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RIJETKA NASLJEDNA AUTOSOMNO
DOMINANTNA BOLEST

BOLEST UZROKOVANA GENETSKIM
POREMECAJEM

UZROKOVANA JE EKSPANZIJOM -
PONAVLJANJEM GCG PONOVKA GENA KOJI

KODIRA STANICNI PROTEIN PABPNI NA
KROMOSOMU 14

BOLEST POGAPA I MUSKARCE I ZENE

JAVLJA SE U DOBI IZMEDU 401 60 GODINE

PREVALENCIJA:

1:100,000 U EU

e SLABOST MISICA OKA I e SLABOST ZDRIJELA
GORNJIH KAPAKA

o UTJECE NA VID « PROBLEMI S
GUTANJEM I
GOVOROM

e KAKO BOLEST POLAKO NAPREDUJE SLABOST
MISICA MOZE SE PROSIRITI U VRAT I RAMENA

e S VREMENOM MOZE UTJECATI NA MISICE NOGU I
RUKU
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SLABOST OCNIH MISICA

SLABOST MISICA ZDRIJELA I JEZIKA

SLABOST MISICA DONJIH EKSTREMITETA

SLABOST JEZIKA I ZADRZAVANJE SLINE

SLABOST MISICA LICA

SLABOST MISICA GORNJIH EKSTREMITETA

PTOZA: OSLABLJEN VID, OPUSTENI KAPCI,
OGRANICEN POGLED PREMA GORE

DISFAGIJA: POTESKOCE S GUTANJEM,
GUSENJE

OSLABLJENA SNAGA, PROBLEMI S
MOBILNOSCU, NARUSENA RAVNOTEZA,
PROMJENE U HODU

DISARTROFONIJA: POTESKOCE U GOVORU

OTEZANE FACIJALNE EKSPRESIJE
(SMIJANJE, MRSTENJE..)

OSLABLJENA SNAGA I POKRETLJIVOST



¢ OTEZANO GUTANJE (DISFAGIJA) HRANE I TEKUCINE UKLJUCUJUCI I SLINU UOBICAJENO JE KOD
OPMD. AKO JE DISFAGIJA TESKA, POSTOJI OPASNOST OD ASPIRACIJE, STO POVECAVA RIZIK OD
INFEKCIJE PLUCA (ASPIRACIJSKE PNEUMONIJE), KOJA ZAHTIJEVA HITNO ANTIBIOTSKO
LIJECENJE

e OSIM ASPIRACIJE POSTOJI RIZIK I OD GUSENJA HRANOM AKO SE HRANA DOVOLJNO DOBRO NE USITNI
(PROZVACE) ILI AKO SU KOMADI PREVELIKI

¢ AKO DISFAGIJA SVAKODNEVNO OTEZAVA HRANJENJE PREPORUCUJE SE HRANJENJE PREKO NAZOGASTRICNE
SONDE ILI PEG-A (PERKUTANE ENDOGASTRICNE GASTROSTOME)




SPECIJALISTICKI PREGLEDI

KRVNI TESTOVI

EMNG
(ELEKTROMIONEUROGRAFIJA)

DNK ANALIZA

BIOPSIJA MISICA

DIJAGNOSTICIRANJE
OPMD

e U SPECIJELISTICKE PREGLEDE SE UBRAJAJU

NEUROLOSKI I OFTALMOLOSKI PREGLEDI KAO 1
ORL TESTOVI

e KRVNI TESTOVI SLUZE KAKO BI SE ISKLJUCILA

DRUGA STANJA

+ BIOPSIJA NIJE NUZNA AKO DNK ANALIZA

POTVRDUJE DIJAGNOZU



LIJECENJEI
REHABILITACIJA

FARMAKOLOSKO BOTULINUM TOXIN - ZA PROSIRENJE I OPUSTANJE JEDNJAKA
LIJECENJE

KIRURSKO BLEFAROPLASTIKA - KIRURSKO ZATEZANJE I PODIZANJE GORNJIH
LIJECENJE KAPAKA

RADNA RADNA TERAPIJA MOZE OLAKSATI NACIN HRANJENJA TE IZVRSAVANJE
TERAPIJA SVAKODNEVNIH AKTIVNOSTI

FIZIKALNA VJEZBE ZA ODRZAVANJE I JACANJE MUSKULATURE, VJEZBE BALANSA,
TERAPIJA KORISTENJE ORTOPEDSKIH POMAGALA
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LIJECENJEI
REHABILITACIJA

PSIHOLOSKO
SAVJETOVANJE

LOGOPEDSKA
TERAPIJA

PSIHOLOSKA PODRSKA OBOLJELOM U SUOCAVANJU S BOLESTI

S OBZIROM DA SE OKULOFARINGEALNA MISICNA DISTROFIJA JAVLJA
NAKON 40. GODINE MOGU SE POJAVITI POTESKOCE PRI GOVORU I
GUTANJU. STOGA SE SAVJETUJE LOGOPEDSKA TERAPIJA KOJA
UKLJUCUJE:

e ISPRAVLJANJE GOVORNE SMETNJE, POMOC PRI PREVLADAVANJU
JEZICNIH TESKOCA

PRAVILNIM I REDOVITIM PROVODENJEM REHABILITACIJSKIH TEHNIKA, S
VREMENOM DOLAZI DO PROMJENA U FIZIOLOGIJI GUTANJA. NEKE SU OD
REHABILITACIJSKIH TEHNIKA:

o VJEZBE ZA JACANJE OROFACIJALNE MUSKULATURE (MISICI LICA I
USTA) I SNAGE JEZIKA

« VJEZBE ZA JACANJE KORIJENA JEZIKA
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DRUSTVO DISTROFICARA ZAGREB
Zagreb, Dalmatinska 1
tel.: 0148 48 908
IBAN: HR 60 2360000 1101462323
OIB: 79315449004

‘ ﬁ Brosura je izradena u sklopu programa “Mostovi za psihosocijalnu @ https://www.ddz.hr/

i R podrsku misiénoj distrofiji ” financiranog od strane Ministarstva
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