny prowadzi do
uszkodzenia btony komdrkowej i zaniku komoérek miesniowych.

Ze wzgledu na sposéb dziedziczenia choroba ta dotyczy gtéwnie
chtopcéw. Wystepowanie DMD okre$la sie jako 1 przypadek na
3500 narodzonych chtopcéw. Istnieja jednak przypadki jej wy-
stepowania u dziewczynek z zespotem Turnera lub w przypad-
ku translokacji chromosomu X [6].

Zmutowany gen znajduje sie na chromosomie X i jest dziedzi-
czony w spos6b recesywny, sprzezony z tym chromosomem.
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W przypadku gdy matka jest nosicielka, czyli nie wykazuje cech
charakterystycznych dla rozwoju tej choroby, ryzyko, Ze jej syn
bedzie chory, wynosi 50%. Istnieje rowniez mozliwos¢, iz jej
cérka bedzie nosicielka, ryzyko w tym przypadku takze wyno-
si 50% [5]. Opisane zostaty przypadki, gdzie mutacja powstata
de novo - stanowig one jedna trzecig wszystkich zachorowan [1,
7, 8].

OBRAZ KLINICZNY

Dystrofia mie$niowa Duchenne’a jest chorobg o charakterze po-
stepujacym bez okreséw remisji. Objawy kliniczne pojawiajg sie
zazwyczaj w pierwszej dekadzie zycia (2.-4.r.z.), a czasami nie-
co pdzniej, ale wtedy choroba postepuje szybko. Noworodki po-
czatkowo nie wykazujg zadnych objawéw, tylko w nielicznych
przypadkach wystepuje hipotonia, czyli stan zmniejszonego na-
piecia miesniowego [3]. Gdy dziecko zaczyna chodzi¢, pojawiaja
sie trudno$ci ze wstawaniem z pozycji lezacej. Dziecko wstajac
z tej pozycji stopniowo podpiera sie o podioze, nastepnie pro-
stuje, wspinajac sie po sobie (manewr Gowersa) [9]. U dziecka
z tym schorzeniem obserwuje sie chodzenie na palcach, koty-
sanie w biodrach, chéd kaczkowaty. Chore dziecko cze$ciej od
swych réwiesnikéw upada podczas chodzenia po ptaskim pod-
tozu, szybciej sie meczy i skarzy na béle nég.

Fotografia 1. Manewr Gowersa
Zrédto: Parent Project Muscular Dystrophy. Signs of Duchenne. Dostep-
ny na URL: www.parentprojectmd.org [cyt. 08.04.2018].

Ostabienie i zanik mie$ni przebiega symetrycznie. Proces pato-
logiczny na poczatku choroby obejmuje mie$nie obreczy mied-
niczej, nastepnie obreczy barkowej. Wraz z postepem choroby
niekorzystnym zmianom w budowie i funkcjonowaniu ulegaja
najczesciej mies$nie: biodrowo-ledZwiowy, czworogtowy uda,
zebaty przedni, piersiowy i najszerszy grzbietu. W zaawan-
sowanym stadium choroby widoczny jest symetryczny zanik
barkéw i ramion, posladkéw i ud, a topatki sg skrzydtowate [5].
Zwykle zaobserwowa¢ mozna przerost mie$ni tydek, a niekiedy
mog3a uwydatni¢ sie miesnie obszerne ud. Nastepuje rowniez
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ostabienie odruchéw gtebokich, gtéwnie kolanowych, az do ich
zaniku. Pod koniec pierwszej dekady zycia cztowieka widoczny
jest przykurcz $ciegien Achillesa, powodujacy utrate zdolnosci
samodzielnego chodzenia [10]. Po unieruchomieniu chorego po-
wstajg przykurcze w stawach biodrowych, kolanowych, tokcio-
wych oraz innych.

Lordoza ledZzwiowa ulega pogtebieniu oraz nasila sie skolioza
(skrzywienie kregostupa), co pociaga za soba skrzywienie klat-
ki piersiowej i ostabienie mie$ni oddechowych. W efekcie tych
wszystkich zmian dochodzi do rozwoju postepujacej niewydol-
nos$ci oddechowej i zaburzen krazenia [11]. Chlopcy cierpiacy
na te chorobe sg albo bardzo szczupli, albo bardzo otyli, co ma-
skuje zanik mieéni [12].

