LXXV. EVFOLYAM 22. SZAM

2511-2620. OLDAL

2025. december 10.

EGESZSEGUGY!

KOZLONY

A BELUGYMINISZTERIUM HIVATALOS LAPJA

TARTALOM

I.RESZ
Személyi rész

Il. RESZ
Torvények, orszaggyulési hatarozatok,
koztarsasagi elnoki hatarozatok,
kormanyrendeletek és -hatarozatok,
az Alkotmanybirésag hatarozatai

380/2025. (XII. 3.) Korm. rendelet az egészségligyi szolgal-
tatdsok Egészségbiztositasi Alapbdl torténd finansziro-
zasanak részletes szabalyairdl szél6 43/1999. (lll. 3.)
Korm. rendelet és az egészséglgyi ellatorendszer fej-
lesztésérdl szol6 2006. évi CXXXII. térvény végrehajta-
sarél szold 337/2008. (XII. 30.) Korm. rendelet médosi-

tasarol 2512

Ill. RESZ
Miniszterelnoki, egészségiigyért felel6s miniszteri
és egyéb miniszteri rendeletek
és utasitasok

47/2025. (XI1. 3.) BM rendelet a termékenységet elésegitd,
illetve helyredllité orvoslas keretében nyujtott egész-
ségugyi szolgdltatdsokkal 6sszefliggd miniszteri rende-

letek moédositasarol 2514

IV. RESZ
Utmutaték

V.RESZ
Kozlemények
A Bellgyminisztérium egészségiigyi szakmai irdnyelve
a Duchenne- és Becker-féle izomdisztréfia klinikuma-

rél, kezelésérél és gondozasarol 2519
A Bellgyminisztérium egészséguigyi szakmai irdnyelve

a kompulziv szexudlisviselkedés-zavar és problémas

pornografiahasznalat kezelésérdl 2580
A Nemzeti Népegészséguigyi és Gyogyszerészeti Kozpont

palyazati felhivasa kdzforgalmu gyogyszertar létesité-

sére 2615

VI. RESZ
A Nemzeti Egészségbiztositasi Alapkezel6
kozleményei

VII. RESZ
Vegyes kézlemények

Palyazati hirdetmény betdlthetd allasokra .........ccoveveerveceennne 2617



22.5z3m EGESZSEGUGYI KOZLONY 2519

. RESZ
Utmutatok

V.RESZ
Kozlemények

A Beliigyminisztérium egészségligyi szakmai iranyelve
a Duchenne- és Becker-féle izomdisztréfia klinikumarol, kezelésérél és gondozasarol

Tipusa: Klinikai egészségligyi szakmai iranyelv
Azonosito: 002094
Ervényesség idotartama: megjelenést kdvet6 3 évig érvényes

I. IRANYELVFEJLESZTESBEN RESZT VEVOK

Tarsszerzo Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

1. Csecsemé- és gyermekgydgyaszat Tagozat
Dr. Bereczki Csaba, csecsemd- és gyermekgydgyasz, intenziv terapia, nephroldgia, csecsemo- és gyermekgydgyaszat,
klinikai farmakoldgia szakorvosa, elndk (2024. december 9-ig), tarsszerzé
Dr. Nagy Aniké Ph.D., csecsem&- és gyermekgydgyasz, gyermeksiirgésségi orvostan, egészségbiztositds szakorvosa,
gasztroenteroldgus, elnok

Fejleszt6 munkacsoport tagjai:

Dr. Czovek Dorottya, gyermek-tlid6gyogydsz, csecsemé- és gyermekgydgyasz szakorvos, tarsszerzé

Félegyhazi Edina, dietetikus, okleveles taplalkozastudomanyi szakember, tarsszerzé

Dr. Gacs Zsdfia, csecsemO- és gyermekgyogyasz, endokrinoldgus, tarsszerzd

Dr. Gergely Anita, anesztezioldgia-intenziv terdpia szakorvosa, csecsemé- és gyermekgydgydszati intenziv terapia
szakorvosa, palliativ ellato, tarsszerzé

Dr. Gyiiriis Eva, csecsemé- és gyermekgydgyasz, gyermektiidégydgyasz, szomnolégus, tarsszerzé

Dr. Herczegfalvi Agnes, csecsemé- és gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus, neurolégus, tarsszerzd

Dr. Karcagi Veronika, humangenetikus, tarsszerzé

Dr. Liptai Zoltan, csecsemd- és gyermekgyogyasz, gyermekneuroldgus, infektologus, tarsszerzé

Dr. Liptovszky Janka, csecsemd- és gyermekgyogydsz, endokrinolégia és anyagcsere-betegségek szakorvosa,
tarsszerz6

Dr. Lorx Andras, siirg6sségi orvostan szakorvosa, anesztezioldgia-intenziv terdpia szakorvosa, tarsszerzé

Dr. Mateisz Lénard, csecsem&- és gyermekkardioldgia szakorvosa, csecsemé- és gyermekgydgyasz, tarsszerzd

Dr. Medveczky Erika, csecsemé- és gyermekgydgydsz, gyermekneurolégus, mozgasszervi rehabilitacios szakorvos,
tarsszerz6

Dr. Mikos Borbala, csecsemé- és gyermekgydgyasz, anesztezioldgia-intenziv terdpia szakorvosa, gyermekintenziv
terdpids szakorvos, tarsszerz6

Prof. Dr. Molnar Maria Judit, klinikai genetikus, neuroldgus, neuropatolégus, pszichiater, klinikai laboratériumi
genetikus, klinikai farmakolégus, tarsszerzé

Rikker Zsuzsanna, klinikai szakpszicholdgus, tarsszerzé

Dr. Szab6 Léna, gyermekgydgyasz, gyermekneurolégus, tarsszerzé

Dr. Terebessy Tamas, ortopédia szakorvos, tarsszerzé

Dr. Tunyogi-Csap6 Miklds, ortopéd szakorvos, traumatologus, tarsszerzé

Dr. Vojnisek Zsuzsanna, csecsem&- és gyermekgydgyasz, gyermek-gasztroenterolégus, tarsszerzé
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

Véleményez6 Egészségiigyi Szakmai Kollégiumi Tagozat(ok):

. Neurolégiai Tagozat

Dr. Ovary Csaba, neurolégus, vascularis neurolégia szakorvosa, elnék, véleményezé

Rehabilitacio, fizikalis medicina és gydgyaszati segédeszk6z Tagozat

Dr. Fazekas Gabor, mozgdsszervi rehabilitacio, neuroldgia, reumatoldgia és fiziotherdpia szakorvosa, elnok,
véleményezd

Aneszteziologia és intenziv terapia Tagozat

Prof. Dr. Molnar Zsolt, anesztezioldgia-intenziv terdpia szakorvosa, elnok, véleményezd

Tid6égyogyaszat Tagozat

Dr. Bogos Krisztina, belgyogyasz, tlid6gyogyasz, klinikai onkoldgia szakorvosa, elndk, véleményezé
Gasztroenteroldgia és hepatolégia Tagozat

Prof. Dr. Vincze Aron, gasztroenterolégus, belgydgyész, elnék, véleményezé

Ortopédia Tagozat

Prof. Dr. Szendréi Miklds, ortopédus, kdrbonctan-kdrszovettan szakorvosa, elnok, véleményezd

Hospice-palliativ ellatas Tagozat

Dr. Téth Krisztina, pszichoterapeuta, belgydgyész, klinikai onkolégus, tidégyogydsz, foglalkozés-orvostan
(izemorvostan), allergoldgia és klinikai immunoldgia, palliativ orvoslas szakorvosa, elndk, véleményezé

Dietetika, human taplalkozas Tagozat

Gubicskoné Dr. Kisbenedek Andrea, dietetikus, elnok, véleményezd

Mozgasterapia, fizioterapia Tagozat

Dr. Hock Marta, gyogytorndsz, elndk, véleményezé

Klinikai szakpszicholégia és pszichoterapeuta klinikai szakpszicholégus Tagozat

Dr. Kovacs Péter, pszichoterapeuta, klinikai és mentalhigiéniai felnétt szakpszicholégus, elndk, véleményezé
Kardiolégia Tagozat

Prof. Dr. Merkely Béla, belgyogydsz, kardioldgus, sportorvostan, klinikai farmakoldgia, felnétt transoesophagealis
echokardiografia, felnétt transtorakalis echokardiografia szakorvosa, elnok, véleményezé

Védono (teriileti, iskolai, kérhazi, csaladvédelmi) Tagozat

Lérinczi Orsolya Eva, véd6né, elnok, véleményezé

Gyermek-alapellatas (hazi gyermekorvostan, ifjusagi és iskolaorvoslas) Tagozat

Dr. Kovacs Tamds, csecsemd- és gyermekgydgyasz, csecsemd- és gyermekkardiolégus, neonatologus, elndk,
véleményez6

Orvosi Laboratérium Tagozat

Prof. Dr. Miseta Attila, klinikai laboratdériumi vizsgalatok szakorvosa, elnok, véleményezd

Fiil-orr-gégészet Tagozat

Prof. Dr. Lujber Laszl6, audioldgia, fill-orr-gégegydgyaszat szakorvosa, elnok, véleményezé

Korhazi klinikai gyégyszerészet Tagozat

Dr. Juhasz Akos, klinikai gyogyszerészet, gyogyszerészet, gydgyszertar-lizemeltetés, -vezetés, elndk, véleményezé

»AZ egészségiigyi szakmai irdnyelv készitése sordn a szerzéi fiiggetlenség nem sériilt.”
»Az egészségiigyi szakmai irdnyelvben foglaltakkal a fent felsorolt tagozatok dokumentdlitan egyetértenek.”

Az iranyelvfejlesztés egyéb szerepl6i

Betegszervezet(ek) tanacskozasi joggal:

1. Gyogyito Joszandék Alapitvany

2. Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszagos Szovetsége
Egyéb szervezet(ek) tanacskozasi joggal:

Nem kertilt bevondsra

Szakmai tarsasag(ok) tanacskozasi joggal:

Nem kerilt bevonasra

Fliggetlen szakért6(k):

Nem keriilt bevonasra
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1. ELOSZO

A bizonyitékokon alapulé egészségiigyi szakmai irdnyelvek az egészségligyi szakemberek és egyéb felhasznalok

dontéseit segitik meghatérozott egészségligyi kornyezetben. A szisztematikus modszertannal kifejlesztett és

alkalmazott egészségiigyi szakmai irdnyelvek, tudomanyos vizsgalatok altal igazoltan, javitjdk az ellatds minéségét.

Az egészségligyi szakmai iranyelvben megfogalmazott ajanlasok sorozata az elérheté6 legmagasabb szintl

tudomanyos eredmények, a klinikai tapasztalatok, az elldtottak szempontjai, valamint a magyar egészségligyi

elldtorendszer sajatsagainak egyiittes figyelembevételével keriilnek kialakitasra. Az irdnyelv szektorsemleges médon

fogalmazza meg az ajanlasokat. Bar az egészséguigyi szakmai irdnyelvek ajanlasai a legjobb gyakorlatot képviselik,

amelyek az egészségligyi szakmai irdnyelv megjelenésekor a legfrissebb bizonyitékokon alapulnak, nem pétolhatjak
minden esetben az egészségligyi szakember dontését, ezért attol indokolt esetben dokumentaltan el lehet térni.

11l. HATOKOR

Egészségiigyi kérdéskor:

Ellatasi folyamat szakasza(i):

Erintett ellatottak kore:
Erintett ellatok kore
Szakteriilet:

A Duchenne- és Becker-féle izomdisztréfia diagnosztikaja, klinikai besorolasa,
szupportiv terapia, eszk0z0s légzés- és taplaldstdmogatds, rehabilitacio,
komplex multidiszciplinaris gondozéas és fejlesztés, a palliativ ellatas
kritériumai és kivitelezése, az otthoni elldtas nyomon kévetése

A Duchenne- és Becker-féle izomdisztrofia diagnosztikdja, klinikai besorolasa,
betegségmddosito gydgyszeres és kiegészitd kezelés, rehabilitacio, |égzés- és
taplalastdmogatas, komplex gondozas

Valamennyi Duchenne-, illetve Becker-féle izomdisztrofidban szenvedd beteg

0500 csecsemd- és gyermekgydgydszat

0511 gyermekneurolégia

0503 csecsem6- és gyermekkardioldgia

0504 gyermek-tlid6gyogydszat

0505 gyermek-gasztroenteroldgia

0515 csecsem6- és gyermekgyodgyaszati intenziv terdpia
0521 fejlédésneuroldgia

0905 alvdsmedicina

1000 ortopédia

1502 intenziv ellatas

1504 tartos lélegeztetés

1900 tud6égyogyaszat

2200 rehabilitaciés medicina alaptevékenységek

2209 sulyos kozponti idegrendszeri karosodottak, polytraumatizéltak és
égésbetegek rehabilitacidja gyermekkorban

2205 gyermekrehabilitacié

5000 orvosi laboratériumi diagnosztika

5006 molekuldris genetikai laboratériumi diagnosztika

5710 viz alatti gyogytorna

5711 gydgytorna

5712 gyégymasszéazs (gydgymasszdri végzettséghez kotott)
5722 fizikoterdpia/fizioterdpia (asszisztensi tevékenységként)
6302 hazi gyermekorvosi ellatas

6700 klinikai genetika

6701 genetikai tandcsadas

7101 klinikai és mentalhigiéniai szakpszicholégia

7106 neuropszicholégia

7108 alkalmazott egészségpszicholdgiai szakpszicholégia
7104 pszichoterapia (szakpszicholdgusi raépitett szakképesitéssel)
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7203 konduktori tevékenység
7302 pszichiatriai szakapolas és mentalhigiéné
7303 csecsemé- és gyermekszakapolas
7304 otthoni szakapolas
7310 gyermek palliativ ellatas
7600 dietetika
7901 terlleti védéndi ellatas
8036 életmodoktatds és -tanacsadas
Ellatasi forma: A1 alapellatas-alapellatas
A2 alapellatas-tgyeleti ellatas
J1 jarobeteg-szakellatas, jarobeteg-szakellatas
J3 jarobeteg-szakellatas jellemzéen terdpias beavatkozast végz6 szakellatas
J5 jarébeteg-szakellatas betegek otthondban végzett szakellatas
J6 jarébeteg-szakellatas valtozé helyszinen végzett szakellatas
J7 jarébeteg-szakellatas, -gondozas
J8 jarobeteg-szakelldtas nappali ellatas
D1 diagnosztika-diagnosztika
F1 fekvébeteg-szakellatas aktiv fekvébeteg-ellatas
F2 fekv6beteg-szakellatas, kronikus fekvébeteg-ellatas
F5 fekvébeteg-szakellatas, nappali korhazi ellatas
E4 egyéb szolgaltatas specidlis jarmlvel végzett ellatas
E6 egyéb szolgéltatds az el6z6ekbe be nem sorolhaté elldtasok
Progresszivitasi szint: lll-as szintU
Egyéb specifikacio: Nincs

IV. MEGHATAROZASOK

. Fogalmak

Cobb-fok: A scoliosis mértékének meghatdrozésara alkalmas, a gorbiletben részt vevé kezdé-, és végcsigolydk
zarélemezére huzott egyenesek altal bezart sz6g kiegészit6 szoge.

FNO (Funkcioképesség, fogyatékossag és egészség Nemzetkozi Osztalyozasa): a funkcioképesség, fogyatékossag
és egészség nemzetkozi osztalyozdsara alkalmas. Kédoldsi sémaként is hasznalatos, mely megmutatja, hogy egy
sérililés, fogyatékossag vagy az egészségi allapot valtozasat kdvetden, mire képes egy adott személy.

FRC (functional residual capacity) funkcionalis rezidualis kapacitas: nyugodt kilégzés végén a tlidékben maradd
gaztérfogat.

FVC (forszirozott vitalkapacitas): maximalis belégzés utan maximalis sebességgel kifujt levegé mennyisége.

NIV (Noninvaziv lélegeztetés): a testhatarokon kivili (Iégutakba nem hatold) eszkdzzel (pl. orr-szajmaszk) végzett
lélegeztetés.

PEF (peak expiratory flow) kilégzési csiicsaramlas: maximalisan erdltetett kilégzés sordn elérhet6é legmagasabb
aramlasi érték.

PolyPhen-2: (Polymorphism Phenotyping v2) bioinformatikai eszk6z az adott génvarians altal okozott aminosavcsere
a fehérje m(ikodését befolyasold hatasanak elérejelzésére.

ROM (Range of Movement): iziileti mozgasterjedelem, mely a flexibilitas, illetve beszlkiilt mozgas jellemzésére
alkalmas.

SIFT (Sorting Intolerant From Tolerant): predikciés program, az aminosavcserét okozd génvaridnsnak a fehérje
mUkodésére gyakorolt hatédsat jelzi el6re.

