KADA POSUMN.JATI NA DUCHENNEOVU MISICNU DISTROFIJU (DMD)?

RANA DIJAGNOZA VRLO JE VAZNA'2

Pravovremeno lijecenje moZe

Simptomi se obicno javljaju Dijagnoza moZe kasniti poboljsati ishode i odgoditi

napredak bolesti'?*

izmedu 2. i 3. godine Zivota' i do 30 mjeseci’

PREPOZNAJTE ZNAKOVE

KLJUCNI RANI ZNAKOVI BOLESTI:

e (esto padanje

SLABOST MISICA NAJCESCI JE
SIMPTOM DMD-a’

e Poteskoce u tréanju i penjanju po stepenicama
Nemogucnost zatvaranja ociju na silu
9 )2 ocl ® (Gowerov manevar (osobito ako dijete ima gegajuci hod)

Oslabljeno pucenje usana PR 4 o ] - a
Nemogucnost podizanja glave iz @&
leZeceg poloZaja (na trbuhu/ledima) @ i

L {
Ustajanje iz stolice uz pomoc ruku € ‘ |
Gegajuci hod Odgurivanje od poda i ,penjanje” po nogama za postizanje stajaceg polozaja®

Hiperekstenzija koljena prilikom hodanja KASNJENJE U RAZVOJU TREBA
POTAKNUTI SUMNJU NA DMD'

Nemogucnost podizanja stopala
prilikom hodanja

Hodanje na prstima

Adaptirano prema Amato 2015° Kasni pocetak govora  Kasni pocetak hodanja (> 18 mjeseci)
STO UCINITI AKO SUMNJATE NA DMD AKO SU MISICI, SJETITE SE DMD-A

1. KRVNE PRETRAGE m KASNI POCETAK HODANJA
PoviSene razine kreatin kinaze (CK) odraZavaju 0 NEOBICAN HOD
oStecenje misica pa se preporuCuju pretrage u e KASNI POCETAK GOVORA
primarnoj zdravstvenoj skrbi?

B o HITNE PRETRAGE CK

2. SPECIJALISTICKI PREGLED o OMOGUCUJU
Za konacnu dijagnozu potreban je posjet specijalistu G P AT T
pedijatrijskom neurologu koji se bavi
neuromuskularim bolestima’ Adapirano prema Van Ruiten 20142

S DMD-om

PTC) ®MEDIS
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$TO UCINITI AKO SUMNJATE NA DUCHENNEOVU
MISICNU DISTROFIJU (DMD)

PREPOZNAJTE ZNAKOVE'

Q000

Znakovi slabosti Ne hoda s Kasni pocetak Neobjasnjiv porast Znakovi Gowerova
PROMATRAJTE misica 18 mjeseci govora razine transaminaza manevra

NARUCITE TEST KREATIN KINAZE (CK)>*

PoviSene vrijednosti CK odraZavaju ostecenje misica [’Ja se preporucuju
pretrage u primarnoj zdravstvenoj skrbi?*

Znatan porast vrijednosti CK zahtijeva upucivanje 8l " iednosti CK
specijalistu pedijatrijskom neurologu koji se bavi 1393 p qnv/lsege vrje /”05 i bio ie pratiti
NAPRAVITE PRETRAGE neuromuskularnim bolestima® e e e

UPUTITE SPECIJALISTU PEDIJATRIJSKOM NEUROLOGU'

Za potvrdu dijagnoze potrebna je:

1. KLINICKA PROCJENA' 2. GENETSKA PROCJENA'47 3. BIOPSIJA MISICA

Ukljucuje preglede
neuromuskulamog i

MLPA utvrduje velike genetske Utvrduje prisutnost/nepostojanje
mutacije u genu za distrofin proteina distrofina*
Genetsko sekvenciranje gena za
U PUTITE *Potrebne su i genetske pretrage distrofina’ dlSthfI.n utvrdule._mq e genetSke
MLPA, metoda visestrukog umnazanja vezanih sondi mutacije /mutacuejednog

SPECIJALISTU nukleotida

koStanog sustava

RANA DIJAGNOZA ZNACI:

Najraniji moguci pocetak Upis u registre istraZivanja Savjetovanje oko
lijecenja, Sto poboljsava ishode i klinicke studije? planiranja obitelji?
i moZe usporiti napredovanje
NJEGA i

S DMD-om

PTC) ®MEDIS
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