W celu postawienia diagnozy wykonuje sie nastepujace bada-
nia:
e biochemiczne krwi,
¢ genetyczne (DNA),
elektromiograficzne (EMG),
zapis EKG,
zapis Holtera EKG,
zapis ECHO serca,
¢ badanie morfologiczne wycinka mie$niowego [11].

Stezenie kinazy keratynowej (CK lub CPK) w surowicy krwi jest
najbardziej czutym wskaznikiem uszkodzenia mie$nia. Wysoka
aktywnos$¢ enzymu przewyzszajaca 200-krotnie prawidtowg
warto$¢ utrzymuje sie do okoto 10. r.z. dziecka [3]. Zwiekszone
CK wystepuje tez u nosicielek tej choroby, a prawidtowe warto-
$ci nie wykluczaja nosicielstwa. Najdoktadniejszym badaniem
pomocnym w rozpoznawaniu chor6b miesni i ich réznicowaniu
jest badanie mikroskopowe wycinka mie$nia. W obrazie mikro-
skopowym miesnie sg blade, widoczne jest postepujace zwy-
rodnienie i obecno$¢ réznego rodzaju wioékien, wykazujacych
zmiany strukturalne (zeszkliwienie, zatarcie poprzecznego
prazkowania i ujednolicenie struktury). Wraz z postepem cho-
roby coraz wiecej widkien miesniowych ulega zanikowi, a na ich
miejsce rozrasta sie tkanka tgczna i nastepuje przyrost tkanki
ttuszczowej [5, 10]. Pewne rozpoznanie dystrofii Duchenne’a
mozliwe jest dzieki jako$ciowemu i ilo§ciowemu opisowi ba-
dania dystrofiny. Leczenie przyczyn dystrofii mieSniowej jest
niemozliwe, mozna jedynie przedtuzy¢ i poprawic¢ jako$¢ zycia
chorego. Najbardziej skutecznym lekiem sa kortykosteroidy,
ktore hamuja proces zapalny w mie$niach, a w rezultacie zwiek-
sza sie ich masa, poprawia sprawnos$c¢ ruchowa oraz pojemnos¢
oddechowa ptuc chorego [13]. Niestety przy dtugotrwatym sto-
sowanie tych lekdw moga pojawic sie skutki uboczne (nadmier-
ny przyrost wagi ciata, pogtebienie zmniejszenia zawartosci
masy tkanek kostnych, co prowadzi do ztaman kosci) [14].

PROBLEMY FIZYCZNE

Ze wzgledu na uogélniony charakter dystrofii miesniowej Du-
chenne’a chory w miare postepu choroby do$wiadcza proble-
moéw wynikajacych z zaburzen pracy najwazniejszych uktadéw
organizmu, w tym krwiono$nego, pokarmowego i oddechowe-
go. Wymaga zatem indywidualnej, specjalistycznej opieki, kto-
rej zadaniem jest wczesne wykrywanie objawéw i zapewnienie
mozliwie najlepszego stanu pacjenta.

Opieka kardiologiczna obejmuje przede wszystkim zapobiega-
nie, wczesne rozpoznawanie i leczenie kardiomiopatii. U cho-
rych z DMD czesto rozwijajg sie zaburzenia rytmu w postaci ta-
chykardii i zaburzen czynno$ci skurczowej mie$nia sercowego.
W konsekwencji prowadzi to do pogtebiajacej sie dusznosci wy-
sitkowej, ostabienia i pogorszenia sprawnosci fizycznej. W za-
awansowanym stadium choroby mogg wystapi¢ symptomy, ta-
kie jak: napadowa duszno$¢ nocna i zast6j nad polami ptucnymi,
$wiadczace o niewydolno$ci lewokomorowej, a w przypadku
prawokomorowej: obrzeki, przesieki w jamach ciata, przepet-
nienie zyt szyjnych, powiekszenie watroby i $ledziony. W przy-
padku kardiomiopatii rozstrzeniowej, prowadzacej do nieod-
wracalnej dysfunkcji mie$nia sercowego, mozliwa jest jedynie
poprawa jakosci zycia chorego [15, 16]. Ze wzgledu na zmiany
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degeneracyjne w obrebie mie$ni i unieruchomienie, znaczacym
problemem u chorych jest zagrozenie zakrzepowo-zatorowe.
Natomiast dtugotrwata terapia glikokortykosteroidami pro-
wadzi do powiktan, takich jak: otyto$¢, nadci$nienie tetnicze
i przerost mie$nia sercowego [17].