SVC (lassu vitalkapacitas): maximalis belégzés utan lassan, maximalisan hosszan kifujt levegé mennyisége

VC (vitalkapacitas): a maximalis belégzés és maximalis kilégzési helyzet kozott a szajnal mért térfogat kiilénbség
Z-score: a populacio szérasaban kifejezve adja meg a mért csont asvanyi tomeg értékének eltérését a kor és nem
szerinti normalis atlagértéktol.
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2. Roviditések
6MWT:
ACEi:
ACGS:
ACMG/AMP:
ACTH:
ADL:
AFO:
AHI:
ALP:
ARB:
BIA:
BiPAP:
BMD:
BMD:
Ca:
CBCL:
cDNS:
CK:
CcMm:
CMR:
CNV:
CRP:
CVsS:
DASS:
DCM:
DXA:
DMD:
Dp:
EDMD:
EK:
EKG:
EMA:
EtCO,:
FDA:
FNO:
FRC:
FVC:
GMFM:
GORB:
HFCWO:
HFMSE:
HGVS:

HPA:
HR-QolL:
ICD:
JTSZB:
KAFO:
Kg:

LGE:
LGMD:
LVAD:
LVEDD:

6 perces jarasteszt

Angiotensin-converting-enzyme inhibitors

Association for Clinical Genomic Science; Brit Cytogenetikai és Molekularis Genetikai Egyesulet
American College of Medical Genetics/ Association for Molecular Pathology
adrenocorticotrop hormon

Activities of daily living

boka-1ab ortézis

Apnoe-hypopnoe index

alkalikus foszfataz

Idosterone Receptor Antagonist

Bioelectrical impedance analysis

Bilevel Positive Airway Pressure

Becker féle izomsorvadas

Bone Mineral Density, csontsUr(ség (g/cm?)

calcium

Child Behavior Checklist

kédolé DNS (komplementer DNS, egy adott mRNS-bél a reverz transzkriptdz enzim segitségével atirt)
kreatin-kindz

Cardiomyopathia

Cardio-MR

copy number variation (képiaszam valtozas)

C- reaktiv protein

chorion villus mintavétel

Depresszi6, Szorongas és Stressz Skala

Dilatativ Cardiomyopathia

dual-energy X-ray absorptiometry kett6s rontgen foton abszorpciometria
Duchenne muscular dystrophy (Duchenne féle izomsorvadas)
dystrophin protein, alternativ splicing izoforma jel6lése

Emery-Dreifuss izomdisztrofia

Egen Klassifikation scale

elektrokardiogram

European Medical Agency

(end-tidal carbon dioxide) kilégzésvégi szén-dioxid

Food and Drug Administration

Funkcioképesség, fogyatékossag, és egészség Nemzetkozi Osztalyozasa
(functional residual capacity) funkcionalis rezidualis kapacitas
forszirozott vitalkapacitas

Gross Motor Function Measure

Gasztro-oesophagealis reflux betegség

High Frequency Chest Wall Oscillation

Hammersmith Functional Motor Scale Expanded

Génvariansok egységes leirdsa a Human Genome Variation Society nemzetkozi szervezet ajanlasa
alapjan

hypothalamus-hypophysis-mellékvese tengely

Health-related quality of life

implantable cardioverter defibrillator

jobb Tawara szar blokk

térd-boka-lab ortézist

kilogram

late gadolinium enhancement

végtagovi izomdisztréfia

Left Ventricle Arteficial Device

Left Ventricular End Diastolic Diameter
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LVEF:
LVR:
MAZ:
Mb:
MCA:
MCC teszt:
Mg:
MIP:
MEP:
MI-E:
ml:
MLPA:
MR:
MRA:
NGS:
NIV:
NSAA:
NSAID:
NYHA:
OSA:

P:
PaCo,:
PCF:
PCR:
PEF:
PEG:
PetCO_:
PGD:
PolyPhen-2:
PPI:
PtcCO,:
PTH:
PTX:
PUL:
QF-PCR:
ROM:
RT-PCR:
RULM:
TcCO,:
TDI:
TLSO:
TTE:
SAFA:
SCD:
SDQ:
SIFT:
SNIP:
SOC:
Sp02:
svC:
SVES:
VC:
VES:
VF:

Left Ventricular Ejection Fraction

(lung volume recruitment) tidé normalis inflacidjanak helyredllitdsat segit6 technika
Multidiszciplinaris Atvezetési Zaréjelentés

Megabdazispar, a DNS szekvencia hosszanak mértékegysége (106 bazispar)
Mechanical Cough Assist

maternal cell contamination anyai sejt kontamindcio kizarasa
magnézium

(maximum inspiratory pressure) maximalis belégzési nyomds
(maximum expiratory pressure) maximalis kilégzési nyomds
(mechanical insufflation-exsufflation) mechanikus kéhogés
mililiter

Multiplex Ligéciofliggd Proba Amplifikacié

magneses rezonancia

mineralokortikoid receptor antagonista

Ujgeneracios szekvenalas

non-invasive ventillation, nem invaziv [élegeztetés

North Star Ambulatory Assessment

NonSteroidal Anti-Inflammatory Drug, nem szteroid gyulladascsokkenté gyogyszer
New York Heart Association

Obstructive Sleep Apnea

foszfor

artérias szén-dioxid-tenzié

peak peak cough flow, k6hogési csicsaramlas

Polimerase Chain Reaction

(peak expiratory flow) kilégzési csticsaramlas

percutan endoscopos gastrostoma

végkilégzési szén-dioxid-nyomds

Preimplantacios Genetikai Diagnosztika

PolyPhen-2 (Polymorphism Phenotyping v2)

protonpumpa gatlé

Transzkutén szén-dioxid-nyomas

Parathormon

pneumothorax

Performance of upper limb test

kvantitativ fluorescens PCR

range of movement

reverz transzkripciés PCR

Revised Upper Limb Module

(transcutaneous carbon dioxide) transzkutan szén-dioxid
Tissue Doppler Imaging

Thoracic lumbar sacral orthosis

transzthoracalis echocardiographia

Pszichiatriai Becsl6skaldak Gyermekek és Serdiildk részére
Suddent Cardiac Death

Képességek és Nehézségek Kérd&iv

Sorting Intolerant From Tolerant

sniff nasal inspiratory pressure

Standard of Care

oxigénszaturacié

lassu vitalkapacitas

Supraventricular Extrasystole

vitalkapacitas

kamrai extrasystole

kamrafibrillacié
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V/P: ventillacié/perfuzié
VT: kamrai tachicardia
Vus: bizonytalan jelentségu varians
XLDC: X-hez kotott dilatativ kardiomiopatia

3. Bizonyitékok szintje

A bizonyitékok szintjének értékelésekor a fejlesztécsoport az U.S. Preventive Services Task Force besorolasi rendszerét

vette alapul. [1]

Er6sen megbizhato

A bizonyitékok 6sszessége a kérdésre valaszt ado, j6 minéségu tanulmanyokbol
szarmazik, nem val6észind, hogy a jovében végzett kutatas megvaltoztatja.

Elfogadhatéan
megbizhaté

A bizonyitékok 6sszessége a kérdésre valaszt ado, limitélt minéségu tanulmanyokbol
szarmazik, az aldbbi hibdk, hidnyossagok lehetnek a forrastanulmanyokban:
- a vizsgalati minta mérete, a tanulmany lefolytatasanak minésége nem megfeleld;

- nem eléggé egybehangzdk az eredmények;
- az eredmények nem teljesen alkalmazhatoék a hazai kdrnyezetben.

megvaltoztathatjik a konkluziét.

A jovében folyé kutatasok eredményei olyan mértékben eltérék lehetnek, hogy

megbizhaté - vizsgalati minta mérete, a tdmogato tanulmanyok szama alacsony;
- alapveté hiba lelhetd fel a vizsgalati elrendezésben, mddszertanban;
- inhomogének a forrastanulményok;
- az eredmények nem altalanosithatdk;
- nincs informacioé fontos kimeneti eredményekre vonatkozéan;
— csak szakértéi véleményeken alapul.
Tovabbi kutatasok nagy eséllyel megvaltoztathatjak a bizonyitékot.

Nem vagy alig A bizonyiték elégtelen ahhoz, hogy annak alapjan kévetkeztetést vonjanak le. Okok:

4. Ajanlasok rangsorolasa

Az ajanlasok besoroladsa az azokat alatdmaszto bizonyitékokon alapul. A fejlesztécsoport alapvetéen a New Zealand

Guidelines Group ajanlas rangsorolasi modszerét adaptalta. [2]

Ajanlasok

szint

Az ajanlast er6sen megbizhato bizonyitékok tamasztjak ala

(Szdmos olyan hiteles vizsgalaton alapul, amelyek klinikailag relevansak, nem ellentmondoéak, és
hasonlé hatast mutatnak, sajat populaciora, hazai kdrnyezetre alkalmazhatoék. Varhatéan ujabb
kutatds nem médositja.)

Az ajanlast elfogadhatéan megbizhaté bizonyitékok tamasztjak ala

(Hiteles vizsgalatokon alapul, azonban a vizsgalatok nagysagat, relevanciajat, az eredmények
egybehangzdsagat és/vagy sajat populécidra, hazai kornyezetre alkalmazhatdsagat illetéen
bizonytalansag meriil fel, de varhatdan tjabb kutatads nem maodositja.)

Az ajanlast egységesen elfogadott nemzetkozi szakért6i vélemények tamasztjak ala
(Megbizhaté tudoményos bizonyiték hidnydban kiemelkedé nemzetkozi szakérték konszenzusén
alapul, amely a sajat populdciora, hazai kdrnyezetre alkalmazhatd, de kutatasi eredmény
modosithatja.)

Az ajanlast hazai szakért6i vélemények tamasztjak ala

(Megbizhaté tudomaényos bizonyiték vagy nemzetkdzi konszenzus hidnyaban, vagy ha ezek sajat
populdciora, hazai kdrnyezetre nem alkalmazhaték, a hazai,legjobb gyakorlat” meghatarozasa
az iranyelvfejleszté csoport tagjainak tapasztalatan vagy konzultaciéval szerzett szakmai
visszajelzéseken alapul. Kutatasi eredmény médosithatja.)

Er6sen megbizhato (,A” szint() ajanlds esetében annak alkalmazdsa lehet kdtelezé minden egyes esetben, de lehet
csak javasolt, azaz az ellatasi korilmények fliggvényében az ellaté dontésén mulhat. Szakértéi véleményen alapulo
(,C" vagy ,D” szintli) ajanlas szintén lehet kotelezéen alkalmazandd a gyakorlatban annak ellenére, hogy nem

tdmasztjak ala a legmegbizhatébb bizonyitékok, de a szakérték egydntetl véleménnyel tdmogatjak.
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V. BEVEZETES

A témakor hazai helyzete, a témavalasztas indokolasa

Az elmult két évtized Oridsi véltozasokat hozott az addig gydgyithatatlan izombetegségek elldtasaban.
A Duchenne-féle izomdisztrofia (DMD) a gyermekkor egyik leggyakoribb X kromoszomahoz kétott, recessziv médon
0roklédé betegsége. Magyarorszagon évente kb. 8-10 disztrofinopatiaban érintett fiigyermek sziiletik. A betegséget
okozd génhiba kovetkeztében teljes vagy részleges disztrofin hiany alakul ki, mely az izomrostok fokozatos
degenerativ dtalakuldsdhoz vezet. A betegségre specifikus tlinetek 4-5 éves életkorban jelentkeznek proximélis
als6 végtagi tulsulyu izomgyengeség formajaban. A jaréképesség elvesztése a megfelel6 tdmogatd kezelések és
progresszié lassitdé gydgyszeres terdpia mellett 10-14 éves életkor kozott varhatd. A késé kerekesszékes fazisban
mind a kardindlis mind a légzésfunkcié érintett. A betegség kezelésére szamos hatdanyag all klinikai vizsgalat alatt,
illetve a jelenleg alkalmazott progresszio lassitd kezelések megkezdése mar 2-4 éves életkorban javasolt. Ezért fontos
a betegség tlineteinek korai felismerése a korai diagndzis a kezelés miel6bbi elkezdését és megfeleld idében végzett
genetikai tanacsadast tesz lehetdvé. A kezelések célja a betegség progresszidjanak lassitdsa, az élethossz novelése és
életminéség maximalizalasa.

Az DMD sulyos szocio6konomiai teher, megterhelés az érintett betegek, csalddjaik, és a tarsadalom szémara.
A diagnozis megismerésének pillanatatél a gyermekek gondozésa jelentés pszichés megterhelést ré a csalddtagokra
és az ellatokra. Gondozasuk direkt (segédeszkozok sziikségessége, korhazi kezelések, taplalas szondan/
gyomortubuson, légzéstamogatas, gyakori infekciok, intenziv osztalyos kezelés szlikségessége) és indirekt koltségei
(a gondozdk munkaképtelenné vagy korldtozottan munkaképessé valasa) igen magasak.

A betegek szakszer( otthoni elldtasat, biztonsdgat és gondozasat javitotta hazdnkban a gyermekek otthoni invaziv
és nem invaziv lélegeztetésérdl késziilt, 2017-ben életbe Iépett szakmai irdnyelv [3]. A Duchenne- és Becker-féle
izomdisztrofia ellatdsarol Magyarorszagon még nem sziiletett szakmai irdnyelv.

Elindult az olyan betegségmddositd gyogyszerek forgalomba keriilése, melyek korai alkalmazasaval érdemben
lassithatd a tlinetek progresszidja megnyujthatd a jaroképes fazis, javul az élettartam és az életmindség, érdemi
egészségnyereség érhetd el. A kezelések elényei varhatéan mind egyéni, mind csaladi és tarsadalmi szinten meg
fognak nyilvanulni. A betegségmddositd kezelések koltséghatékony alkalmazasdhoz elengedhetetlen a tdmogatd
kezelések legmagasabb szintl megvalosuldsa, melyhez nélkilozhetetlen egy széles szakmai konszenzuson alapulé
iranyelv megléte.

Felhasznaloi célcsoport

Alapveté felhaszndloi célcsoport gyermekneuroldgia, neurologia, rehabilitacio, ortopédia, csecsemo- és
gyermekgydgyaszat, pulmonoldgia, gasztroenterolégia, kardioldgia, klinikai genetika, hazi gyermekorvosi ellatés,
hospice-palliativ ellatds, anesztezioldgia és intenziv terdpia, szakterileteken tevékenyked6 orvosok és apolok,
specialistdk, gyodgytorndszok, dietetikusok, pszicholégusok, az otthondpoldsi szolgédlat munkatarsai, szocidlis
munkasok, az érintett csaladd és segit6 csalddtagok.

Azegészségugyiszakmaiiranyelvtovabbicélja, hogy a dontéshozok, ellatasszervezék részére dttekinthetdiranyvonalat
biztositson, amely a szolgéltatasok tervezéséhez a legujabb bizonyitékokra épiilé tAmpontot nyujt. Javasolt tovabba
minden betegnek és hozzatartozoiknak, betegképviseletek és civil szervezetek szamara, akik az irdnyelv elolvasasaval
osszefoglald szakmai tajékoztatast kapnak a hazai ellatas Iépéseirdl.

Kapcsolat a hivatalos hazai és kiilfoldi szakmai iranyelvekkel
Egészségligyi szakmai iranyelv el6zménye:
Hazai egészséguigyi szakmai irdnyelv ebben a témakdrben még nem jelent meg.

Kapcsolat kiilfoldi szakmai iranyelv(ek)kel:

Cim: Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 1: diagnosis,
and neuromuscular, rehabilitation, endocrine, and gastrointestinal and nutritional
management

Megjelenés adatai: 2018. Februdr, Birnkrant, D.J. K. Bushby, C.M. Bann, et al.

Elérhetdség: Lancet Neurol, 2018. 17(3): p. 251-267.
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Cim: Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 2: respiratory,
cardiac, bone health, and orthopaedic management

Megjelenés adatai: 2018. Februar, Birnkrant, D. J., Bushby, K., Bann, C. M. et al.

Elérhetdség: Lancet Neurol, 2018. 17(4): p. 347-361.

Cim: Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy, part 3: primary
care, emergency management, psychosocial care, and transitions of care across
the lifespan.

Megjelenés adatai: 2023. Februar, Birnkrant, D.J,, K. Bushby, C.M. Bann, et al.

Elérhetdség: Lancet Neurol, 2018. 17(5): p. 445-455.

Kapcsolat hazai egészségiigyi szakmai iranyelv(ek)kel:
Jelenirdnyelvazaldbbi, a kozzététel idépontjdban érvényes hazai egészséguigyi szakmaiiranyelvekkel dll kapcsolatban.

Azonosito: 002155

Cim: Az atfogd genomikai vizsgélatok incidentalis taldlatainak kozlése
Megjelenés adatai: Egészségligyi Kozlony 2024. év 2. szam

Elérhetdség: https://kollegium.okfo.gov.hu/

Azonosito: 002239

Cim: A szakpszicholdgiai ellatasrol

Megjelenés adatai: Egészségligyi Kozlony 2023. év 6. szam

Elérhetdség: https://kollegium.okfo.gov.hu/

VI. AJANLASOK SZAKMAI RESZLETEZESE
1. Diagnozis

Ajanlas1

A disztrofinopatiak genetikai vizsgalata a rutin klinikai gyakorlat része kell hogy legyen. Lehet6vé teszi
aklinikai diagnézis megerésitését, a betegek megfelel6 gondozasat, a személyre szabott kezelést, a hordozék
azonositasat és a csaladtervezést. (A) [4]

Ajanlas2

Mivel a teljes exon deléciék vagy duplikaciok a leggyakoribb patogén eltérések a DMD génben (kb. 78%),
az els6 diagnosztikai vizsgalat ezeknek a képiaszam eltéréseknek (CNV) a kimutatasara iranyuljon multiplex
ligacié-fiiggo proba amplifikacié (MLPA) médszerrel. (A) [5]

Ajanlas3

Egyetlen exon delécidja, illetve duplikacidja esetén megerdsités sziikséges egy fiiggetlen modszerrel
(real-time PCR, Sanger szekvenalas, férfi mintaban kvalitativ multiplex PCR).

Amennyiben az elsé vonalbeli diagnosztikai médszer nem mutatott eltérést javasolt mind a 79 exon és
a hataros intronikus szekvenciak analizise Sanger-féle szekvenalassal vagy uj generaciés szekvenalassal
(NGS). [6] (A)

Ajanlas4

Amennyiben az elsé és masodvonalbeli médszerrel sem sikeriilt a genetikai diagnézist igazolni javasolt
izombiopszia végzés a disztrofin fehérje immunhisztokémiai kimutatasa céljabdl, illetve RNS analizis johet
sz6ba izom RNS-bdl nyert RT-PCR alapui cDNS hagyomanyos Sanger szekvenalasaval. (B)

Ajanlas5
Tiineteket mutaté nék esetén a diagnosztikai stratégia azonos a beteg fiukban/férfiakban alkalmazottakkal.
(A)
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Ajanlasé

A csaladban el6fordulé disztrofinopatia esetén az index paciens noéi rokonainak hordozésagsziirésen
kell atesniiik. A hordozésagsziirés a csaladtervezés fontos része, amelyet mindig megfelel6 genetikai
tanacsadasnak kell megelé6znie. (A)

Ajanlas7

Anyai hordozésag esetén gyermekvallalaskor prenatalis/preimplantacios vizsgalat felajanlasa kotelezé.
Tovabbi n6i rokonoknak is fel kell ajanlani a carrier sziirést.