Problemy fizyczne w zakresie uktadu pokarmowego obejmuja
refluks Zotagdkowo-przetykowy, zaparcia, rozdecie Zotadka i je-
lit, ktére w znacznym stopniu pogarszaja jako$¢ zycia chorego.
Zarowno w ich nastepstwie, jak i wskutek unieruchomienia, za-
burzen w uktadzie oddechowym i krazenia, moze rozwinga¢ sie
stan niedozywienia. Podstawg zapobiegania niedozywieniu jest
zapewnienie wtasciwej, zbilansowanej diety, suplementacji wi-
tamin i mineratéw, w szczegdlno$ci wapnia i witaminy D oraz
odpowiedniej podazy biatka. Stosowanie glikokortykosterydow
moze wpltywac na nadmierny przyrost wagi u pacjentéw z DMD.
Niezmiernie wazna jest zatem regularna ocena masy ciata i BMI
oraz utrzymanie tych wskaznikéw miedzy 10. a 85. percentylem.

W zaawansowanym stadium choroby, wraz z ostabieniem mie-
$ni gardta, moze rozwina¢ sie dysfagia. Zbyt pdZno rozpoznana
prowadzi do powiktan w postaci zakrztuszenia badz zachty-
stowego zapalenia ptuc. Nasilone zaburzenia potykania i nie-
mozno$¢ zapewnienia choremu odpowiedniego odzywienia
i nawodnienia drogga doustnga sg wskazaniem do wprowadzenia
zywienia dojelitowego przez gastrostomie odzywcza [1].

W miare postepu choroby pogarsza sie funkcja mie$ni oddecho-
wych, czego skutkiem sg postepujgce zaburzenia oddychania,
zaleganie wydzieliny w drogach oddechowych, nieskuteczny
kaszel. Aby wcze$nie méc wykry¢ nieprawidtowosci, nalezy co
najmniej raz w roku przeprowadza¢ badanie spirometryczne
z pomiarem pojemnosSci zyciowej ptuc, a takze regularne, nie-
inwazyjne pomiary pulsoksymetrem. W poczatkowym stadium
o zaburzeniach oddechowych moga $wiadczy¢ czestsze i dtuzej
trwajace infekcje gérnych i dolnych drég oddechowych, sennos¢
i zmeczenie. U chorego pojawia sie ptytki oddech, uczucie kota-
tania serca, trudnosci z dokanczaniem zdan. Problemy z oddy-
chaniem zaczynaja sie w nocy, chory czesto sie budzi i ma trud-
nosci w zasypianiu. Z czasem dusznos$¢ nasila sie takze w ciggu
dnia. W przewlektej niewydolnos$ci oddechowej konieczne staje
sie zapewnienie wentylacji wspomaganej poczatkowo metodg
nieinwazyjna, a jezeli ta metoda nie wystarcza, wykonuje sie
tracheostomie. W przypadku zastosowania terapii tlenem na-
lezy monitorowac¢ poziom gazéw w krwi, aby zapobiec groma-
dzeniu sie dwutlenku wegla w organizmie na skutek obnizZenia
napedu oddechowego. W celu ochrony pacjenta przed infekcja-
mi zaleca sie coroczne szczepienia przeciw grypie oraz pneumo-
kokowemu zapaleniu ptuc [5, 16, 18].