Amennyiben nem talaltak patogén varianst az anyaban, hangsulyozni kell, hogy a germinalis mozaikossag
lehet6sége miatt az ismétlédés kockazata nem elhanyagolhaté (a tapasztalat alapjan 15.6% és 6.4% ko6zott
van, proximalis, illetve disztalis deléciotol fiiggden. [7]

DMD/BMD/XLDC és egyéb disztrofinopatiaban prenatalis vizsgalata csak fiti magzat esetén végezheto el. (A)
A disztrofinopatiak X kromoszémahoz kotott betegségek a disztofin génben kialakuld patogén varians eltérések
kovetkezményeként. F6 fenotipusok a sulyos Duchenne izomdisztréfia, az enyhébb Becker izomdisztrofia, valamint
az izoldlt szivtiinetekkel jaré X-hez kotott dilatativ cardiomyopathia. Ritka fenotipusok a quadriceps myopathia vagy
az izoldlt magas szérum creatine kinase (CK) szint (‘hyperCKaemia’) szintén ismeretesek. [8]

Valamennyi disztrofinopatidban a férfiak hemizigétak (vagy ritkdn mozaikosak) a patogén DMD variansra.
Aheterozigdtanékaltaldaban aszimptomatikus hordozdk, azonban néhdny esetben (kb. 5-10%) tiineteket mutathatnak
enyhe izomgyengeségtdl és/vagy dilatativ cardiomyopathiatél (XLDC) a DMD- vagy BMD-szer( tiinetekig. Az Uj
patogén varidnsok megjelenése a DMD génben gyakori és az esetek jelentds része de novo (33%). Szintén viszonylag
gyakran fordul elé germinalis mozaikossag a beteg gyermek szomatikusan nem-hordozé édesanyjaban (becsilt
ismétlédési kockazat 14-20% is lehet). [9]

DMD a legnagyobb human gén, 2.2 Mb hosszu, 79 exonbdl all, a teljes hosszisagu izom izoforma disztrofin fehérjét
kédolva (Dp427m). Hat masik, Ugynevezett alternativ promoter kiilénb6z6 szovet expresszidkat biztosit, igy az agyi
cortex Dp427¢, Purkinje sejtek Dp427p, Dp260 retina, Dp140 agy, Dp116 periférias idegek és az ubikviter Dp71.
Valamennyi varians tipus el6fordul a DMD génben: nagy delécidk (68%), nagy duplikaciok (10%), kis variansok (pl.
misense (0.4%), nonsense (9%), inszerciok, deléciok, frameshift indel (7%) és splicing variansok (5%)), és kevesebb
mint 1%-ban atipusos varidnsok, mint a mély intronikus varidnsok és komplex atrendezédések. [10]

Deléciék és duplikacidk kimutatasa a disztrofin génben (1. szintii vizsgalat)

Mivel a teljes exon deléciok vagy duplikaciok a leggyakoribb patogén eltérések a DMD génben (kb. 78%), az els6é
diagnosztikai vizsgélat ezeknek a kdépiaszam eltéréseknek (CNV) a kimutatasara iranyuljon. A CNV-k kimutatdsa
kvantitativ médszeren alapul, amely a DMD gén valamennyi exonjanak relativ kdpiaszamat képes meghatdrozni.

A szamos kvantitativ mddszer koziil a multiplex ligacié-fiiggd proba amplifikacié (MLPA) a jelenleg legelterjedtebb
laboratériumi modszer egyszerU kivitelezhetésége, valamint magas szenzitivitdsa miatt. [5] A kitet Ugy tervezték,
hogy tartalmazza a Dp427m valamennyi exonjat, valamint a Dp427c izoforma 1. exonjat is. A szdmos szomszédos
exon/proba alkalmazésa nagy megbizhatésagot jelent, azonban egyetlen exon delécidja, illetve duplikacidja esetén
sziikség van a megerdsitésre egy fliggetlen modszer alkalmazasaval (real-time PCR, Sanger szekvendlas, férfimintaban
kvalitativ multiplex PCR). Ennek alapjan eldonthetd, hogy a kezdeti eredmény egy szekvencia varidns (patogén vagy
nem-patogén) kovetkezménye-e, amely az MLPA préba hibridizacié gétlasan keresztiil allél kiesést okoz, deléciot
eredményezve [11], illetve duplikacié esetén valamilyen anomalia kovetkezménye-e. Ritkan el6fordulhat fals-negativ
szigndl is, ha az MLPA préba nem fogja 4t a mutélt szakaszt (pl. parcidlis exon delécié esetén).

A kvantitativ. mddszerek elengedhetetlenek a pontos diagnosztikdban, a genotipus-fenotipus 0Osszefliggések
értelmezésében (delécids/duplikacios végpontok alapjan becsilheté meg, hogy milyen sulyossagu fenotipus varhaté
a betegben), a genetikai tanacsadasban, valamint a néi hordozé csaladtagok felkutatasaban.

Kis variansok detektalasa (2. szinti vizsgalat)

Kis varidnsok alatt missense, nonsense, kisméretl inszercidkat, -delécidkat, indel-, valamint splicing variansokat
értlink. Mivel a DMD gén patogén varidnsainak tobbsége egyedi és a teljes gén hosszaban el6fordulhatnak, mind
a 79 exon és a hatéros intronikus szekvencidk analizisére sziikség van. Ez legtdbbszér DNS szekvendlassal torténik,
de lehetséges az RT-PCR (reverz transzkriptdz PCR) sordn nyert cDNS szekvendldsa is. A kdzelmultig az elsé
generacios Sanger-féle szekvenaldst alkalmaztak rutin szinten, azonban az Uj generécids szekvendlas (NGS) technika
megvaltoztatta a diagnosztikai stratégiat [6]. A felbontas javitasan tul elénye még, hogy az alacsony szintl szomatikus
mozaikossag is detektdlhato a beteg édesanyjaban, szemben a Sanger szekvendlassal.
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Habar az ismeretlen varidnsok esetében az NGS egyre inkadbb teret hddit a laboratériumi alkalmazésban, a Sanger
szekvenalds standard mddszer marad az ismert csalddi varidnsok tesztelésében, az NGS-szel detektalt eltérések
validalasban, valamint a prenatalis diagnosztikaban.

RNS analizis (3. szintii vizsgalat)

Amennyiben a betegben nem sikeriil CNV-t vagy kisméret(i varianst igazolni, azonban a disztrofinopatia klinikai
diagnézisa valdszinUsithetd, az RNS alapu mddszerek alkalmasak az 1., illetve 2. szint( vizsgalatokbol felderithetetlen
komplex atrendezédések, pszeudo-exon beépiilések vagy ugynevezett kriptikus splice helyek létrejéttéhez vezet6
mély-intronikus varidnsok detektdldsara az érett transzkriptumban. [12] Ez nagy technikai felkésziltséget igényl6
modszer; éltaldban az izom RNS-bd6l nyert RT-PCR alapu ¢cDNS hagyomdnyos Sanger szekvenaldsaval torténik.
Amennyiben lehetséges, sziikséges az adott régidban detektdlt patogén varidns megerdsitése szekvendlassal
a genomialis DNS szintjén. Az RNS analizis alkalmas tovabba az ellentmondésos geno- és fenotipus 6sszefliggések
magyarazatara is.

Diagnosztikai vizsgalat fiu/férfi betegekben

A klinikai tinetek és a magas szérum kreatin kinaz (CK) irdnyitjak a disztrofinopétia irdnyaba a diagnosztikai kérelmet.
A genetikai vizsgalatnak meg kell eléznie az izombiopsziat. A disztrofinopétia genetikai megerdsitése egyértelmden
patogén varians kimutatdsan alapszik a DMD génben. A genetikai vizsgédlatok sorrendje és moddszereinek
alkalmazhatdsadga az el6z6 ajanlasokban keriilt ismertetésre. Amennyiben az adott laboratériumban csak MLPA
analizis érhet6 el, gy mindenképpen egylittmiikodd laboratériumot kell megkeresni a tovébbi lépések elvégzéséhez.
Ha mindezek ellenére nem sikerill patogén varidnst azonositani a DMD génben, ugy sziikség lehet izombiopszia
elvégzésre, a disztrofin fehérje kimutatasdraimmunhisztokémiai és Western-blot technikékkal. Szlikség lehet tovabba
az izom cDNS szekvendlasara is az erre specializalédott centrumokban. A jelenleg elérheté genetikai modszerek
szenzitivitasa 99%.

Bizonyos esetekben alternativ diagnézis mérlegelendd, mint a végtagovi izomdisztréfidk (LGMD) vagy
az Emery-Dreifuss izomdisztréfia (EDMD). Jarulékos tiinetek esetén gondolni kell a folyamatos gén delécids/
duplikacids szindrémara is, amelyben szomszédos gének is érintettek.

A fenti diagnosztikai eljarasok alkalmazasa gyorsitja a betegség diagnosztikét, ezéltal csokkenti az ismétl6dési
kockazatot adott csalddon belil, valamint lehet6vé teszi a betegek bevonasat klinika kiprobaldsokba, illetve a mar
elérhet6 mutacidé-specifikus gydgyszeres kezelésekbe. [13]

Diagnosztikai vizsgalat manifesztal6d6 hordozé néi betegekben

Annak ellenére, hogy a klasszikus disztrofinopétia jellemzden fiikban/férfiakban alakul ki, nék is mutathatnak DMD-,
BMD- vagy enyhébb fenotipusokat, tgymint dilatativ cardyomyopathia és/vagy enyhe izomtiinetek. [14] A genetikai
diagndzisra sokszor azért nem keril sor, mert ez a jelenség kevésbé ismert és tiinetek végtagovi izomdisztréfidkhoz
hasonlitanak.

A legtobb manifesztdlédé né heterozigdta a patogén eltérésre; fenotipusa enyhébb; a klinikai manifesztacio
valészinlleg a részlegesen eltolddott X kromoszéma inaktivaciéo eredménye. [15] A diagnosztikai stratégia azonos
a beteg fitkban/férfiakban alkalmazottakkal. A manifesztalédé néi betegek kisebb aranya DMD-fenotipust mutat.
Ebben az esetben karyotipizalds elvégzése indokolt a lehetséges kromoszéma aberracidk feltarasara, kilonosen
a kiegyensulyozott X-autoszéma transzlokéacidkra, amely 100%-osan eltolédott X inaktivaciéhoz vezet. A Turner
szindroma (45,X) szintén jarhat DMD betegséggel. [16] Elé6fordulhatnak azonban egyéb, nem kromoszéma aberraciod
miatt kialakulé esetek is.

Hordozdsagsziirés nokben
Az esetek tobbségében a disztrofinopatia csaladi el6fordulasa esetén a hordozé nék aszimptomatikusak; a genetikai
analizis a patogén varidns hordozésaganak kimutataséra vagy kizardsara irdnyul. Fontos azonban hangsulyozni,
hogy a,hordozd” nék jelentds része valamilyen disztrofinopétiahoz kapcsolt tiineteket mutathat (pl. emelkedett CK,
dilatativ cardiomyopathia).
A hordozésagszlirés a csalddtervezés fontos része, mindig megfelel6 genetikai tandcsadasnak kell megel6znie.
- Ismert csaladi patogén varidns hordozésaganak kimutatasa:
A genetikai vizsgalat a specifikus eltérés kimutatasara iranyul. Kontroll mintaként az index paciens mintdja vagy
a csaldadban mar azonositott hordozé szolgaljon.
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Amennyiben az index paciensben leirt varidns nem mutathato ki az édesanyjaban, a germinélis mozaikossag nem
zarhatd ki, igy az ismétlédési kockdzat nem hagyhaté figyelmen kivdil. [9]

— Ismeretlen csaladi patogén varidans hordozésaganak kimutatasa (probandus nem elérhetd):
Ebben az esetben a teljes diagnosztikai folyamat (1. és 2. szint) alkalmazandé a kérdéses néi csaladtagoknal,
kezdve a legmagasabb kockazatnak kitett személlyel (az index paciens anyja). A CK enzimszint elézetes mérése
hasznos lehet.

Prenatalis analizis és PGD

Nemzetkozi ajanladsok értelmében DMD/BMD/XLDC és egyéb disztrofinopatiakban prenatalis vizsgalat csak fiu
magzat esetén végezheto el. [17] Ledny magzat esetében semmilyen médon nem jelezhetd elére, hogy heterozigéta
allapotban esetleg tiineteket fog-e mutatni. Ledny magzat esetén csak kivételes esetben végezheté el az analizis, mint
pl. X, autoszéma transzlokacio, illetve azonositott kromoszémadlis dtrendezédés 6roklédése esetében. A csalddban
el6fordulé patogén variansnak ismertnek kell lennie a prenatalis vizsgalat megkezdése el6tt.

Prenatdlis vizsgdlat

Az invaziv vizsgdlat chorion villus mintavétellel (CVS) toérténik a terhesség 11-12. hetében. A nagy mennyiségd
DNS-bdl az emlitett technoldgidkkal térténhet az analizis; dltaldban 7-12 nap alatt. Amniocentézis ritka esetekben
torténik a 15-17. terhességi héten; hatranya, hogy az amniocytakat tenyészteni kell és kevesebb DNS nyerhetd.
Mindkét esetben sziikséges a magzat nemének meghatarozasa, pl. az ivari kromoszémak polimorf markereinek
kvantitativ fluoreszcens PCR (QF-PCR) reakcidjaval. Az anyai sejt kontaminacio kizarasa (MCC) elengedhetetlen, hiszen
jelent6s mértékben befolyasolja a magzati eredményt (fals negativ lehet6séqg). Az erre vonatkozé ajanlas az ACGS
Best Practice Guidelines irdnyelvben taladlhaté. [18, 19]

PGD (Preimplantdcids Genetikai Diagnosztika)

A PGD eljarasban azonos analitikai megfontolasokat alkalmaznak. A kévetelményeket a European Society of Human
Reproduction and Embryology Consortium Best Practice Guidelines irdnyelve tartalmazza. [20]
Aklinikaigenetikusfeladataafentidiagnosztikaivizsgalatokmegszervezése ésacsaldadtamogatasaadontéshozatalban.
Genetikai lelet a hatalyos jogszabalyok szerint kizdr6lagosan genetikai tandcsadas keretén beliil adhato at.

A variansok nevezéktana és interpretacioja

A szekvencia variansokat mindharom esetben a HGVS el6irdsoknak megfeleléen kell elnevezni [21], de a delécidk/
duplikacidk szamszerlen is megadhatdk a genetikai leletekben (pl. exon 2-6-ig terjedd delécid).

Az exon deléciok és a fenotipus sulyossaga attél fiigg, hogy az adott delécié tonkreteszi-e a gén leolvasasi keretét,
amely a disztrofin fehérje teljes vagy majdnem teljes hidnyat okozza az izomban (DMD fenotipus). Amennyiben
a leolvasasi keret intakt marad, csokkent mennyiségUi vagy részlegesen miikodéképes, megvaltozott disztrofin fehérje
termelédik, amely enyhébb fenotipust eredményez (BMD). [22, 23] A leolvasasi keretre gyakorolt hatds a www.dmd.nl
honlapon ellenérizhetd. Habér ez a szabaly az esetek tobbségére érvényes, eltéré esetek is vannak, amelyek genetikai
hattere szamos mechanizmussal magyarazhaté.

A kis szekvencia varidansok patogenitdsanak besoroldsa az ACMG/AMP konszenzus ajanlasoknak kell, hogy
megfeleljen. [24] A nonsense codon (stopkodont eredményezd) variansok megitélése viszonylag egyértelm.
A missense, aminosav cserét okozé varidnsok hatasat a fehérje szerkezetére és miikddése szempontjédbdl ugynevezett
predikciés adatbazisokkal (pl. SIFT, PolyPhen-2) kell elemezni. A splicing varidnsok megitélése altaldban bonyolultabb
és a predikcié komplex in silico analiziseket igényel.

Leletkozlés

A genetikai leletnek tartalmaznia kell a gén adatbdzis azonosit6é szamat, az analizalt régidkat (exonok, teljes kédold
szekvencia stb.) és az alkalmazott mddszereket (a kereskedelmi kit referenciaszamat is beleértve). Amennyiben NGS
modszert alkalmaztak, a nem-lefedett régidkat is jelezni kell, valamint a tovabbi, megerdésité mddszereket is fel
kell sorolni (pl. Sanger szekvendlas). A HGVS varidns ndmenklatura az aranyszabaly, kivéve a teljes exonokat érint6é
delécidkat és duplikacidkat, ahol a konnyebb érthetéség miatt a szamuk is megadhaté (pl. delécié exon 2-6).
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Diagnosztikai eredmény

Varians talalat esetén annak pontos nomenklaturdja, patogenitasa (patogén, valészinlleg patogén, illetve ismeretlen
jelentéségl varidns/VUS), illetve a zigoétasagi dllapota (hemizigéta, heterozigéta) is megadandd. A valészin(leg
benignus, illetve benignus varidansok nem kertilnek emlitésre a leletben.

Egy vagy tobb exont érintd delécional a leolvasasi keret modosulasra predikcidt kell adni, hangsulyozva, hogy ez nem
diagnosztikus értékd. Duplikacié esetén az elérejelzés nagyobb évatossagot igényel.

A patogén vagy valdszinlileg patogén varidnsok detektdlasa esetén, amennyiben az eredmény egybevag
afenotipussal, ugy specifikusan éllithato, hogy ez megerésitia DMD vagy BMD diagnézisat. Amennyiben az eredmény
nem konzisztens a fenotipussal, Ugy a disztrofinopdtia igazoltsdga mellett felajanlhaté tovabbi analizis elvégzése
(pl. izom RNS vizsgalat).

VUS esetében a leletben kozoIni kell, hogy az eredmény sem megerésiteni, sem pedig kizdrni nem tudja
a disztrofinopétia diagndzisat. Fel kell ajanlani a csalddtagok vizsgélatat, illetve tovabbi analiziseket (izombiopszia,
immunohisztokémia érdekében). A genetikai tanacsadas sziikségességére kiilon fel kell hivni a figyelmet.
Ugyanezek az el6irasok érvényesek a manifesztalddd nok esetében.

Amennyiben nem talaltak patogén varianst, gy hangsulyozni kell, hogy az eredmény sem megerdsiteni, sem
pedig kizdrni nem tudja a disztrofinopatia diagnézisat. A teszt szenzitivitadsat meg kell adni (99% a 2. szint( vizsgalat
utan). Tovabbi vizsgélatok is felajanland k.

- Hordozésagsziirés

Varians taldlat esetén kozoIni kell, hogy a varians heterozigéta formaban van jelen.

Patogén varians esetén emliteni kell, hogy az illeté személy disztrofinopatia/DMD/BMD hordozd, valamint, hogy
kockézata van klinikai tiinetek (pl. cardiomyopathia) megjelenésére, illetve a vdzizomzat esetleges gyengeségére. [14]
Prenatalis/preimplantacids vizsgdlat felajanlasa kotelezé gyermekvallalds esetén. Tovébbi néi rokonoknak is fel kell
ajanlani a carrier szlrést. Genetikai tanacsadas szlikségességére utalni kell a leletben.

Amennyiben nem talaltak patogén varianst, a leletben ki kell emelni, hogy az illeté személy nem hordozza
a csaladban el6forduld varidnst. Azonban, sporadikus esetben, hangsulyozni kell, hogy a beteg anyja germindlis
mozaikos lehet; torekedni kell az ismétlédési kockazat becslésére (a tapasztalat alapjan 9%). [7] Ezért fontos
a prenatalis vizsgalat felajanlasa a latszélag nem hordozé anya kovetkezé terhességeiben.

- Prenatalis vizsgalat

Amennyiben a csaladban eléforduld varians kimutathaté a fid magzatban, a leletnek egyértelmden utalni kell r4,
hogy a magzat nagy valdszintséggel DMD/BMD/ disztrofinopatidban fog szenvedni. Amennyiben kockazat mertilt
fel a germinalis mozaikossag fennallasara és az anya masodik terhessége is beteg magzatot jelez, Ugy a mozaikossag
bizonyitast nyer (tehat az elsé beteg gyermek nem de novo mutacioés esemény kdvetkezménye volt). Ezt ki kell
hangsulyozni a leletben és meg kell emliteni, hogy az ismétlédési kockdzat magas, de alacsonyabb mint a hordozé
anya esetében (50%).

Amennyiben a csaladban eléforduld varidans nem mutathaté ki a fii magzatban, a leletnek egyértelmten utalni kell
ra, hogy a magzat nagy valdszinliséggel nem fog DMD/BMD/ disztrofinopatia betegségben szenvedni. A leletnek
tartalmaznia kell, hogy az anyai sejt kontaminacié (MCC) kizarasra kerult.

2. Neuroldgiai gondozas

Ajanlas8
A tipusos klinikai tiinetek megjelenésekor elsé Iépésként a CK-értéket kell ellenérizni, emelkedett CK esetén
genetikai vizsgalatot kell inditani. (C) [25]

Ajanlas9
Javasolt mar a korai, nem specifikus tiinetek esetén (hypotonia, mozgasfejlodés késés, beszédfejlodés késés)
fia gyermekekben a CK-szint ellendrzése. (D)

Ajanlas10
A DMD-s betegek gondozasanak vezetését neuromuszkularis esetmenedzser vagy neuromuszkularis betegek
ellatasaban jartas gyermekneurolégus majd felnéttkorban neurolégus végezze. (C) [25]
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Ajanlas11
Javasolt a betegek belgyogyaszati és neuroldgiai vizsgalatat, funkcionalis felmérését és a csaladdal torténéd
konzultaciét hathavonta elvégezni. (C) [25]

Ajanlas12
A diagnozis felallitasat kovetéen a gondozas megkezdésekor javasolt egy siirg6sségi ellatasi tervet késziteni
és azt a sziilovel, illetve az érintett haziorvosaval megosztani. (C) [26]

Ajanlas13

A funkciécsokkenést megel6zéen javasolt a glukokortikoid terapia elinditasa Duchenne-féle izomdisztréfia
esetén naponta adagolt prednisolone 0,75 mg/kg, deflazacort 0,9 mg/kg vagy vamorolone 6 mg/kg formajaba.
(A) [25, 27, 28]

Ajanlas14
A kortikoszteroid terapia elkezdése el6tt javasolt egyéni oltasi terv készitése. (C) [26]

Ajanlas15
Kortikoszteroid adagolasa mellett jelentkez6 mellékhatasok esetén javasolt a dozist 25-33%-kal csokkenteni.
Javasolt a szteroid adagolast folytatni a jaroképesség elvesztését kovetoden is. (C) [25]

Ajanlas16

Javasolt a beteg mutacidja, életkora és aktualis fizikai allapota alapjan diagnéziskor felmérni, majd fél évente
ujraértékelni, hogy a beteg mely betegségmoédosité terapiakra (akar disztrofin termelédésre haté, akar mas
hatasmechanizmusti) alkalmas. Amennyiben az adott készitmény Magyarorszagon alkalmazasi engedéllyel
rendelkezi, és elérhetd, javasolt a kezelés elinditasa.

(B)

Klinikai diagnézis

Az idében megszileté diagnézis nélkllozhetetlen az ellatasi standardok megvalésuldsahoz. A tipusos klinikai tiinetek
2-4 éves kor kozott kezd6dnek ennek ellenére az elsé neuroldgiai vizsgalat 3,6 évesen az elsé CK vizsgélat 4,7 évesen
majd a diagnoézis 4,9 évesen szilletik meg egy nagy esetszamu vizsgalat adatai alapjan.[31] Mind a genetikai tanacsadas
megvalodsulasa mind a kezelés minél korabbi, még a manifeszt tiinetek megjelenése el6tti, megkezdése miatt Iényeges
adiagnosztikai késés csokkentése. A tipusos klinikai tiinetek a proximalis izomgyengeség, igyetlenség a jaras és futas
soran, Gowers'jel, nehezitett Iépcsézés, vagy labujjhegyen jaras. Jelenleg a DMD nem tartozik a javasolt Ujszulottkori
szlrdévizsgélatok kozé [32], de az egyre szélesebb korben elérheté betegségmaddositd terdpidknak kdszénhetéen
a kozeljovében a dontésben valtozas varhato. Korai, nem specifikus tlinetek esetén is, mint hypotonia, mozgasfejlédés
késés, beszédfejlodés késés, fiu gyermekek esetén gondolni kell Duchenn-féle izomdisztréfiara. (1. tablazat)

Neurolégiai gondozas
A diagnézis megsziletését kdvetden sziikséges a multidiszciplinaris gondozast megkezdeni. A gondozas vezetését
neuromuszkularis esetmenedzser vagy neuromuszkuldris betegek elldtdsban jartas gyermekneurolégus, majd
felnéttkorban neurolégus végzi.
Feladatai [25]:
- Vezeti a multidiszciplindris csapatot
- Referélja a beteget a specialistdkhoz, feliigyeli az ellatdsok megvaldsuldsat.
- Beteg/sziil6 edukadlasa a betegséggel kapcsolatosan
— Segit a csalddnak és a betegnek az egyénre szabott terdpids célok és életmindségcélok feldllitdsaban,
megvaldsuldsaban.
— A csaldd referdlasa genetikai tandcsadasra (n6i hordozdk vizsgalatanak elésegitése).
- A csaldd pszicho-szocialis tdmogatasanak megszervezése.
- Hazi gyermekorvos/haziorvos tdjékoztatasa a betegséggel kapcsolatos teenddirél, kapcsolattartas.
- Rendszeres felmérések koordinalasa, funkcionalis felmérések végzése hathavonta
- Felméri az adott beteg egyéni jellegzetességeit, személyre szabottan becslli a varhatd betegséglefolyast,
tandcsot ad a prognozis és a lehetséges komplikécidk tekintetében.
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- A felmérések eredményei alapjan elkésziti, majd szlikség esetén modositja az egyéni terapids tervet, mely
segiti a beteget és a csaladot terdpids célok elérésében és beteg életmindségének optimalizélasaba.

- Elvégzi az elsédleges egészségiigyi tandcsadd szerepét: becslést ad a varhatd elénydk és lehetséges
kockézatokrdl, segit a csalddnak az elény kockazat mérlegelésében a kiilénboz6 terdpids beavatkozasok
tekintetében (pl. mitétek, gydgyszerek, [égzéstamogatas, klinikai vizsgalatokban valo részvétel).

- Osszekdti a csaladot a terapias beavatkozasokat végzé specialistakkal.

- Glukokortikoid terdpiaval kapcsolatos teenddk

- tajékoztatas,

- kezelés inditasa,

- kezelés vezetése (mellékhatdsok monitorizélasa, dézismddositds, beteg/sziilé edukéacié a lehetséges
veszélyekrél mellékhatasokrol),

- immunizéacié megvaldsulasanak ellenbrzése (egyéni oltasi terv készitése),

- szervezi a tranziciés folyamatot,

- segitia beteget és a csaladod az életvégi ellatashoz valo eljutasban figyelembe véve az adott beteg és csaladja
altal definialt életminéség, komfort és méltdésag megbrzését,

- tdjékoztatdst ad az adott beteg szdmara elérhetd Uj terdpids lehetéségekrdl.

Gyogyszeres terapiak

Glukokortikoidok

A hosszu tavu glukokortikoid teradpia jotékony hatasa bizonyitott. Meghosszabbitja a jaroképes fazist, segit
a felsévégtagi funkciok és a légzésfunkcié megdrzésében, késlelteti a légzéstamogatas sziikségességét, csokkenti
a gerincstabilizalé mdtét sziikségességét és lassitja a kardiomiopatia kialakuldsat. [33] Kordbbi tanulmanyok
bizonyitottdk, hogy egy évnél révidebb prednisolone terapia 10 éves korra, még a hosszabb tavu napi adagolasu
prednisolone terdpia 11,2, a napi adagolasu deflazacort terdpia 13,9 éves korra tolta dtlagosan a jaréképesség
elvesztését. [34]

A legutdbbi vizsgalatok leirtdk a korai, lathatd funkcidcsokkenés el6tti, alkalmazas eldényeit, bar ez esetben
a magassagra és testsulyndvekedésre gyakorolt hatés is jelentésebb. [35, 36]

Az adagolasi rezsimek koziil a mozgasteljesitményre gyakorolt hatds szempontjabdl elénydsebbnek bizonyult a napi
adagolds az intermittalé adagoldsi médokkal szemben. [28]

Nincs egyértelm( ajanlas a hatdéanyag-valasztas tekintetében. Egy 2022-ben késziilt 6sszefoglalé tanulmany alapjan
a deflazacort hasonlé, vagy egyes tanulmanyok eredménye alapjan lassabb motoros funkciéromlas eredményezett,
mint a prednisolone. A két molekula kozotti f6 kiilonbség abbol adédik, hogy a deflazacort kevésbé lipid-oldékony,
emiatt kevésbe jut 4t a vér-agy géton. Ezenkiviil a deflazacort kevéssé hat a glukéz metabolizmusra és kevesebb
a mineralokortikoid hatasa is. A mellékhatasok koziil a testsulyndvekedés és a magatartdszavarok gyakoribbak voltak
prednisolone haszndlata esetén, mig deflazacort mellett a csontegészségre, a magassagra gyakorolt mellékhatdsok
és a cataracta volt gyakoribb. [37] A vamorolone, egy disszociativ szteroid. Randomizalt kontrollalt vizsgélat soran
24 hetes kovetés utan hasonldéan hatékonynak bizonyult, mint a prednisolone a mozgdsskalak soran nyujtott
teljesitmény alapjan. Azonban szemben a prednisolone-nal nem lassitotta a ndvekedést. [27] A hatékonysag egy
kovetéses vizsgalat soran 30 hénapig ellenérizve sem mutatott eltérést a korabban alkalmazott kortikoszteroidokhoz
képest, viszont nem lassitotta a magassagnovekedést. [38] A vamorolone-t 2023. oktéberében az Food and Drug
Administration (FDA) az Egyesdilt Allamokban befogadta két évesnél idésebb DMD-s betegek kezelésére 2-6 mg/kg
dézisban. [39] 2023 decemberében az European Medical Agency (EMA) is engedélyezte a készitmény alkalmazdsat
négyéves kortdl. [40]

Nem jaroképes, kordbban szteroidot még nem szed6 beteg is profitalhat a szteroid terapia elinditasabol. [25]

Genetikai alapu terdpidk

A genetikai alapu betegségmodositéd terdpiak kozil jelenleg (2025. 11. 02.) egyetlen készitmény sem rendelkezik
EMA-engedéllyel. Az Egyesiilt Allamokban FDA-engedéllyel rendelkeznek az exon skipping terapiak kozil az 51-es
exon atugrasat végzd eteplirsen, az 53-as exon atugrasat végzd golodirsen és viltorarsen, illetve a 45-6s exont atugré
casimersen. Ezenkiviil 2023-ban kapott FDA-engedélyt azelsé génpdtld terdpia a delandistrogene moxeparvovec-rokl,
mely a négyévesnélidésebb Duchenne-féle izomdisztérfidban szenvedd betegek szamara adhatd, akiknek a genetikai
eltérése nem érinti a 8-as vagy/és 9-es exont. Ezenkiviil egyes orszagokban, igy Magyarorszagon is egyedi kérvény
alapjan engedélyezett a nonsense mutaciés DMD-ben az ataluren alkalmazasa.
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Ataluren

Az ataluren csokkenti a riboszomak érzékenységét a korai stop kodon irdnt, igy nonsense mutacié esetén helyreallitja
az mRNS szintézisét, ezaltal a fehérjeszintézist.

Tobb placebo kontrolldlt klinikai vizsgdlat eredményeit Osszesitve kb. 350 beteg adatai alapjan az ataluren
egyértelm(ien és szignifikansan lassitotta a funkcionalis tesztekkel mérheté romlast (6MWT, NSAA, 10 m futas,
4 lépcsofok teszt) placebodval dsszehasonlitva, 48 hét kovetési idét vizsgdlva. [30] A klinikai vizsgalatokon tul,
a mindennapi hasznélat soran szerzett tapasztalatokat gydjti a Stirde Registry. Ezan adatok alapjan a jaroképes fazist
kb. 3,5 évvel hosszabbitotta meg a korabbi regiszterekbdl ismert betegség természetes lefolyasaval sszehasonlitva.
[29] A regiszter adatai alapjan lassitja a felsé végtagi, illetve a Iégzésfunkcié romlasat is. A DMD-betegek kb. 10-15%-a
alkalmas erre a terapiara.

Az ataluren kezelést kizarélag a Duchenne/Becker izomdisztrofia kezelésében tapasztalattal rendelkezé szakorvos
kezdheti meg.

Mellékhatasként hanyas, csokkent étvagy, magas trigliceridszint a vérben, fejfdjas, hanyinger, hasfajas, kar, vagy
labfajdalom, mellkasi fajdalom, 14z eléfordulhat. [41]

Nem a disztrofin termelésre hatd, betegségmddositd terdpidk

A givinostat egy hiszton deacetilaz inhibitor terdpia, mely gyulladas és fibrézis cs6kkentd hatassal bir. Egy 18 honapig
tarto placebo kontrollalt fazis harom vizsgalat soran szignifikans kilénbség mutatkozott a 6MWT és a NSAA pontok
valtozdsanak mértékében a givinostattal kezelt csoport javara. [42] A gydgyszer alkalmazdsat az 2025 juniusdban
az EMA is engedélyezte hatévesnél idésebb jaroképes DMD-s betegeknek.

3. Pulmonolégiai gondozas

Ajanlas17

DMD-ben javasolt évente szezonalis inaktivalt influenza elleni védéoltas, illetve Pneumococcus megbetegedés
elleni véddoltas alkalmazasa. (B) [43]

Ajanlas18

Jaroképes DMD-s betegeknél spirometria (FVC) 5-6 éves kortdl, illetve kooperaciotol fliggéen, évente
javasolt. Alvasvizsgalat alvasfiiggo lIégzészavarra utalé tiinetek esetén javasolt. (B) [44-48]

Ajanlas19
Korai és kés6i nem jaroképes NIV kezelésben nem részesiilo DMD esetén spirometria (FVC/SVC) hathavonta
javasolt. (B)

Ajanlas20

Kohogési cstcsaramlas (PCF) mérése, éber allapotban pulzoximetria (Sp02), PtcCO2 / PetCO2 mérés
kapnograffal, ennek hianyaban, éber allapotban vett kapillaris vérgaz minta (szén-dioxid-tenzio, bikarbonat)
hathavonta és minden olyan esetben, amikor Sp02<95% javasolt. (C)

Ajanlas21
Alvasvizsgalat panaszmentes betegben évente; alvasfiiggé légzészavarra utalé tiinetek esetén, VC<60%,
jelentds testsulyemelkedés, valamint klinikai allapotromlas esetén el6bb. (C) [44-48]

Ajanlas22

A VC <60% értéke esetén, a légzérendszer megfelel6 miikodése és a szovodmények csokkentése érdekében,
tiidovolument noveld technika, ugynevezett vitalkapacitas mandver (LVR vagy MI-E kohogteté gép) naponta
2-6x bevezetése javasolt. (C) [45-47]

Ajanlas23

A nem kell6 hatékonysaggal kohogé gyermeknek kohogést segitoé technikakat kell megtanitani. A megfelelé
technika megvalasztasa a gyermek kooperacios készségétél és allapotanak sulyossagatol fligg. (B) [44-47]
Ajanlas24
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Kifejezett izomgyengeségben, bulbaris funkcié karosodas, manualis kohogést segité modszerekkel valo
inkooperacié vagy manualis modszer sikertelensége mechanikus kdohogtetést segité6 (mechanical cough
assist: MCA, kohogteto gép) késziilék hasznalata ajanlott. (B) [44-47]

Ajanlas25

Stagnalo atelectasia, valadék mobilizacio képtelensége, és léguttisztito technikak eredménytelensége esetén
magas frekvenciaju mellkasfali oszcillacié6 (HFCWO) bevezetése javasolt, mechanikus kohogteto késziilékkel
kombinalva. (C) [44, 48]

Mechanikus kohogteté késziilék hasznalata esetén, a 1égz6izmok kifaradasanak megel6zésére két kezelés
kozott kell6 idot kell hagyni. A kezelés végén mély belélegeztetést (beftivas) kell végezni, hogy a gyermek
megfelel6 FRC-értékkel hagyja abba a kezelést. (C) [44-46]

Ajanlas26
Mechanikus kohogést elésegito késziiléknek rendelkezésre kell allnia neuromuscularis betegeket kezel6
korhazi egységekben. (C) [44]

Ajanlas27

Léguti valadék mobilizaciés technika alkalmazasa soran a centralis légutakba juté valadék eltavolitasara
rendelkezésre kell allnia motoros valadékszivonak és szivokatéternek. [C] [44-46] Ajanlott a beteget
pulzoximéterrel ellatni és amennyiben a beteg oxigén szaturacidja akut léguti fert6zés kapcsan, szobalevegén
95% ala keriil, otthonaban el kell kezdeni a valadékmobilizalast. (C) [44-46]

Ajanlas28
Léguti fert6zések esetén, ha az oxigénszaturacié szobalevegén 95% ala esik, léguttisztité technikakat kell
alkalmazni. Tapadds léguti valadék esetén fizioldgias sdoldattal valé inhalalas javasolt. (C) [44-46]

Ajanlas29

Akut léguti betegség esetén antibiotikum adasa indokolt, amennyiben az alabbi kritériumok koziil legalabb
harom egyidejiileg fennall: 1az, laboratériumi vizsgalatban emelkedett fehérvérsejtszam vagy emelkedett
CRP-érték, léguti valadék felszaporodasa, mellkas rontgenfelvételen észlelt infiltratum vagy hipoxémia vagy
nehézlégzés jelei. (C) [45, 46]

Ajanlas30

Alvasvizsgalatot poliszomnografiaval, poligrafiaval (mellkas-, hasi mozgas, aramlas, pulzoximetria) minden
esetben a vizsgdlatot PtcCO2 monitorizalassal (transzkutan folyamatos kapnometria) kell kiegésziteni. (C)
[44-46]

Ajanlas31

Ejszakai NIV beallitas az alabbi esetekben javasolt:

alvasfiiggo légzészavarra (OSA, hipoventilacid) utalé tiinetek,
alvasvizsgalattal diagnosztizalt alvasfiiggo légzészavar hipoventilacio,
- dyspnoe,

- barmikor ha spontan légzés mellett pCO2 >45 Hgmm. (C) [44-47]

Ajanlas32

Duchenne féle izomdisztrofiaban az oxigenizaciéo és a ventilacio zavarai esetén elséként valasztando
a kétfazisos, assziszt-kontrolalt légzéstamogatas (BiPAP) bedllitasa hattérfrekvencia hasznalataval,
kiegészitve valadékeliminaciot segit6 eszk6zokkel. Nem javasolt sem a kizarélagos oxigén szupplementacio
sem a folyamatos pozitiv nyomasu légzéstamogatas (CPAP). (B) [49]