Interwencje chirurgiczne u pacjentéw z BMD ze wzgledu na
zwiekszone ryzyko powiktan nalezy przeprowadzac¢ w szpita-
lach o wysokim stopniu referencyjnosci, a przed zabiegiem ko-
nieczna jest wnikliwa ocena stanu uktadu oddechowego i serca.
Nie nalezy stosowac sukcynylocholiny i gazéw anestetycznych,
gdyz moga one doprowadzi¢ do hipertermii ztosliwej lub hiper-
kaliemi - bezposrednio zagrazajacych zyciu [17].

Niezwykle wazna role w leczeniu dystrofii mieSniowej peinia
odpowiednio wcze$nie podjete i regularnie prowadzone dziata-
nia rehabilitacyjne, ktére moga wptynaé znaczaco na poprawe
jakoSci zycia pacjenta i op6zni¢ postep choroby. Ich celem jest
utrzymanie zakresu ruchu i symetrii w stawach, zapobieganie
przykurczom, odlezynom oraz trwatym znieksztatceniom kon-
czyn. Cwiczenia powinny byé¢ prowadzone przynajmniej 2-3
razy w tygodniu oraz dostosowane indywidualnie do kazdego
pacjenta po przeprowadzeniu wczes$niejszych, doktadnych ba-
dan. Badania nalezy powtarza¢ okresowo w celu korygowania
planu rehabilitacji. Z czasem konieczne jest zapewnienie cho-
remu sprzetu rehabilitacyjnego w postaci: ortez, tusek, wozka
elektronicznego, pionizatoréw [16].

PROBLEMY PSYCHICZNE

Choroba powoduje u dziecka zaburzenie dobrego samopoczu-
cia. Zle wptywa to na jego rozwdj psychoruchowy, pozbawia go
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radosci i beztroski kojarzonej z okresem dziecinistwa. Przewle-
kle chore dziecko ma poczucie utraty bezpieczenstwa, ktore
moze objawiac sie lekiem, przygnebieniem lub gniewem [19].

Chcac udzieli¢ mu pomocy, nalezy posiada¢ wiedze o mechani-
zmach obronnych, ktére utatwiaja przystosowanie sie do cho-
roby przewlektej. Nalezg do nich: racjonalizacja, kompensacja,
przewarto$ciowanie oraz zaprzeczanie. Gdy jednak mecha-
nizmy te utrzymujg sie zbyt dtugo, moga utrudnia¢ adaptacje
dziecka do choroby i leczenia. Istnieje réwniez grupa mechani-
zmo6w obronnych, ktére wptywaja niekorzystnie na przystoso-
wanie do choroby. S3 to: zachowania agresywne, regresja, rezy-
gnacja, ttumienie oraz fantazjowanie [17].

Choroba dziecka jest réwniez ciezkim do§wiadczeniem dla jego
rodzicéw oraz rodzenstwa. W przypadku dystrofii miesniowej
dodatkowym obciaZeniem psychologicznym jest fakt, ze choro-
ba ta ma charakter dziedziczny. Moze wywotywac¢ to konflik-
towe sytuacje w rodzinie, wyzwala¢ w jej cztonkach poczucie
winy i frustracje. Problemy psychiczne dotycza szczegdlnie ro-
dzenstwa chtopcéw chorujgcych na DMD. Ich sytuacja zyciowa
jest silnie obcigzajaca emocjonalnie. Z drugiej strony mozna
u nich zaobserwowac szybszy rozwdj osobowy. Odczuwajg oni
potrzebe zaangazowania sie w opieke chorego [17].

Rodzina dziecka niepetnosprawnego powinna wspéipracowaé
z soba, wykazywaé zrozumienie dla chorego dziecka, znajdo-
wacé pozytywne cechy zaistniatej sytuacji. Ich zachowanie ma
ogromny wptyw na dziecko, ktére zmaga sie z chorobg przewle-
kia. Postawy rodzicéw w stosunku do chorego dziecka mozna
podzieli¢ na:

* postawe nadopiekunicza - rodzice chcg za wszelka cene wy-
nagrodzi¢ dziecku cierpienie zwigzane z choroba;

e postawe pozornej akceptacji - rodzice starajg sie wspierac
swoje dziecko, lecz robia to tylko pozornie. W rzeczywisto-
$ci przerzucajg opieke nad swoim dzieckiem na inne osoby
badz instytucje;

e postawe nadmiernie wymagajaca - rodzice wymagaja od
dziecka rzeczy, ktére sa ponad jego mozliwosci;

* postawe akceptacji - jest ona prawidtowa. Rodzice akcep-
tuja swoje chore dziecko takim, jakie ono jest. Dbaja o jego
poczucie bezpieczenstwa i zadowolenie z siebie.

Odpowiednia postawa opiekunéw dziecka ma za zadanie za-
pewni¢ mu wtasciwe warunki rozwoju, pomimo choroby. Bar-
dzo istotna jest akceptacja i wzmacnianie wiary dziecka w jego
mozliwo$ci. Stawiane mu zadania powinny by¢ dopasowane do
jego ograniczen, bedacych skutkiem choroby [17, 20].

WSPARCIE SPOLECZNE

Zdiagnozowanie przewlektej, $miertelnej choroby u dziecka
catkowicie zmienia zycie codzienne oséb z najblizszego oto-
czenia. Konieczno$¢ szczegoélnej opieki nad chorym cztonkiem
rodziny czesto jest zwigzana z ograniczeniem dochodéw. Sytu-
acja ta jest wynikiem rezygnacji z pracy zawodowej co najmniej
jednego z rodzicéw oraz wysokich kosztéw leczenia. To z kolei
moze sie przyczyni¢ do pogorszenia sytuacji materialnej i spo-
tecznej. Cztonkowie rodziny narazeni sg na dtugotrwate odczu-
wanie silnych emocji. W zwigzku z tym wazne jest zapewnienie
wsparcia réznych stuzb dla catej rodziny, m.in. opieki medycz-
nej, pomocy socjalnej, a w szczego6lnosci psycho-pedagogicznej
[21]. Pojecie wsparcia z 1982 r. okre$la, iz: ,Jest to pomoc do-
stepna dla jednostki w sytuacjach trudnych, stresowych” [22].

Gtéwne rodzaje wsparcia to:

¢ wsparcie emocjonalne - obejmuje wystuchanie i zrozumie-
nie nadawcy. Dziatanie to ma na celu zaspokojenie potrzeby
bezpieczenstwa i akceptacji. Umozliwia wzmocnienie wiezi
spotecznej oraz poprawia zdrowie psychiczne osoby chorej
irodziny [21];

¢ wsparcie informacyjne - polega na udzielaniu niezbednych
informacji oraz odpowiedzi na pytania [22]. Gléwnie obej-
muje pomoc w rozwigzywaniu probleméw socjalno-byto-
wych i prawnych, mozliwosciach uzyskania pomocy funda-
cji badz wsparcia przez panstwo [21];
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e wsparcie materialne - obejmuje konkretne wsparcie rze-
czowe [22];

e wsparcie rehabilitacyjne - obejmuje pomoc w zakresie za-
opatrzenia dziecka w niezbedny sprzet rehabilitacyjny. Po-
lega takzZe na przystosowaniu miejsca zamieszkania do ak-
tualnych potrzeb. Niezbedne jest wsparcie specjalistow oraz
zaangazowanie cztonkéw rodziny w rehabilitacje chorego
w warunkach domowych [21].

Wsparcie moze mie¢ charakter formalny, jest ono udzielane
przez instytucje i specjalistéw oraz nieformalny. Ta forma na-
tomiast angazuje krewnych, przyjaciét, wolontariuszy oraz
grupy wsparcia. Odznacza sie wystepowaniem zwigzkéw emo-
cjonalnych i uczuciowych miedzy obiema stronami. Polega na
wymianie do§wiadczen, wzajemnej pomocy oraz zaspokojeniu
potrzeby przynaleznosci [21].