Ajanlas33

A tartos otthonilégzéstamogatas beallitasa és kovetése otthoni lélegeztetésben jartas centrumban torténjen,
ahol rendelkezésre all a személyi és infrastrukturalis hattér a lélegeztetés és az alapbetegségbdl adodo
komplikaciok ellatasara. (C) [47, 50, 51]
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Ajanlas34

Az otthoni lélegeztetés optimalis, személyre szabottan valasztott interfész segitségével javasolt. NIV
technikanal megfelel6 illeszkedést és komfortot biztosité orrmaszk, orrparna, arcmaszk, teljes arcmaszk,
illetve csutora hasznalhaté, akar kombinaciéban (nappali/éjszakai maszk). A NIV maszk rendszeres feliigyelete
és id6szakos cseréje javasolt. Invaziv technikanal lehetéség szerint dupla lumend, cuffos, miianyag kaniil
hasznalandé vagy ugynevezett spiraltubus, melynek rendszeres cseréje javasolt. NIV esetén cseremaszk,
invaziv lélegeztetés esetén csere tracheostomas kaniil, illetve siirgosségi tracheostomas kaniil biztositasa
sziikséges. (C)

Ajanlas35

Sikeres otthoni lélegeztetés érdekében elére tervezett, személyre szabott valadékmenedzsment terv
felallitasa sziikséges mind NIV, mind invaziv Iélegeztetésben részesiilé6 betegeknél, melynek része a valadék
kondicionalasa (aktiv parasitas és szilkség esetén nebulizadlas segitségével), illetve adekvat kohogési
csticsaramlas (PCF=270L/min) létrehozasa (tiidé recruitment mandéver, mechanikus insufflator-exsufflator,
illetve kilégzési aramlast javito eszkozok segitségével). Invaziv lélegeztetésben részesiilé betegeknél
a nagylégutak minimal invaziv leszivasa is alkalmazandé, mely otthoni kérnyezetben tiszta (de nem steril)
koriilmények kozott végezheté. (C)

Ajanlas36

Az otthoni Iélegeztetés beallitasat és feliigyeletét végzo intézmény az otthon lélegeztetett beteg rendszeres
gondozasaért felelés. A gondozas soran az otthoni lélegeztetés megkezdését kovetéen kezdetben
havonta, majd stabil allapot esetén minimum haromhavonta javasolt kontroll vizsgalat. A kontrollvizsgalat
dependencia, fizikai allapot, illetve a gondozé intézménytél esé tavolsag mérlegelésével torténhet intézeti
vizit vagy helyszini vizit kapcsan. Kontroll vizit kapcsan javasolt a lélegeztet6gép adatrogzité egységének
leolvasasa, a lélegeztetégép és a hasznalt fogydeszkozok miikodésének ellenérzése, az esetleges technikai
hibak és problémak felmérése, a beteg fizikalis és sziikség szerint eszk6z6s (vérgaz, szaturacio, kapnografia,
légzésfunkcio, laborvizsgalat, képalkoté vizsgalat, bronchoszkopos vizsgalat) vizsgalatanak elvégzése és
ezen tények részletes dokumentalasa. (D)

Az otthoni lélegeztetés monitorizalasa

Ajanlas37
Dependens életben tarté NIV vagy invaziv Iélegeztetés soran kiilsé fliggetlen monitor alkalmazasa kiilonésen
gyermekeknél javasolt, amennyiben ezt a csalad elfogadja (riasztassal ellatott pulzoxymeter). (C)

Ajanlas38
Dependens allapot esetén a lélegeztetégépbe integralt riasztasi rendszer hasznalata koételezo. (C)

Ajanlas39

Az otthoni lélegeztetéshez hasznalt lélegeztetogép rendelkezzen folyamatos adatrogzitéssel, mely utdlag
letdltheto és értékelheté. Minimalisan két nap teljes 1égzési gorbéit tarolja (nyomas, aramlas, volumen,
eleresztés (réslevegés alkalmazas esetén), illetve minimum egy hdénap trendszerii adatait, mint nyomas,
volumen, légzésszam, spontanlégzés aranya, I/E arany, eleresztés értékeket, illetve a riasztasi naplét. (D)
Minden Duchenne izomdisztréfids gyermek vizsgalatdnak része a légzérendszer és a légzéizmok allapotanak
felmérése. A tidégydgyaszati vizsgalat kbtelez6 elemei:

Anamnézis felvétel:

1. altaldnos allapot, izomeré-valtozas,

2. |égzdszervitiinetek: Iégutiinfekcid gyakorisaga, sulyossaga, [éguti valadék expektoracié képessége, gydgyulasi
idé,

3. nyelészavar: étkezés megfigyelése, nyalzas, étkezés kdzben gyakori félrenyelés, fulladds, nehezitett nyelés,

refluxra utald jelek,

4. alvasfliggé légzészavarok (obstruktiv alvasi apnoe, hipoventilacio) tlinetei: alvas minésége, apnoe, reggeli
tlnetek: faradtsag, rossz kozérzet, émelygés, étvagytalansag, nappali teljesitmény, iskolai koncentracio. [44,
48]
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Fizikdlis vizsgalat és eszkdz0s vizsgalatok:

1. altaldnos allapot, taplaltsagi dllapot, izomerd megitélése, scoliosis,

2. |égzdszervi statusz: mellkasi deformitds, nyugalmi 1égzés, mellkasi kitérés, 1égzésszam, [égzdizom gyengeség
jelei, paradox légzémozgas, kohdgési képesség,

3. éber allapotban szobalevegén mért SpO2, EtCO2 / TcCO2 mérés, ennek hidnyaban, éber dllapotban vett

kapillaris vérgaz minta (szén-dioxid-tenzid, bikarbonat) meghatdrozas szlikséges. (C evidencia) [44-48]

4. légzésfunkcios vizsgalat 5-6 éves kortdl évente javasolt. Lehetéség szerint az a vitalkapacitast (FVC/SVCQ)
minden esetben allo/il6 és fekvd testhelyzetben sziikséges elvégezni. Azokndl a gyermekeknél, akiknél
testmagassdg nem mérheté az ulna hosszanak mérése sziilkséges a légzésfunkcids paraméterek referencia
értékeinek meghatarozasdhoz. (B evidencia) [44] Spirometria hidanydban maximalis be- és kilégzési nyomas
(MIP/MEP) vagy SNIP mérés ajanlott. (C evidencia) [44-48]

5. 12 éves kor felett a [égutak tisztulas képességének megitélésére kohogési csticsaramlas (Peak peak cough flow:
PCF) mérése javasolt. [44-47]

6. mellkas rontgen felvétel (atelektazia, pneumonia) [44, 48]

7. nyelészavar megitélésére kontrasztanyag nyeletéses rontgen vizsgalat [44, 48]

8. alvasvizsgalat: barmely életkorban az alvasfliggd |égzészavarok jelenlétének és sulyossdgdnak megitélésére
[44-47)

Duchenne izomdisztréfidban a progredialé izomgyengeség miatt gyengil a kohogés, romlik a léguti valadék
hatékony expectoracidja, né az alsé léguti fertézésekre valé hajlam, fokozott a Iégzési elégtelenség kialakulasanak
kockazata. Kedvezdtlenil hat a Iégzérendszer mlikddésére az alapbetegséghez tarsuld scoliosis, kardidlis érintettség,
valamint a bulbaris funkcié kdrosodédsa miatti nyelészavar és kovetkezményes aspiracio. A progresszioé elérehaladtaval
a rekeszizom funkcid is jelentésen sérl.

Alvas kézben elénytelendil véltozik a 1égzésmechanika, csékken a légzési volumen, a 1égzésszam, a 1égzékdzpont
érzékenysége, a légzési segédizmok ténusa, né a felsé léguti rezisztencia. Duchenne izombetegségben fokozott
az alvasfliggé légzészavarok, az obstruktiv alvasi apnoe és a hipoventilacio kockazata. Az izomgyengeség
progredidlasaval a 1égzési elégtelenség szinte észrevétlendl alakul ki, tiinetei enyhék. Az alveoldris hipoventilacié
tlnetei az egyre gyakoribba valo éjszakai megébredések, a reggeli fejfajas, étvagytalansag, rossz kozérzet, nappali
faradtsag, aluszékonysag, szellemi teljesitéképesség hanyatlasa. [44, 48, 51]

Jaroképes betegekben a VC a testmagassaggal és életkorral né, a korai nem jaroképes szakban elér egy maximalis
plateau értéket, tipusos esetben néhany éven keresztiil ezen érték korul stagndl, majd a késéi nem jaroképes
szakban az izomgyengeség progredialasaval a VC fokozatosan csokken. [46] A VC-t Ulve vagy allva és fekve mérjik.
Rekeszizom-gyengeség esetén a fekvd helyzetben mértVCjelentésen elmarad a fliggéleges helyzetben mért értéktdl.
A fekvé testhelyzetben mért vitalkapacitas 25%-os csokkenése az Uil6 testhelyzetben mért értékhez képest kifejezett
rekeszizom-gyengeségre utal. [52, 53] Progressziv izomgyengeségre utal a napkdzben mért Sp0O2<95% és nappali
hypercapnia (pCO2>50 Hgmm) egyiittes jelenléte. [43, 44]

Izomgyenge gyermekeknél jo kooperacié esetén sem feltétlenil sikeres a forszirozott mandver végrehajtasa, ezért
ilyenkor lassu vitalkapacitast (SVC) mériink. [54] Amennyiben a beteg nem képes a szdjat a spirométer csutordjara
megfeleléen razarni, ilyen esetben maszkot hasznalhatunk. Izomgyengeségben is igazolt, hogy a 270 liter/perc
PCF érték elegendd a légutak tisztuldsdhoz. Léguti fertézés esetén a PCF 270 liter/perc érték hirtelen a kritikus 160 liter/
perc ala csokkenhet, amikor a beteg mar képtelen a valadék felkohogésére, a légutak tisztan tartasara. [44, 47]

Az izombetegséghez térsuld |égzészavar megitélésének alapvetsé pillérei a légzésfunkcio, a vérgaz- és
az alvasvizsgalat. (1. dbra)

Vérgazvizsgalat

A vérgazvizsgdlatban latott eltérések a [égzési elégtelenség késdi jelei, elsésorban a magas, dltaldban kompenzalt
szén-dioxid-szint és a hipoxia utalhat a ventilacié és oxigenizacié krénikus zavardra. Normal tartomanyban 1évé
nappali szén-dioxid-szint mellett az emelkedett bikarbonat-szint felveti éjszakai hiperkapnia lehetéségét. Felndttek
esetében az artérids vérgazvizsgdlat elvégzése kronikus |égzési elégtelenség gyanujakor javasolt, lehetéleg este és
kozvetlenll ébredést kovetéen. Gyermekek esetében a kapillaris vérgdzvizsgalat is elfogadott.

Tartds légzéstamogatds indikdacio és tipusai

Az alvasvizsgalat kiértékelése soran fontos figyelembe venni a Duchenne izombetegekre specifikusan médositott
kritériumrendszert, amely nagy hangsulyt fektet a hipopnoéhez tarsuld alveolaris hipoventilacié kimutatasara.
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Negativ alvdsvizsgalat esetén a vizsgdlat évenkénti megismétlése javasolt. Azon betegek esetében, akiknél alvas alatti
légzészavar vagy nappali manifeszt 1égzési elégtelenség igazolddik, nem-invaziv 1égzéstdamogatas (NIV) bedllitdsara
van sziikség.

A NIV bizonyitottan javitja a tulélést, az életmindséget és nagyban lecsokkenti a 1égzérendszeri komplikaciok miatti
korhazi tartézkodasok szamat. Izombetegekben a NIV terdpidt minden esetben javasolt valadékeliminéciét segitd
eszkozzel kiegésziteni.

NIV terdpia beallitasanak abszolut kontraindikacidja nincs Duchenne féle izombetegségben.

Az alvashoz kapcsolt 1égzészavart sok esetben obstruktiv alvasi apnoe is sulyosbitja. A csokkent kohogési készség
a korképekre jellemz6 korai tiinet lehet, a kohdgési (PCF) vagy forszirozott kilégzési csucsaramlas (PEF) mérésével
azonosithaté (PCF<270L/perc vagy PEF<150L/min). A bulbdris érintettség gyakori félrenyelések, kévetkezményes
léguti fertézések és/vagy taplélasi nehezitettség formdjaban jelentkezik és a vitdlkapacitds relativ megérzott volta
ellenére is invaziv Iélegeztetési indikacio lehet.

Oxigén terdpia

DMD-ben az alacsony oxigén szaturdcié altaldban a hipoventilacié, atelektdzidk vagy pneumonia eredménye, ezért
Duchenne féle izomdisztréfidban az oxigén szupplentéacié NIV nélkil nem javasolt. Akut infekcié esetén sziikség lehet
kiegészit6 oxigén adasara, ezt azonban a l[égzéstdmogatashoz kapcsoltan sziikséges adni.

CPAP terdpia

CPAP, vagy légsinterdpia csak azoknal az alapbetegséggel nem rendelkezé betegeknél haszndlhato, ahol
a légzészavart egyértelmden léguti (elsésorban fels6léguti) akadaly okozza. CPAP terdpia hatdsossaganak feltétele
az intakt kdzponti idegrendszeri |égzési kontroll, illetve a megfeleld 1égzéizom-m(ikddés, ezért CPAP terdpia nem
ajanlott, s6t kontraindikalt izomdisztréfidban szenvedd betegekben.

BiPAP terdpia

Duchenne féle izomdisztrofidban a tartds légzéstamogatas els6ként valasztandd eszkoze a kétfazisos
nyomastamogatast biztositd, asszisztalt [élegeztetés hattérfrekvencia hasznalataval. A tartés otthoni légzéstamogatas
bedllitdsanak célja, hogy a beteg kéros Iégzési mintdzatat korrigdljuk, a beteg életkordnak és testtomegének
megfeleldé percventildciét biztositsuk anélkil, hogy a beteg izomzata kifaradna. A lélegeztetést neheziti a tulsuly
vagy az alapbetegség miatt magasan all6 rekesz, a szkolidzis mértéke, a disztelektazids/atelektazias tidéteriletek és
a légzérendszerben felszaporodé véladék.

NIV beallitdsa és kovetése

Légzéstamogatas beallitasa arra megfelel§ infrastrukturaval ellatott intézményben torténik. Részei a fiil-orr-gégészeti,
kardiolégiai, pulmonolégiai vizsgalatok elvégzése, a lélegeztetés mddjanak elddntése (invaziv/nem-invaziv),
a megfeleld interfész (tracheakanil/orrmaszk, orr-szaj maszk, teljes arcmaszk, csutora) kivalasztésa, a [élegeztet6gép
tipusanak megvélasztdsa, a lélegeztetégép bedllitdsainak alvas alatti titraldsa, a valadékelimindlas modjanak
megvalasztasa és a gondozok, illetve a beteg oktatasa.

Hazaengedést kovetéen a beteg rendszeresen ellendrzése kiemelkedéen fontos, a beteg éllapotatdl fliggéen
1-4 havonta. Lehetdség szerint a vizitek ambulans formaban térténnek az ellatd intézményben, ahol lehetdség
van vérgazvizsgalatra, légzésfunkcios vizsgalat elvégzésére, szlikség esetén képalkotd vizsgdlatra és a tarsszakmak
konzilium kérésére. A sulyos allapotu, gépdependens beteg gondozasanak része a havi rendszerességgel, a beteg
otthonaban ellenérzoétt terapia.

A tartosan lélegeztetett beteg gondozdsdnak kihagyhatatlan része az interfész ellendrzése, lélegeztets- és
véaladékeliminacidt segité gépek memoria adatainak kiolvasasa és elemzése és szlikség esetén a terapia modositasa.
A 3-as szintl dependenciaju betegeknél elényt jelenthet a havonta térténé kontroll (tracheostomian at végzett
Iélegeztetés vagy napi 16 ora feletti Iélegeztetési id6, vagy napi 8 ora feletti gépidd és 6nalléan nem tudja hasznalni
a gépet). Szintén gyakori vizitet igényel az az 1-es dependencidju beteg (napi 8 érandl alacsonyabb gépidé és
onellatd), vagy 2-es dependencidju beteg (napi 8 dranal magasabb, 16 éranél alacsonyabb gépid6 és dnellato), akiknél
a lélegeztetési célok elérése gyakori lélegeztetési terapia mddositast igényel. Egyéb esetekben legalabb harom, igen
ritkdn hathavonta javasolt a kontroll vizsgalat.

A vizitet lehetdség szerint a gondozé intézmény lélegeztetésben jartas szakorvosa végezze, de stabil dllapotu beteg
esetén az erre a célra kiképzett szakdolgozé vagy szakorvosjel6lt is alkalmas a vizitre, amennyiben gondozé szakorvos
a gondozas eredményét tovabbra is attekinti és feltigyeli.
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NIV tartés hasznalata

Alélegeztetégép-hasznalat fokdt a géphez valé dependencia szintje hatdrozza meg. Ezek alapjan megkiilénboztetiink
alacsony (1-es), kozepes (2-es) és magas (3-as) gépdependencidju betegeket. Minden tartésan NIV terdpidt hasznélo
gyermekben és felnéttben a lélegeztetési igény a betegség progresszidjaval valtozhat, egy idé utan az allando
géphaszndlat, jellemzéen tracheosztéman keresztil elkeriilhetetlenné valik. Ez a fazis legtébb esetben a felnéttkorra
tolédik.

Szintén jellemzd, hogy rossz allapotu beteg bevondsakor gépdependens, majd a kronikus [égzési elégtelenség tartds
terapiajaval a gépigény csokken és csak alvésra korlatozodik a terapia korai fazisaban.

Akut megbetegedés esetén a lélegeztetési igény akar atmenetileg megndvekedhet minden betegben, ilyenkor
a lélegeztet6gép bedllitdsainak valtoztatasara is szlikség lehet. Amennyiben a beteg nem a lélegeztetését felligyeld
centrumban kerd(l ellatasra, a 1élegeztetést felligyel6 kezel6orvos értesitése javasolt.

Minden intenziv osztalyos ellatast vagy altatast igényl6 allapot esetén a korai extubacio izombetegekben
kiemelked6en fontos. Ez biztonsaggal akkor valosithaté meg, ha ilyenkor a beteg egy kordbban a szamara bedllitott,
megszokott NIV terdpidra éllithatd. M(téti beavatkozasokat kdvetéen a NIV igény szintén megndhet.
MiveljelenlegaDuchenne betegek gydgyitdsanem megvaldsithato, alélegeztetést felligyelé orvos egyik legfontosabb
feladata annak eldontése, hogy a terapiat mikor kell eszkalalni. Ennek egyik eleme az invaziv 1égzésterdpia bevezetése
a beteg életmindségének biztositsa érdekében.