Istnieje wiele grup wsparcia, wéréd nich znajduja sie organiza-
cje zrzeszajace rodziny dzieci chorych na DMD. Jedna z nich jest
Fundacji Parent Project Muscular Dystrophy. Zostata zatozona
w 2009 r. przez rodzicéw chtopcéw cierpiacych na to schorze-
nie. Gt6wna misjg fundacji jest zgromadzenie rodzin zmagaja-
cych sie z dystrofiag mieSniowg oraz wspolne rozwigzywanie
codziennych probleméw [23]. Kolejng grupa wsparcia jest po-
zarzadowa organizacja o zasiegu ogélnokrajowym - Polskie To-
warzystwo Choréb Nerwowo-Mie$niowych zatozone w 1988 .,
ktoére zrzesza ponad 1200 oséb. Gtéwnym celem tej organizacji
jest poprawienie sytuacji ludzi chorujgcych na schorzenia ner-
wowo-mie$niowe [24].

Udzielanie wzajemnej pomocy wszystkim cztonkom rodziny
przez specjalistéw i organizacje, a takze wsparcie materialne
i finansowe jest niezbedne w dtugotrwatym procesie leczenie
chorego dziecka. Zaangazowanie grupy oséb utatwia udzielanie
pomocy przez zapobieganie wystapienia nadmiernego obciaze-
nia fizycznego i psychicznego jednostki [21, 25, 26].

ROLA PIELEGNIARKI

¢ Edukacjarodziny i pacjenta w zakresie istoty choroby, przy-
czyn, leczenia, rokowania, postepowania w stanach nagtych.

e Zapewnienie pacjentowi pomocy przy wykonywaniu czyn-
nosci dnia codziennego, a w przypadku postepu choroby na-
wet w podstawowych czynnos$ciach.

¢ Obserwacja pacjenta dotyczaca wystepowania nadmiernej
meczliwosci mie$ni podczas wysitku, pory dnia, kiedy naj-
czesciej wystepuje, i czynnikdéw nasilajgcych objawy zme-
czenia (infekcje, aktywnosg, stres).

+ Wykonywanie z pacjentem usprawniajacych ¢wiczen ogoél-
noustrojowych, wzmacniajacych, izometrycznych, czyn-
nych, biernych, oddechowych w zaleznosci od etapu i nasi-
lenia choroby.

e Zapobieganie zadtawieniu sie pacjenta podczas spozywania
positkéw przez ocene zdolno$ci chorego w potykaniu pozy-
wienia, karmienie w pozycji wysokiej lub pétwysokiej, po-
zostawienie pacjenta w takiej pozycji przez co najmniej 30
minut po positku i obserwowanie jego zachowania.

¢ Dobranie konsystencji pokarmu i sposobu karmienia do
drogi podawania pokarmu (zZywienie doustne, przez zgteb-
nik, gastrostomie, pozajelitowe), czeste podawanie matych
porcji cieptych pokarmoéw.

+ Wykonywanie toalety jamy ustnej rano, wieczorem i po kaz-
dym positku.

¢ Obserwacja pacjenta dotyczaca wystapienia mozliwych po-
wiktan oddechowych i krazeniowych przez obserwacje,
kontrole tetna, temperatury, ci$nienia, saturacji, ocene Zre-
nic i Swiadomosci.

e Utrzymanie drozno$ci drég oddechowych przez stosowanie
opukiwania klatki piersiowej, oklepywania, wykonywania
¢wiczen oddechowych, utozenie pacjenta w pozycji drenazo-
wej, oproznienie ze $liny i wydzieliny z drzewa oskrzelowego.

e Wsparcie i motywowanie chorego do kontynuacji wykony-
wania ¢wiczen, nauki, utrzymania kontaktu ze znajomymi,
réwie$nikami.

¢ Poinformowanie rodziny, jak nalezy dostosowa¢ mieszkanie
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do potrzeb chorego (stosowanie dywandéw antyposlizgowych
zamontowanych na state, wyeliminowanie progéw, zamonto-
wanie uchwytéw w tazience, zakup sprzetu i specjalistycznego
16zka w zaleznosci od sytuacji finansowej rodziny, zagwaran-
towanie pelnego siedziska pod prysznic lub w wannie) [21].

¢ Przekazanie informacji na temat istniejacych grup wspar-
cia (Polskie Towarzystwo Choréb Nerwowo-Mie$niowych,
Fundacji Parent Project Muscular Dystrophy) oraz mozliwo-
$ciach pomocy finansowej [27-30].

PODSUMOWANIE

Najczesciej wystepujacymi chorobami uktadu mie$niowego sa
dystrofie mie$niowe. Termin , dystrofia“ w jezyku starogreckim
oznacza ,Zle odzywiony”. Choroba ta nalezy do grupy schorzen,
w ktérych proces zwyrodnieniowy przebiega wewnatrz wito-
kien mie$niowych mie$ni poprzecznie prazkowanych oraz tkan-
ki tacznej. Charakteryzuje sie zanikiem masy mie$niowej oraz
postepujacym ostabieniem mie$ni szkieletowych, ktérych funk-
cjonowanie jest zalezne od woli, w obszarze tym nie wystepuja
zaburzenia czucia. Po raz pierwszy zostata okreslona w 1908 r.
przez Howarda terminem wrodzonej dystrofii mie$niowe;j.

Do najczesciej spotykanych form dystrofii nalezy dystrofia
mie$niowa Duchenne‘a, opisana przez francuskiego neurologa
Duchenne‘a oraz w Anglii przez Mayrona w 1861 r. Odpowie-
dzialna za jej wystapienie jest mutacja genu, a w konsekwencji
niedobor biatka dystrofiny. Ze wzgledu na sposéb dziedziczenia
choroba ta dotyczy gtéwnie chtopcow.

Dystrofia miesniowa Duchenne’a jest choroba o charakterze po-
stepujacym. Objawy kliniczne pojawiaja sie zazwyczaj w poczat-
ku pierwszej dekady zycia (2.-4. r.z.). U dziecka z tym schorze-
niem obserwuje sie chodzenie na palcach, kotysanie w biodrach,
chéd kaczkowaty, czestsze upadki podczas chodzenia po ptaskim
podtozu, szybsza meczliwo$¢, ostabienie i zanik mie$ni prze-
biegajacy symetrycznie, zajmujac na poczatku mie$nie obreczy
miedniczej, a w nastepnej kolejnosci obreczy barkowej. W za-
awansowanym stadium choroby widoczny jest symetryczny za-
nik barkéw i ramion, posladkéw i ud, a topatki sg skrzydiowate.
Zwykle zaobserwowa¢ mozna przerost miesni tydek, nastepuje
réwniez ostabienie odruchéw giebokich. Po unieruchomieniu
chorego powstaja przykurcze w stawach biodrowych, kolano-
wych, tokciowych oraz innych. Nastepnie dochodzi do rozwoju
postepujacej niewydolnosci oddechowej i zaburzen krazenia.

Stezenie kinazy keratynowej (CK lub CPK) w surowicy krwi jest
najbardziej czutym wskaznikiem uszkodzenia mie$nia. Naj-
doktadniejszym badaniem pomocnym w rozpoznaniu choréb
mies$ni i ich réznicowaniu jest badanie mikroskopowe wycinka
mies$nia. Wraz z postepem choroby coraz wiecej wtékien mie-
$niowych ulega zanikowi, a na ich miejsce rozrasta sie tkanka
taczna i nastepuje przyrost tkanki ttuszczowej. Pewne rozpo-
znanie dystrofii Duchenne’a mozliwe jest dzieki jakoSciowemu
iilo§ciowemu opisowi badania dystrofiny.

Niemozliwe jest leczenie przyczyn dystrofii mie$niowej, mozna
jedynie przedtuzyc i poprawic jakos¢ zycia chorego. Najbardziej
skutecznym lekiem sa kortykosteroidy, ktére hamuja proces
zapalny w mies$niu, ale niestety majg niekorzystne dla chorego
dziatanie uboczne.