Invaziv lélegeztetés, tracheosztéma

Invaziv lélegeztetés a nem-invaziv lélegeztetés kivitelezésének képtelensége (biztonsagos interfész hianya),
intolerancidja, hatékonysaganak hidnya, a hatékony valadékeltivolitas képtelensége, illetve bulbdris tiinetek jelenléte
és ebbdl fakadd aspirdcios veszély esetén indikélt. A betegség progressziv volta, a teljes magatehetetlenségig
progredialoé allapot lehetésége, a fertézések gyakorisaga és kimenetelt jelentésen befolydsold volta miatt a beteg
és csaladja id6ben torténd, részletes tajékoztatdst kell, hogy kapjon az otthoni lélegeztetés elényeirél és varhato
nehézségeirdl, a kezelés palliativ jellegérél. Az invaziv gépi lélegeztetésrdl torténd részletes felvilagositas és az errdl
torténé idében elkészitett jogerds nyilatkozat elengedhetetlen a kritikus helyzetben torténd silirg6s intubacio
elkeriilése érdekében, hiszen ez jelentésen limitélja a tovabbi kezelési lehetdségeket.

A lélegeztetési paraméterek beallitasakor a felliletes légzésmintazat elkerllése érdekében szintén az assziszt-
kontrollalt méd az el6nyds, a beteg légzésmechanikajanak megfelelSen titralt belégzésiidével (0,8-1,2 s) és belégzési
nyomassal (8-25 H,Ocm), valamint back-up frekvenciaval (12-15/min).

Véaladékmenedzsment

A medfeleld [éguti valadék minéségéért a csillészérés hengerhdm és a mucociliaris clearance felelés. A [éguti ham
mukodéséhez megfeleld hé- és paratartalom sziikséges, ezért tartds lélegeztetés minden formajaban aktiv parasitasra
van sziikség.

Mechanikus insufflator-exsufflator (MI-E) alkalmazasa: amennyiben mechanikusan segitett vitalkapacitas mandverrel
270L/min érték( PCF/150L/min feletti PEF nem érheté el, MI-E alkalmazasa javasolt, mely mind noninvaziv (csutora
vagy maszk), mind invaziv korrel (kdzvetlenil a tracheostomds kantilhéz csatlakoztatva) alkalmazhaté. Invazivan
lélegeztetett betegek esetén a mély Iéguti leszivas helyett MI-E alkalmazdasa javasolt. A MI-E alkalmazhaté a beteg
altal kell6 fizikalis képesség esetén, de segit6 altal is, akdr teljesen magatehetetlen, vagy egyiittm(kddni nem tudo
betegnél is. MI-E hasznélata naponta minimum 3-4-szer, 4-5 ciklussal, jelentds léguti valadék hianyaban is javasolt,
fizioterdpias célzattal. A MI-E bedllitdsa és adatainak ellenérzése lélegeztetésben jartas szakember feladata, cél
az adekvét Iégzési volumen és 270L/min feletti PCF, illetve 150L/min feletti PEF elérése.

Légutiszivokésziilék alkalmazdsa:invazivan lélegeztetett betegek esetén |éguti leszivasra alkalmas (minimum 25L/min
aramlassal) szivéberendezés biztositdsa javasolt, melyet rendszerint kohdgést segitd terapids Iépés vagy nebulizétoros
kezelés utan, illetve sziikség esetén siirgésségi szitudcidkban (Iégut elzarédas stb.) alkalmazunk. Célja a nagylégutak
megtisztitdsa a valadéktol. A mellékhatédsok elkeriilése érdekében a léguti szivas sordn a tracheosztémas kandl alatt
maximum 1 cm-rel mélyebbre vezetjik le a szivokatétert (minimal invaziv 1éguti leszivas). A beavatkozashoz otthoni
kortlmények kozott tiszta, de nem steril korilmények javasoltak. A mély légutak tisztitasara régen alkalmazott
ugynevezett mély leszivas helyett a MI-E alkalmazdsa javasolt, kevesebb mellékhatdsa miatt. Tartalék szivéberendezés
(mely akkumuldtoros mikodéssel is rendelkezik) vagy MI-E késziilék dependens, invaziv |élegeztetésben részesiild
betegeknél ajanlott.
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Interfész megvalasztasa és kovetelményei

NIV terdpidhoz otthoni korilmények kozott réslevegds maszkokat alkalmazunk, melyeknek szamos tipusa van
(orrmaszk, orrpdrna, arcmaszk, teljes arcmaszk). Emellett jél kooperald, de fels6 végtagokat haszndlni képtelen
betegnél a csutora nappali haszndlata is lehetséges. A maszkot |élegeztetésben jartas szakember valasztja ki
a terdpids hatékonysag optimalizaldsat és a beteg preferenciajat figyelembe véve. Cél a megfelelé illeszkedés (teljes
leak: 25-60L/min) és a jo tolerancia, valamint a kéros mellékhatasok (arc dekubitusz) elkertilése, melyet minimum
néhany napos hasznalat soran kell, hogy felmérjiink. Nappali hasznélatra csutora, orrmaszk és orrparna alkalmazhato,
amennyiben a beteg az orrlégzést jelentés szajon &t torténé eleresztés nélkiil végezni tudja. Ejszakai hasznalatra,
kilondsen magas nyomasok hasznélata esetén, arc- vagy teljes arcmaszk hasznélata javasolt, sziikség esetén alltarté
kiegészit6 hasznalataval.

Otthoni NIV esetén a maszkok gyartoi Utmutato szerinti rendszeres tisztitasa, id6szakos felilvizsgalata és rendszeres
cseréje (legalabb 6-12 havonta) sziikséges. Torés esetére cseremaszk allandd biztositasa is sziikséges. A rendszeres
orvosi kontroll kapcsan a maszk miikodéképessége, az esetleges mellékhatasok (dekubitusz) felmérendéek, sziikség
esetén maszkvaltas is sziikséges lehet.

Otthoni invaziv |élegeztetés esetén a tracheosztdma kialakitdsa torténhet sebészi Uton vagy perkutdn dilatacios
technikaval, de tekintettel a sebfert6zés és hegesedés csokkent gyakorisdgara, az utébbi technika preferalt.

A tartds otthoni lélegeztetésre lehetéség szerint ugynevezett dupla lumend, kiilsé és belsé perselyt tartalmazo
muanyag tubust hasznaljunk. Cuffos tubus sziikséges minden olyan esetben, ahol az aspiracié veszélye jelentds,
illetve az adekvat lélegeztetéshez megfeleld tomitettség sziikséges. A cuffnyomas rendszeres ellenérzése sziikséges
(cél: <30 H,Ocm) [55]. Amennyiben az adott betegnél cuff nem szlikséges, megfelel§ csatlakozéval rendelkezd
fémkanil hasznalata is lehetséges.

Abeszédkészség megléte esetén fenesztralt két perselyes kaniil hasznélata javasolt, mely beszél6 szelep, egyeniranyito
dugd vagy megfelel6 beteg egylittmiikodés esetén akar invaziv |élegeztetés mellett is lehet6vé teszi a fonaciot.
Bizonyos esetekben, féleg trachea deformitas kapcsan kisebb atmérdj, spirdl tipusu, egy lumen( tracheostomas
kanil hasznalata sziikséges.

A kétperselyes tracheostomas kaniil belsé perselye napi tobbszor tisztitandd (meleg viz és nyalkahartya-fert6tlenité
oldat segitségével). A tracheosztéma kdrnyéke minimum napi egyszeri dpolast igényel (meleg viz és bérfertétlenitd
oldat segitségével).

Atracheosztomas kanil cserére a gyartoi Utmutaténak megfelel6 gyakorisagban, de legaldbb haromhavonta javasolt.
Egyes kantilok megfelel6 mechanikus és fertétlenitd tisztitas utan Gjrahasznalhatok.

A tracheosztomas kanul cseréje az elsé néhany alkalommal kérhdzi kérilmények kézott, a |élegeztetésben jartas
orvos vagy fll-orr-gégész altal torténjen. Amennyiben a rendszeres kanllcsere kapcsan probléma nem jelentkezik,
ugy a késébbiekben a kanllcsere otthoni koriilmények kozott, a 1élegeztetésben jartas orvos, fll-orr-gégész, apold,
vagy erre a célra kiképzett gondozo altal is torténhet.

A tracheosztéma rendszeres (minimum évente egyszeri, bronchoscopos) kontrollja javasolt a hegesedés, granulaciok
és egyéb problémak azonositasara.

A tracheosztoéman keresztill 1élegeztetett betegeknek minden esetben a tartésan hasznalt kanlinek megfeleld
cserekanlilt és vészhelyzetek uraldsdra egy a tartésan hasznalt kanil atméréjénél kisebb atméréji kanilt kell
biztositani.

Monitorozés NIV alatt

NIV altaldban intermittald jelleggel kerul alkalmazasra, de eléfordulhat folyamatos életben tarté alkalmazas is. NIV
alkalmazasakor a nem tokéletesen illeszked6 maszk eleresztéshez vezethet. Bar az ilyen eleresztések sok esetben
klinikailag nem lényegesek, a lélegeztetés hatékonysagat nem befolyasoljak, mégis aktivalhatjak a gép riasztasi
funkcidit, mely negativan befolyédsolja a beteg alvés- és életminéségét, feleslegesen terheli az ellatd személyzetet,
illetve a felhasznaldk riasztasokkal szembeni tolerancidjat fokozhatja. Nem dependens betegek esetén igy az egyes
paraméterekre bedllitott riasztdsok némitdsa megengedett, célszerli a bedllitdsokat és a riasztds vagy annak
elmaradasabdl adédo potencialis elénydket és veszélyeket a beteggel és gondozojaval egyeztetni. Nem javasolt
a technikai, mikodésbiztonsagi, illetve tapelldtasra vonatkozd riasztasok letiltasa.

Minden esetben rogzitsik az el6irt és aktudlis riasztasi beallitdsokat, mert otthoni koriilmények kozott torténd
haszndlat soran a riasztasi paraméterek tudatosan vagy véletlendil &tallitasra kertilhetnek [56].

Dependens NIV [élegeztetés soran a légzOkor szétcsuszasara figyelmeztetd riasztast, illetve még egy, a hipoventilaciéra
figyelmeztetd riasztds kikapcsoldasdt nem szabad lehetévé tenni. Csutoraval torténé (MPV) lélegeztetés esetén
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a riasztasbeallitas specidlis technikat kivan meg. Dependens életben tarté NIV Iélegeztetés soran kiilsé fliggetlen
monitor alkalmazasa javasolt (pl. asztali, riasztassal ellatott pulzoximéter).

Monitorozas invaziv |élegeztetés alatt

Az invaziv |élegeztetés alkalmazasa leggyakrabban életben tarté dependens betegeknél fordul el6, ugyanakkor nem
jelent feltétlentil cselekvéképtelen, dependens dllapotot, igy a riasztési funkcidk altaldnosan nem hatarozhatéak meg.
Dependens éllapot esetén a riasztasi rendszer hasznalata kotelezd. A 1égz8kori szétcsuszasra és a hipoventilaciora
figyelmeztet6 riasztadsoknak mindig aktivnak kell lennilik, ezek tartds némitasat nem szabad technikailag lehetévé
tenni, tekintettel a sulyos kockazatokra. Ezen riasztasoknak aktivnak kell maradni akkor is, ha a beteg beszél6 kaniilt
alkalmaz.

Pulzoximéter

A hipoxia nem tul korai jele a léguti obstrukcionak, a lélegeztetégép nem megfelel6 mikodésének, alapvetéen
egészséges tiid6 esetén és kiildndsen oxigénadagolas mellett a hipoventilaciét nem jelzi idében. Igy a hipoxia
megjelenése csak kevéssel a bradycardia vagy teljes apnoe elétt varhato, amik mar késéi jelek, megnehezitik a beteg
Ujraélesztését, ellatasat. A pulzoximeter tehat nem alkalmas a hipoventildcié korai és megbizhat6 felismerésére.

A pulzoximetria ugyanakkor jol alkalmazhaté tidébetegségek esetén és egyszer(isége miatt altaldnos monitorként
is elterjedt, igy otthoni lélegeztetésénél javasolhatd a pulzoximetrids monitorozas, kiiléndsen éjszaka, alvas kozben,
vagy amikor kézvetlen felligyelet nélkdil van a beteg.

Alkalmi pulzoximéteres mérés javasolt az oxigénszaturacio ellendrzéséhez invazivan lélegeztetett betegeknél, illetve
azokndl a NIV kezelt betegeknél, ahol oxigenizaciés probléma adédhat. Folyamatos pulzoximéteres mérés lehet
sziikséges cselekvéképtelen beteg esetében. A folyamatos felligyeletre alkalmazott pulzoximéter eleget kell tegyen
az elektromos orvosi eszk6zokroél sz616 szabalyzatoknak és elirdsoknak.

Tartds pulzoxymetria a beteg szdmara kellemetlen lehet, és gyakori fals riasztasok forraséava valhat. Amennyiben
a beteg életminéségét ez negativan befolyasolja tdjékozott beleegyezést kdvetéen errél a monitorozasi formardl
lemondhat.

Kapnogréfia (invaziv és neminvaziv [élegeztetéshez)

Kilégzési CO, nyomas mérése Eurdpaban elfogadott standard monitorozasi médszer lélegeztetégépfiiggd betegek
gépi lélegeztetése soran. Elegendéen nagy kilégzési volumen mellett az EtCO, jé korrelaciot mutat az artérias CO,
nyomassal, de a holtteret csak minimalisan meghaladé 1égzési volumenek vagy parenchymas tiidébetegség esetén
jelentbs eltérés lehet a két érték kozott. A kilégzett CO, mérése rutinszer(ien ezért nem ajanlott tlidébetegség
esetében.

Transzkutan CO, monitorozas rendszerszer(i hasznalata - figyelembe véve az eszkoz elérhet6ségét, a jelen technikai
megoldasokat és az arat — nem ajanlott, ugyanakkor technikailag megfelel6 és megbizhaté lehetéség lenne.

4. Kardiol6giai gondozas

Ajanlas40

A genetikai diagnozis felallitasakor baseline, non invaziv [EKG, Transthoracalis Echo (TTE)] vizsgalat elvégzése
javasolt. 10 éves kor alatt kétévente, 10 éves kor utan éves gyakorisaggal. Sziv MR-vizsgalat alkalomszeriien
megfontoland6é amennyiben TTE technikai okok (obesitas, mellkasdeformitas) miatt nem megbizhaté. (B) [43,
57-59]

Ajanlas41
Holter EKG-vizsgalat tiinetmentes betegnél kétévente, 15 éves kor felett vagy 35%-os bal kamrai ejekcios
frakcioé (LVEF) alatt, valamint aritmia kockazat esetén (SVES, VES) legalabb évente indokolt. (B) [60, 61]

Ajanlas42
Csokkent LVEF (55%) alatt, valamint normal EF esetén is 10 éves kor felett ACEi vagy ARB hasznalata javasolt
elso szerként a kezelésben. (B) [43, 62-66]

Ajanlas43
Csokkent LVEF esetén (55%) cardioszelektiv Béta blokkolé hasznalata indokolt, mig normal bal kamra
funkcioban amennyiben aritmia hajlam nem all fenn rutinszer(i alkalmazasa nem sziikséges. (B) [43, 67]
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Ajanlas44
Mineralokortikoid receptor antagonista (MRA) hasznalata csokkent LVEF esetén, valamint CMR soran igazolt
fibrézisban megfontolandé. (C) [68]

Definicié: Duchenne asszocialt cardiomyopathia (CM) a betegség obligat tlinete, mely altaldban adolescens
korban kezddédik, a szivizomzat fokozatos pusztuldsa kovetkeztében a bal kamra szisztolés funkcié (pumpafunkcid)
progressziv hanyatldsdhoz és ebbdl eredéen krénikus kongesztiv szivelégtelenséghez és kiséré aritmia hajlamhoz
vezet.

Klinikum:Atlinettanszegényes,ajaroképesbetegeknéltapasztalt panaszoksokszorhidnyoznak (ldbszarodéma),illetve
elsésorban a folyamatosan romlé vazizomzat megnyilvanulasai (nehézlégzés, faradékonysag). A szivelégtelenség
klinikai sulyossagat és a gyogyszeres terapiat meghatarozé felnétt (NYHA) stadiumbeosztas vagy a gyermekkori Ross
klasszifikdcio DMD esetén nem alkalmazhaté a betegek jarasképtelensége (NYHA) vagy a nehézlégzés és taplalasi
problémak (Ross) elsésorban nem kardidlis eredete miatt. [43, 69]

Diagnosztika:

A DMD genetikai diagnézis, melynek igazolasat kovetéen - tekintettel a késébbiekben szinte bizonyosan megjelend
szivizom-érintettségre - a gyermek kardiolégiai gondozéasbavétele javasolt.

EKG: A szivizombetegség korai stddiumaban nem specifikus, a késébbiekben a bal kamrai dilataciobdl és fibrézisbol
szarmazd EKG-eltérések a jellemzéek. A JTSZB/JK hypertrophia illetve az inferolaterélis elvezetésekben lathatd
Q hulldamok a betegség késéi stadiumaban jellemzdéek.

Holter: A long term EKG-vizsgdlat a korai stddiumban a sinus tachycardidt valamint a diurndlis ritmus és
pulzusvaridbilitas fokozatos eltlinését mutatja. A betegség progresszidja esetén a kamrai extraszisztole terheltség
(VES), a non sustained supraventricularis tachycardia/ventricularis tachycardia sz(résére, illetve a hirtelen szivhalal
(SCD) rizikdbecslésére javasolt, mely a beteg palpitacios panaszai esetén soron kivil ismételheté.

Echo: A szivizombetegség kérismézésében és nyomon kovetésében jelenleg a legéltaldnosabb vizsgélati modszer.
A szokdsos M méd / 2D mérések (LVEDD, LVEF) mellett, melyek az elérehaladott esetben kérjelzéek és a globdlis
szisztolés kamrafunkcié megitélésére alkalmasak, szofisztikalt platformok (TDI, circumferentidlis / longitudinalis strain)
bevezetéseisindokolt lehet a korai diszfunkcié megitélésére a betegkdvetés soran, melyet kiilon echocardiographiai
vizsgalati protokollban sziikséges lefektetni.

CMR: A DMD/BMD asszocialt CM gondozasaban referenciavizsgalat. A szivizomban jelentkezé fibrézis kiterjedését,
eloszlasat a betegség korai stddiumaban jelzi, emellett pontos volumetrids és hemodinamikai mérésekre egyarant
alkalmas. Az Uj platformok (T1 mapping, featured tracking) az LGE (late gadolinium enhancement) vizsgalatok
érzékenységét is meghaladjdk.

A beteg részérél a hosszu (45-60 min) és zart térben torténd vizsgdlat egylttmiikodést feltételez. A kapacitasok
fuggvényében a DMD-betegek kardioldgia statuszanak nyomon kovetésére ez az elsédlegesen javasolt vizsgalat.

Terapia (gyogyszeres)

A DMD-t kiséré cardiomyopathia elsésorban kongesztiv (dilatativ) jellegd, a krénikus szivelégtelenség a bal kamra
szisztolés funkcidjanak (pumpafunkcid) fokozatos elvesztése kdvetkeztében alakul ki. A szivizom pusztulasat és
a fibrézis megjelenését az izomrostfesziilés (a disztrofin lengéscsillapité szerepe hidnyzik) sietteti. Ez utébbi miatt
a DMD-ben jelentkez6 szivizombetegség kialakuldsdnak és progresszidjanak késleltetése elsérendd feladat, mely
a hagyomanyos szerek korai alkalmazasat jelenti (profilaktikus terapia). [70]
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A megel6z6 kezelésre az aldbbi gyégyszercsalddok alkalmazhatdak:

— Béta blokkoldk (cardioszelektiv)

- Angiotenzin-konvertaléd enzim gétlék (ACEi) / az angiotenzin Il receptor blokkolék (ARB) (hosszihatasuak
elényben)

- Mineralokortikoid receptor antagonistak (MRA)

Egyéb gydgyszerek:

- glukokortikoid: Amennyiben kezeléssel jaré mellékhatasok csekélyek vagy jol toleralhatdak a jarasképtelenséget
kovetden tovabbi alkalmazasa megfontolandd a CM progresszié lassitasa szempontjabol.

- digoxin: alkalmazdsa DMD asszocialt DCM-ben end stage szivelégtelenség esetén megfontolandé

A vélemények megoszlanak az ACE-gatlok alkalmazasanak sziikségességérdl azoknal a fiatal (<10 év) tlinetmentes
betegeknél, akiknél nincs CMR-vagy echokardiographias eltérés, bar adasuk tébb irodalmi adat szerint ebben
akorcsoportbaniselényds lehet, merthosszu tavon javitja a kardialis funkcidkat. A dontés a kardiologus kompetenciaja.
[62, 63, 65]

Tunetmentes bal kamrai szisztolés diszfunkcié esetén a szivelégtelenség kialakuldsat elsésorban a magas vérnyomas
szabdlyozéséval, illetve ha az LVEF <40%, ACEi és béta blokkol6 terapidval lehet késleltetni. [64, 66, 71]

Egy prospektiv, randomizalt, kettés-vak, placebo-kontrollos vizsgalatban a DMD-vel kezelt 7-25 éves betegeknél
a mineralocorticoid receptor antagonista eplerenon csokkentette a kardidlis diszfunkcié mértékét. Az eplerenon
elényds hatdsat egy kétéves nyilt vizsgdlatban is megerdsitették egyéb etioldgidju szivelégtelenségben is, de
a hatékonysag megdllapitasdhoz tovabbi vizsgélatokra van szlikség. [68, 72]

Nem gydgyszeres kezelés (eszk6z6s keringéstamogatas)

- mUsziv (LVAD): alkalmazdsa DCM-ben elfogadott, a hazai mUsziv programba kerilés indikacioi DMD-ben
kidolgozanddak.

- szivtranszplantacié: a posztranszplantaciés szovédmények miatt relativ ellenjavallat all fenn.

- reszinkronizacios kezelés: kifejezett bal kamrai aszinkronia esetén a sziv pumpafunkcidjat is javitja.

- ICD: gyermekpopulaciéban dilatativ cardiomyopatidban az ICD primer prevencios alkalmazasat sulyos keringési
elégtelenség (LVEF kisebb 35%) esetén sem tamogatjik a jelenlegi irodalmi adatok. [73]

5. Gasztroenteroldgiai gondozas, taplalas

Ajanlas4s

Multidiszciplinaris gondozé csapat jelenléte indokolt a DMD-s betegek gasztroenteroldgiai ellatasahoz,
mely dietetikust, gyogytornasz-fizioterapeutat és taplalasterapeutat, gasztroenterologus, valamint sebész
szakorvost foglal magaban. A gasztroenteroldgiai szovodmények ellatasa lépcsézetesen torténik: elsé
lépésben dieteto-, fizio-, taplalasterapia, ezt kovetéen gyogyszeres kezelés, vagy sebészi beavatkozas
elvégzése sziikséges. (C) [25, 74]

Ajanlas46

A diagnozistol kezdve hathavonta a beteg novekedési és sulygyarapodasi litemének felmérése
elengedhetetlen. Evente vérkép, a szérum 25-hidroxi-D-vitamin koncentraciéja, valamint Ca, foszfat (DXA
vizsgalattal egyiitt értékelve), vas, folsav, B12 vitamin, albumin, éhomi vércukor érték és transzaminazok
ellendrzése javasolt. (C) [75]

Ajanlas47

Amennyiben az akaratlan sulyvesztés évente meghaladja a testtomeg 10%-at, taplalasterapia bevezetése
indokolt. Eszk6zos taplalas indikacidja akkor allithato fel, ha magas fehérje- és energiatartalmu, szajon at
torténd tapszeres taplalas nem biztositja a beteg szamara sziikséges energiabevitelt. (B) [75, 76]

Ajanlas48

A beteg gondozasa soran fellép6 gasztrointesztinalis szovédmények (malnutricié, gasztro-oesophagealis
reflux betegség - GORB, obstipacio, dysphagia és gyomoriiriilési zavar) lényegesen rontjak a beteg
életmindségét és prognozisat és életveszélyes allapotot is okozhatnak, ezért a betegek gasztroenteroldgiai
gondozasa elengedhetetlen. (B) [25]



2544

EGESZSEGUGYI KOZLONY 22.5zam

Duchenne izomdisztréfidban szenvedd betegek gasztroenteroldgiai gondozasa soran a leggyakrabban
a gasztrointesztinalis traktus funkcidézavaraval és a betegek taplalasi dllapotaval 6sszefliggd eltéréseket tapasztaljuk,
formajaban nyilvanulhat meg. A gondozas pontos helyét a beteg tlinetei és a gasztroenteroldgiai kivizsgalas soran
észlelt eltérések hatarozzék meg. Multidiszciplinaris gondozé csapat sziikséges az elldtdshoz, mely dietetikust,
taplalasterapeutat, gydgytornasz-fizioterapeutat, gasztroenterolégust, valamint sebészt foglal magaban.
Gasztroenterolégus bevonasa mesterséges taplalas megkezdésekor, obstipacid, gasztrooesophagealis reflux, és
motilitdszavar gyanuja esetén indokolt. Fontos kiemelni, hogy a betegség gondozasa soran regisztralt alultdplaltsag,
illetve a gasztroenteroldgiai szévédmények (elsésorban a GORB és az obstipacio) negativan befolydsoljdk a beteg
morbiditasat és mortalitdsat. [25, 77]

5.1.Taplaltsagi allapot meghatarozasa

A gondozas soran a taplaltsagi allapot felmérését, optimalis, ballanszirozott kaldriaigény kiszamitasat és a taplalas
megtervezését képzett dietetikus végzi. [25]

Testmagassag alloképes betegeknél a hagyoményos modszerrel megéllapithatd, nem jaréképes betegek esetén
viszont szegmentélis hosszmérésre van sziikség. Ez esetben a kar, ulna, tibia, femur hosszabdl lehet kovetkeztetni
a testmagassagra. A testtdomeg mérése alldképes betegek esetén ugyancsak térténhet a hagyomanyos médon, nem
jaréképes betegek esetén viszont agymérlegre vagy kerekesszékes mérlegre lesz sziikség. [78]

A taplaltsagi allapot felmérésének mddszere a DXA (dual-energy X-ray absorptiometry). A médszer alapjan validalt
eszkoz a BIA (Bioelectrical impedance analysis). Mindkét késziilék alkalmas a zsirmentes testtdmeg, a testzsirtomeg
és testzsirszdzalék meghatarozéasara. [75] Mivel a paciensek zsirmentes testtdomege a betegség elérehaladtéval egyre
csOkken az egészséges tarsaikhoz képest, ezért a jaroképesség elvesztésével mar nem a normal tartomanyhoz, hanem
a beteg sajat el6zetes eredményeihez hasonlitjuk a mért adatokat. [79] A bérred6mérés a testzsirszazalék becslésére
alkalmas mddszer. A pontos eredmény érdekében lehetdség szerint minden alkalommal ugyanaz az ember végezze
a mérést.

DMD-s betegek megvaltozott testosszetétele miatt az egészséges populdcié szamara alkotott ndvekedési gorbék
alkalmazasa nem optimélis. Megfelelé taplaltsagi dllapotnak tekinthetd, ha a suly a hosszhoz vagy ha a testmagassag
mérése mar nem kivitelezhet6, akkor az életkorhoz viszonyitott BMI percentilisen 10-85 percentilis kdzott van
a testtdmeg. [25]

5.2. Tapanyagcélok [25, 75, 80]

Jelenleg nincs DMD specifikus taplalkozasi javaslat, az étrend alapjat az egészséges taplalkozas irdnyelvei (Okostanyér)
adjak. [25]
Indirekt kalorimetrids méréssel tudjuk a legpontosabban megallapitani a nyugalmi anyagcserét. Ennek hianyaban
a nyugalmi anyagcserét meghatarozo képletet kell alkalmazni.
Az energiasziikséglet a nyugalmi anyagcsere és a fizikai aktivitds szorzata. Fiuk fizikai aktivitdsa 3-18 éves kor kdzott
Uldk esetén 1, alacsony aktivitas esetén 1,13, mérsékelt aktivitas esetén 1,26, nagyon aktiv gyerekeknél 1,42.
- A szikséges fehérjebevitel:

- 4-13 évesek: 0,95 g/kg

- 14-18 évesek: 0,85 g/kg

- 14-18 évesek: 0,95 g/kg
19 éves kor felett: 0,8 g/kg
- A szénhidratbevitel a napi energia igény 60%-at, a zsirbevitel a 30%-at fedezze.

- A napi folyadékigény a Holliday-Segar képlettel szamolhatd ki: testsuly < 10 kg: 100 ml/kg/nap, 11-20 kg: 1000
ml+ 50 ml/kg/nap, 20 kg félott 1500 ml+ 20 ml/kg/nap. A veszteségeket (laz, hanyas, hasmenés, izzadas) a képlet
alapjén kapott értékhez adjuk hozza.

— Mikronutriensek szempontjabdl az egészséges populdcié szamara ajanlott beviteli érték az irdnymutato. D-vitamin
esetében, ha a 25-hidroxi-D-vitamin-szérum szintje 30,0 ng/mL alatti, akkor kiegészité D-vitamin fogyasztasa
ajanlott.

A diagnézistél kezdve hathavonta a paciens ndvekedési és sulygyarapodasi litem felmérése elengedhetetlen. Evente

vérkép, a szérum 25-hidroxi-D-vitamin koncentraciodja, valamint Ca, foszfat (DXA-vizsgalattal egytt értékelve), vas,

folsav, B12-vitamin, aloumin, éhomi vércukorérték és transzaminazok ellenérzése javasolt. [75]
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5.3. A taplalasi nehezitettség kezelése, diagnosztizalasa

DMD betegek gyakori, és az életkor elérehaladtdval progredialé panasza a tdplaldsi nehezitettség, mely
a neuromuscularis betegségben szenvedék kb. egyharmadat érinti. [81] A nyelészavar hatterében a ragéizmok és
anyeléshezsziikséges garat koriliizmok renyhe miikodése, illetve a nyelécsé lefelé tovabbitd harmonikus mozgasanak
gyengllése all, mely az etetési id6 megnyulasat, a falat mozgatasanak és formalasanak akadalyozasat, és aspiraciot
okozhat. Tovabb neheziti a beteg taplalasat a mandibula kontrakturdja, a fokozott nyélzés és az alapbetegséghbdl
adddo anatomiai eltérések (pl. fejtartas, scoliosis). [76]
Enyhébbformaibankonyhatechnikaimegoldasok,illetveataplalékkonzisztencidjanakvaltoztatdsajelenthetmegoldast.
Tanulmanyok bizonyitjak, hogy az Duchenne izomdisztréfids betegcsoportban a szolid, vagy darabos ételek lenyelése
mar kezdetektSl nehézségbe (itkdzhet, amikor még folyékony taplalékok szdjon at torténd fogyasztasa megoldhato.
[76, 82] A nyelési-rdgasi nehezitettség mar kezdeti stadiumoktol valo felismerése és a stadium valtozdsdnak szoros
dietetikusi nyomon kovetése nagyon fontos. A betegek félévenkénti kontrollja kapcsan a mellékelt 2. sz. tdblazat
szerinti nyelés-ragas funkciora vonatkozod kérdésekre adott valasz értékelése, és az ennek megfelelé taplalasi tanacs
rogzitése nélkiilozhetetlen. [82] A mar kialakult dysphagia esetén a megfeleld konzisztenciaju taplalékok kivalasztasa,
és a gyakori étkezés kulcsfontossdgu a kiegyensulyozott taplalkozds megtartdsa és az akaratlan sulyvesztés
megakadalyozasa érdekében. Az ételek megfelel6 allagat dardlassal, purésitéssel, pépesitéssel vagy szilkség esetén
sUritéssel lehet elérni. A stritésre alkalmas port a folyadékhoz vagy pirésitett ételhez meghatarozott mennyiségben
alkalmazva érhet6 el, hogy az ételek fogyasztasa nem okoz nehézséget a paciensnek.

A fokozott nyalzas kezelésében a gyakori kis mennyiségU viz itatasa, vagy étel etetése a nyal lenyelését eldsegitheti.
Sulyosabb esetben anticholinerg szer bevezetése széba jon, azonban a gyakori mellékhatasokkal szdmolni kell.
Fontos tovabba taplaldsterapeuta és gydgytorndsz-fizioterapeuta bevonasa is. [25]

A diagnosztika része az alapos anamnézis, az 2. tablazatban szerepld kérddiv értékelése, az evés pontos megfigyelése,
és a fizikdlis vizsgalat. A nyelés folyamatanak objektiv vizsgaldeszkdze a videofluoroszkdpos nyeletéses vizsgalat. [83]
Elérehaladott esetben, ha az akaratlan sulyvesztés évente meghaladja a testtomeg 10%-at, taplalasterapia bevezetése
indokolt. A terapia tovabbi indikacidja lehet az anatdmiai viszonyok megvaltozdsa, az etetési id6 megnyuldsa,
a folyadékhaztartas zavara és a betegség progresszidjanak realizalasa. [76]

A téplalasterapia els6 1épésében szajon at fogyasztott magas fehérje és energia tartalmu tapszereket alkalmazunk.

A szondatéplalds (nasogasztrikus szonda, nasojejundlis szonda, percutdn gasztrostoma, percutdn jejunostoma)
indikacioja akkor allithaté fel, ha magas fehérje- és energiatartalmu szajon at torténd tapszeres taplalas nem biztositja
a beteg szamara sziikséges energiabevitelt. [75]

Amennyiben hdrom hénapndl hosszabb periédusra tervezziik a beteg szondan at térténd taplalasat, stomaképzés
elvégzése indokolt. Tekintettel arra, hogy DMD betegek esetében a lassabban Uriil§6 gyomortartalom mennyisége
szondataplalds soran fokozddik, szamithatunk gasztrooesophagealis reflux kialakuldasara. Gyomorba valé taplalas
terve esetén a gasztrooesophagealis refluxot nyeletéses rontgen vizsgalattal zarjuk ki. Reflux jelenlétekor jejundlis
taplalast, vagy a stomaképzéssel egy tlésben fundoplikaciét végezziink. [84]

A taplaldshoz hasznalatos eszkozt a beteg klinikai allapota, gasztrooesophagealis reflux megléte, illetve a sziilével
tortént megbeszélés eredménye alapjan valasztjuk ki annak érdekében, hogy a beteg a szdmara legmegfelel6bb
eszkdzzel élhessen. A gastrotubus vagy button m(téti megoldéssal Ultethet6 be, mig a PEG kisebb megterheléssel
jaré endoszképos beavatkozast igényel.

A szonda beliltetését kdvetben a beteg taplalasat a lehetd leghamarabb kezdjik meg. Jelenleg erésebb ajénlas all
rendelkezésiinkre arrél, hogy szondan keresztil kizérélag tdpszerrel taplaljuk a beteget.

A téplalasterapia komplexitasa miatt nagy gyakorlatot és rendszeres kontrollvizsgélatokat igényel. [25, 75]

5.4. Kortikoszteroid terapia

A DMD-ben alkalmazott kortikoszteroid terapia az étvagy fokozodasaval, valamint a natrium- és vizretenciéval noveli
a tulsuly kockézatédt, melyhez hozzajérul az alapbetegségbél adodé csokkent fizikai aktivitds is. [25]

Szteroiddal kezelt jaréképes betegek nyugalmi anyagcseréjét Schofield testtomeg képletével (3. tablazat) ajanlott
meghatarozni, ugyanakkor a jaréképesség elvesztése utdn az energiasziikséglet csokken. [25] A fizikai aktivitas
szorzbjat az el6z6ekben leirtak alapjan szémoljuk.