Ze wzgledu na postepujacy charakter choroby Duchenne’a pa-
cjent zmaga sie z licznymi problemami wynikajacymi z pogor-
szenia funkcjonowania wielu uktadéw organizmu. Szczegdlnie
istotnym zadaniem zespotu terapeutycznego jest wczesne roz-
poznawanie trudnosci w oddychaniu, zaburzen rytmu serca,
objawow niewydolno$ci prawokomorowej i lewokomorowe;j,
a takze dysfagii. Rbwnie wazne jest zapobieganie powiktaniom
w postaci niedozywienia, zakrzepicy i zapalenia ptuc. Odpo-
wiednio podjete interwencje i leczenie oraz wdrozenie dziatan
rehabilitacyjnych od najmtodszych lat moze w znacznym stop-
niu op6zni¢ rozwoj choroby, ztagodzi¢ jej objawy, a tym samym
poprawi¢ komfort zycia pacjenta i jego bliskich.

Choroba dziecka wptywa na zaburzenie dobrostanu psychicz-
nego zaréwno jego, jak i rodziny. Istotne jest wypracowanie
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prawidtowych mechanizméw obronnych, ktére pomoga dziec-
ku poradzi¢ sobie z choroba. Rodzice powinni wyraza¢ akcep-
tacje w stosunku do swojego chorego dziecka, wzmacnia¢ jego
wiare w siebie i w swoje mozliwosci.

Waznym aspektem w leczeniu DMD jest wsparcie spoteczne.
Utatwia ono zmagania z codziennymi trudno$ciami, ktére wyni-
kaja z wystapienia przewlektej, postepujacej choroby u dziecka.
Rozbudowany schemat pomocy formalnej znacznie poprawia
komfort zycia chorej osoby, rodziny oraz oséb z najblizszego
otoczenia. Wzrost poziomu wiedzy wsrdd spoteczenstwa przy-
czynia sie do zwiekszenia zakresu pomocy nieformalne;j.

Rola pielegniarki w przypadku pacjentéw z dystrofia mie$nio-
wa jest bardzo istotna. Pielegniarka przede wszystkim petni
role edukacyjna. Pacjent, a takze jego rodzina powinni by¢ poin-
formowani o istocie choroby, przyczynach, leczeniu, rokowaniu,
grupach wsparcia oraz mozliwos$ci uzyskania pomocy finanso-
wej. Waznym aspektem jest przekazanie informacji rodzinie,
jak nalezy przygotowa¢ mieszkanie dla chorego, na co zwrdcié
szczegb6lng uwage, jaki sprzet i typ t6zka bedzie wymagany dla
poprawy zdrowia, sprawnos$ci i komfortu pacjenta. Powinna
ona takze pelni¢ role opiekuncza wzgledem chorego. Bardzo
wazna jest obserwacja pacjenta dotyczgca wystepowania obja-
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woOw zagrazajacych zyciu, takich jak: zadtawienie sie, mozliwe
powiktania oddechowe i krazeniowe czy pomiar podstawo-
wych parametréow zyciowych. Obowigzkiem pielegniarki jest
pomoc pacjentowi przy ztoZonych, a w miare postepu choroby,
podstawowych czynnos$ciach dnia codziennego, zachecanie
oraz nadzorowanie pacjenta przy wykonywaniu ¢wiczen og6l-
noustrojowych i oddechowych, zapewnienie choremu mozliwie
jak najlepszego komfortu i opieki. Wazne jest zapewnienie pa-
cjentowi wsparcia oraz motywowanie go do nauki, rehabilitacji
i podtrzymywania kontaktéw interpersonalnych.

WNIOSKI

Dystrofia mie$niowa Duchenne‘a jest choroba rzadka, a liczba
dostepnych informacji w zakresie opieki nad pacjentem z tym
schorzeniem niewielka. Posiadana przez pielegniarki wiedza
oraz ich rola w zakresie sprawowanej nad chorym i jego rodzi-
ng opieki jest istotna. Opiekunowie dziecka wymagajg wszech-
stronnej pomocy nie tylko medycznej, ale rowniez finansowej,
edukacyjnej czy wsparcia spotecznego. Niniejsza praca moze
postuzy¢ jako zrédto podstawowej wiedzy na temat choroby
oraz metod postepowania na r6znych etapach jej rozwoju.
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