Fontos a pontosan meghatérozott energiasziikséglet alapjdn magas telitéérték(, de alacsony energiatartalmu
ételekkel torténd taplalas. Naponta tobbszor javasolt zoldséget és gyimolcsot fogyasztani. Hozzaadott cukrot
tartalmazo élelmiszerek (pl. tditditalok, édesitett tejtermékek, sz6szok stb.) fogyasztasanak mérséklése vagy kerilése
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sziikséges. Nyersanyag-valogatasnal vagy konyhatechnolégia-vdlasztdsnal mindig az alacsonyabb zsirtartalmu
lehetdséget valasszuk. A szlikséges napi folyadékbevitelt energiamentes folyadékkal (pl. viz, 4svanyviz, cukormentes
tea) biztositsuk. [85]

A legfrissebb ajanlasok szerint 5nmagaban a szteroid terdpia nem indokol gyomorvédelmet. Amennyiben a szteroid
mellé NSAID is beéllitasra keril, a gyomorvédelmet PPI terdpidval biztositsuk [86]

5.5. Gasztroenterolégiai szovodmények

Gasztrooesophagealis reflux betegség (GORB)

Anyel6cso alsé zardizmanak mozgaszavara miatt a gyomortartalom a nyelécs6be, a garatba, majd a szajlregbe juthat.
A betegség diagndzisa az alapos anamnézisfelvételt és fizikalis vizsgalatot kdvetéen a definicié alapjan az esetek
tobbségében kimondhaté. Tipusos tiinete a regurgitacio, evést kdveté hanyasok, nyeldeklés, fej hatrafeszitése,
azonban gondolni kell rd recidiv pneumonidkban is. Nyeletéses rontgenvizsgélat csak bizonyos esetekben
(pl. recidivalé pneumoniak, sulyvesztés), illetve gasztrostoma képzés el6tt, a GORB megitélése esetén indokolt. [87]
Elsé |épésben poziciondlds (anti-Trendelenburg testhelyzet, ilé helyzetben torténd taplélas, ékparna, a fej és a nyak
megtartasa), és dietetoterapia javasolt. [75]

A tapladlék konzisztencidjanak valtoztatdsa javasolt a taplalék stritésével, a gyakori, kis mennyiségl, de magas
energiatartalmu taplalassal, ételallergia gyanujakor eliminécids diétaval, és az alsé oesophagealis sphincter nyomasat
csokkent6 ételek keriilésével torténhet. A csokoladé, fokhagyma, hagyma, borsmenta, menta, fahéj, szénsavas italok,
alkohol és minden nagy zsirtartalmu étel el8idézheti azt, hogy a gyomrot a nyel&cs6tél elvalaszté zardizom nem
a megfelelé id6ben ernyed el. Ezen kivil a citrom- és narancsfélék és azok leve, a kavé és minden, amiben paradicsom
van, irritalhatja a nyelécsovet. [85]

Gyogyszeres kezelés sziikségessége esetén gasztroenterologus szakorvos felligyelete mellett PPl adasa javasolt
amellékhatdsok szoros monitorizaldsamellett. Agyomor savtermelésének csokkentése azemésztérendszerifert6zések
kialakulasanak esélyét fokozhatja, valamint rontja az emésztéenzimek pH fliggé hatékonysagat. Prokinetikus szereket
ritkdn alkalmazunk. [75, 87] Sulyos esetben jejundlis taplalas bevezetése javasolt. [75, 84]

Obstipdcio

Normadlis bélrendszeri motilitas létrejottéhez elengedhetetlen a kdrnyezé vézizomzat mikddése, és a szervezet fizikai
aktivitasa. lzomdisztrofia esetén e fenti folyamat séril, a bélsar tranzitideje jelentésen megndvekedik, és székrekedés
alakul ki. Taplalasi nehezitettség esetén a dehidracié tovabb ndveli az obstipacié kockazatat. [88]

Javasolt az élelmi rost és a folyadék fogyasztasanak emelése, és magas rosttartalmu ételek (pl. teljes kidrlést
gabonafélék), magas viztartalmu zoldségek, gylimolcsok, fogyasztasa. Rostos gyimolcslevek, smoothiek, zoldség és/
vagy gyumolcsturmixok, korpds vagy teljes kiérlést pékaruk megkdnnyithetik a székletlritést. A rendszeres, azonos
idében tervezett étkezés segiti a bél motilitasat. [85]

Gyogyszeres kezelési lehetéségek: székletlazitok (ozmotikus laxativumok pl. laktuléz, polietilén-glikol), bedntés, vagy
kupok.

Gyomor lirtilési zavar, gastroparesis

A gyomorriilés zavara étkezéseket kovetd hasi fajdalom, hanyinger, hanyas és étvagytalansag tiineteivel jelentkezik
és a vazizomzat gyenglilésével egyutt progredialhat. [88]

Javasolt rostszegény gabonafélék (pl. fehérkenyér), dardlt husok, fétt, sziikség esetén turmixolt zoldségek és
gylimolcsok, tejtermékek, folyékony allagu ételek fogyasztasa. Tovabba keriilni kell a magas zsirtartalmu ételek,
a szénsavas italok, a magas rosttartalmu vagy nehezen rdghato zoldségek és gyimolcsok fogyasztasat (pl. kaposzta,
zo6ldborso, saldta, bimbdskel, alma, bogyds gylimdlcsok, narancs, olajos magvak). [85]

Sulyos esetben, ha nem lehetséges biztositani a megfelelé energia- és tapanyagsziikségletet jejunalis taplalas
szlikséges. [75, 84]

6. Endokrinoldgiai gondozas (névekedés, pubertas, mellékvese elégtelenség, csontok egészsége, osteoporosis)

Ajanlas49

Testmagassag/testhossz mérése hathavonta javasolt. Amennyiben a novekedési litem csokken, illetve
a hossznovekedés nem éri el az évi 4 cm-t vagy a testmagassag érték 3 percentil ala keriil, részletes kivizsgalas
javasolt, a jaroképes fazisban sziikség szerint novekedési hormon indithaté. (C) [25]
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Ajanlas50

A testmagassagot elsésorban allva javasolt mérni. Amennyiben a magassag allva megbizhatéan nem mérheté
poszturalis okok miatt, fekvé helyzetben nem nyujthaté, flexibilis méréeszkozzel javasolt a testhossz minél
pontosabb meghatarozasa, illetve gyakorlattal rendelkez6 szakember kezében ulnahossz méréssel. [89, 90]

(Q)

Ajanlas51
A serdiilés alakulasanak kovetése kilencéves kortél hathavonta ajanlott. Amennyiben 14 éves korig a testisek
mérete nem éri el a4 ml-es nagysagot, részletes kivizsgalas, majd tesztoszteronpétlas javasolt. Az osteoporosis
progressziéjanak mérséklésére, valamint a csont asvanyianyagtartalom névelése céljabdl is jotékony hatasu.
(€)[91,92]

Ajanlas52

A tartos szteroidkezelés miatt stresszhelyzetben hypadraenia veszélye all fenn, ezért a stresszhelyzetben
sziikséges szteroidadag emelésére a csaladot edukalni kell. Ennek javaslatat az orvosi dokumentacioban is
sziikséges rogziteni. (C)

Ajanlas53

Amennyiben a napi szteroid adag (deflazocort vagy prednisolone) 12 mg/m?-nél tobb, akut stresszhelyzetben
(sulyos betegség, trauma, miitét) kétéves életkor alatt 50 mg, a 2. sziiletésnaptél 100 mg hydrocrotison adandé
im. vagy iv. Tartosan fennmaradoé sulyos allapot, korhazi kezelése esetén napi 50-100 mg/m? hydrocortison
adandé a sulyos allapot fennmaradasaig. (C) [25, 93, 94]

Ajanlas54

Amennyiben a beteg 10 napon tul kapott 12 mg/m?-nél tobb deflazocort vagy prednisolone (vagy ezzel
ekvivalens) terapiat, annak elhagyasa fokozatosan, a PJ Nikoloff protokoll ajanlasa alapjan torténjen meg.
Amennyiben ennél révidebb ideig kapta ebben a dézisban vagy 3-12 mg/m? dézisban kapta, az elhagyasi
protokoll hasznalata megfontolandd. A teljes elhagyast kdvetéen 12 hodnapon tul is fenn kell tartani
a stresszhelyzeti pétlast. (C) [93]

Ajanlas55

A hypothalamus-hypophysis-mellékvese tengely miikddésének helyredlltat kora reggel levett
ACTH+kortizolméréssel javasolt ellenérizni. Amennyiben azok normalisak, ACTH tesztet kell végezni. (C) [93]
Nem 3ll6 betegen a hossznévekedés megitélésére ,részhosszok” (pl. ulna hossz, karok hossza, lilémagassag)
mérenddek, itt azonban a standard értékek hidnya miatt meggondolassal kell értékelni 6ket.

A serdilés alakulasanak kovetése a Tanner stadiumok, illetve a testisek méretének alakuldsa hasznalhaté. 4 ml feletti
testis mérettdl szamitjuk a pubertas elinduldsat.

A tesztoszteronpétlds a csont asvanyianyag-tartalomra is elényos hatédssal van. [91]

Az elhizas kockézata a szteroidkezelés hatasaként (is) fokozott, ezért hathavonta testsuly kdvetése javasolt. A diéta
fontossagara fel kell hivni a csaldd figyelmét, és megel6z6 jelleggel is dietetikushoz kell iranyitani 6ket a megfelelé
taplalkozasi szokasok kialakitasa céljabol.

Amennyiben lehetéség van r3, testdsszetétel vizsgalatot is javasolt végezni, itt azonban a betegség természete folytan
a sajat adatokhoz valé hasonlitas informativ.

PJ Nikoloff séma a szteroid leépitésére [93] (4. tablazat):

1. 2 hetente 20-25%-0s adagcsokkentés

2. Amennyiben az adag eléri élettani szteroidtermelés mértékét (3 mg/m?/nap prednisolone vagy delfazocort),
napi 12 mg/m? hydrocrotisonra valtas javasolt, amit 3 egyenl6 részletre osztva kell adni

3. Innen heti 20-25%-0s egyenletes adagcsdkkentés, amig a masnaponta 2,5 mg-ot el nem éri

4, Ezt két héten at kell adni (masnaponta 2,5 mg), majd elhagyhato.

Tobb tanulmany igazolta, hogy a deflazacort elénydsebb a prednisolonendl elsésorban a mellékhatéas profil

tekintetében. Ritkdbban alakul ki diabetes és kevésbé jelentés a mineralkortikoid hatds/Na retencio, illetve

a cushingizalédas terén is. (Elfogadhatéan megbizhaté, illetve er6sen megbizhaté bizonyitékok alapjan.) [95, 96]
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Csontok egészsége, osteoporosis

Ajanlas56
A DMD miatt gondozott gyermekek csont egészségét minden vizit alkalmaval fel kell mérni részletes taplalasi
és csonttorési anamnézis felvételével. (D) [97]

Ajanlas57
A kovetkez6 laborvizsgalatok elvégzése évente javasolt: Ca, P, ALP, 25-OH D-vitamin (tavasszal vagy évente
kétszer), Mg, PTH, (osteocalcin és B-crosslaps meghatarozas, ha elérhetd). (D)

Ajanlas58
DXA-vizsgalat a diagnézis felallitasakor, de mindenképpen a szteroid kezelés megkezdése el6tt, majd évente
javasolt (teljes test és lumbalis gerinc BMD mérés). (D)

Ajanlas59

Oldaliranyu gerinc rontgen vizsgalat javasolt amennyiben kyphoscoliosis észlelheté6 vagy hatfajdalom
esetén az esetleges csigolyatorés igazolasa céljabol. [98] A csigolyatorés azonban tiinetmentes is lehet, és
rizikéja a szteroid kezelés bevezetésével né. igy az elsé gerinc-rontgenvizsgalat mindenképpen térténjen
meg 1 évvel a szteroid kezelés inditasa utan, majd minden évben (de maximum 3-6 havonta) oldaliranyu
gerinc-rontgenvizsgalat elvégzése javasolt tiinetmentes esetben is. (C) [99]

Ajanlas60

Ca-ban gazdag étrend, sziikség esetén Ca-pétlas javasolt. 1 éves korig a napi Ca-bevitel nagyjabé6l 200 mg, 1-3
éves kor k6z6tt 700 mg, 4-8 éves kor k6zott 1000 mg, 9-18 éves kor k6zott minimum 1300 mg legyen. 19 és 50
éves életkor k6zott 1000 mg Ca bevitele javasolt naponta. (C) [99]

Ajanlasé1
D-vitamin-kezelés javasolt igazolt hiany esetén, illetve minden betegben az 6szi-téli-tavaszi id6szakban. (C)
[98]

Ajanlas62

Intravénas biszfoszfonat kezelés osteoporosis esetén (alacsony z-score és hosszi csontok torése vagy
csigolyatorés) indikalt. [98] Erre a célra intravénasan pamidronate (1,5 mg/kg/dose) adhaté 3 havonta vagy
zolderonsav (0,05 mg/kg/dose, maximum 4 mg) 6-12 havonta. (C)

Tobb patofiziolégiai mechanizmus is befolyasolja a csontok egészségét DMD-ben: 1. progressziv izomgyengeség,
2.adisztrofin-hidnyos izomzatban keletkezé gyulladasos reakcio (cytokin felszabadulas), 3. kortikoszteroid hatas (késéi
pubertas és nemi hormonszint emelkedés; csokkent osteoblast aktivitas és mineralizacié; a bélben nem megfelel6 Ca
abszorpcid), 4. immobilizacid, 5. elégtelen D-vitamin-hatas (kortikoszeteroidok okozta rosszabb felszivodas, hianyzo
napsugdr expozicid). Ismert, hogy a kortikoszteroiddal kezelt betegek torési rizikdja nagyobb, mint a szteroiddal még
nem kezelt gyermekeké. A torési rizik6 az életkor elérehaladtaval és a mobilitas csokkenésével né. [97] A tOrési rizikd
a kulénbo6z6 vizsgélatokban 33-100% kozotti. [100]

A csontslirliség (BMD) vizsgédlata e betegcsoportban fontos. A magassagra vetitett z-score érték
a csont-asvanyianyagtartalmat jobban jellemzi, mint az életkorra vonatkoztatott z-score érték. [97]

Az International Society for Clinical Densitometry altal 2019 majusaban kozolt guideline definicidja szerint
a gyermekkori osteoporosis kimondhatd, egy vagy tobb kompresszidés csigolyatorés esetén (a BMD-értéktdl
fuggetleniil), ha lokalis betegség, illetve nagy energiaju trauma hianyaban tortént.

Onmagaban a BMD-meghatarozas alapjan nem lehet kimondani az osteoporosist. Azonban csigolyatérés hianyaban
is kimondhaté a gyermekkori osteoporosis, ha DXA-vizsgélat soran alacsony BMD igazolédik (a z-score < -2) és
klinikailag szignifikdns torés szerepel az anamnézisben. Klinikailag szignifikdns torés: kett6é vagy tobb hosszu csdves
csont torése 10 éves életkor elétt, illetve harom vagy tdbb hosszu csdves csont torése barmely életkorban egészen
19 éves korig. Azonban a -2-nél nagyobb z-score sem zérja ki a fokozott torési rizikdt (osteopenia). [101]

Ha a z-score kisebb, mint -2, de nincs csonttdrés az anamnézisben, az életkorhoz és nemhez viszonyitottan csékkent
csonts(rlséget jelent. [99]
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0-6 éves kor kozott a javasolt napi D-vitamin-bevitel minimum 400-500 NE, a biztonsagosan alkalmazhaté maximum
ddzis 1000 NE. 6 éves kor felett 1000 NE a javasolt minimum napi bevitel (maximum 2000 NE). Hidny esetén a dozis
emelése szlikséges lehet. A javasolt normél tartomany alsé hatara 75 nmol/l, azonban a hidny klinikai jelent6sége féleg
50 nmol/I alatti értékeknél nyilvanvald. A D-vitamin-p6tlas célja a hiany megsziintetése. A javasolt normaltartomany
75-125 nmol/l, az ezt meghaladé tartomanyban a D-vitamin addsanak nincs tovabbi egyértelmu elénye. [102]

Kis esetszamu vizsgalat sordn az intravénas biszfoszfonat kezelés biztonsagosnak és hatasosnak bizonyult a torési
riziké csokkentésében. [92, 103] A gyermekeknél alkalmazhaté biszfoszfonat kezelés irdnyelvei szerint az intravénas
pamidronate vagy zolderonsav alkalmazasa hatékonyabban csokkenti a torési rizikot, mint az ordlis alkalmazas. A ketté
koziil a zolderonsav adasa a preferaltabb a rovid infuzids id6 (30-60 min) valamint a hosszu hatastartam (6-12 hénap)
miatt. Néhany vizsgalatban az ordlis biszfoszfonat adagolds hatasosnak bizonyult a BMD javitasaban kronikusan beteg
gyermekek esetében is, azonban ennek bevezetése a napi gyakorlatba még tovabbi vizsgalatokat igényel. [100] Egy
13 éves, DMD miatt kezelt betegnél 12 hénapig adverz reakcié mentesen alkalmazott 60 mg subcutan denosumab
kezelést kdvetéen a lumbidlis szakaszon jelent6s (16%-0s) BMD javulést irtak le. [99] Jelenleg a denosumabbal nincs
jelentds tapasztalat a gyermekkori osteoporosis kezelésben, igy egyelére addsa nem javasolt.

7. Ortopédiai ellatas, scoliosis ellatas

Ajanlas63
A mind a jaroképes mind a korai nem jaroképes szakban a betegek iziileti mozgasterjedelmét hathavonta
javasolt értékelni. (C) [43]

Ajanlasé64

Amennyiben a boka passziv dorsal flexiéja nyujtott térd mellett kevesebb mint 10 fok, Gigy a rendszeres
passziv nyujté torna mellett egyedi méretvétel alapjan készitett, neutralis helyzetii éjszakai boka-lab ortézis
viselése javasolt. (C) [43]

Ajanlasé65
Az equinus labhelyzet sebészi korrekcidja (dorsal flexids iranyui mozgasterjedelem javitasa) j6 quadriceps és
csip6 extensor izomerd mellett (4-5-0s izomerd) mérlegelhetd. (C) [43]

Ajanlas66
Jaroképes fazisban elszenvedett csonttorés esetén javasolt olyan rogzitést valasztani, mely lehet6vé teszi
a korai mobilizaciét. (C) [43]

Ajanlas67
A jaroképesség elvesztését kovetéen az equinovarus kontraktura tovabbi progresszidjanak késleltetésére
egyedi méretvétel alapjan késziil6, pozicionalé boka-lab ortézis viselése javasolt napkdzben. (C) [43]

Ajanlas68
A késéi nem jaroképes szakban az iziileti mozgasterjedelmek értékelése évente javasolt. (C) [43]

Ajanlas69
A jaroképesség elvesztését kovetoen nem javasolt az alsé és felsé végtagi kontrakturak sebészi Gton torténé
korrekcidja, kivéve fajdalom és pozicionalasi probléma esetén. (C) [43]

Ajanlas70

A késbi nem jaroképes szakaszban az alsé végtagi ortézisek viselése tovabbra is javasolt a meglévo
kontrakturak progresszidjanak lassitasa céljabol. A fels6 végtagokra egyedi méretvétel alapjan késziilo
csuklo- és kézsinek hasznalata mérlegelend6 a meglévé funkciok tamogatasa, az 6nallé mobilitas el6segitése,
és a tovabbi romlas késleltetése céljabél. (C) [43]

Ajanlas71
Csonttorés kovetéen hirtelen kialakulé zavartsag, légzészavar, tachycardia esetén gondolni kell
zsirembolizacid lehetdségére. (C) [43]
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A Duchenne izomdisztréfias betegek ortopédiai gondozasa két f6 terlletre terjed ki: alsé végtagi deformitasok és
kontrakturak oldasara, valamint a gerincdeformitas kezelésére.

Az ortézis sziikségességének megitélése torténhet a betegek rendszeres rehabilitaciés ellatdsa soran is.

Nagy hangsulyt kell fektetni a csontritkulds megel6zésére és a torések elkeriilésére. Alsé végtagi csonttorés esetén
fontos a korai mobilizacio.

Ajanlas72
A gerincferdiilés kezelésében donté jelentoségii az idében torténd felismerés, a korai sziirés, és a kezelés
optimalis idépontban - legenyhébb terapiaval - val6 megkezdése. (C) [43]

Ajanlas73

A gerincferdiilés terapiajat a gorbiilet Cobb-fokban mért értéke alapjan csoportosithatjuk:

- 0-20 Cobb-fok: megfigyelés; specialis, egyéni gyégytorna javasolt

- 20-45/50 Cobb-fok: specialis, egyéni gyogytorna, valamint korrekcios flizé6 (korzett). A fiizokezelés
50 Cobb-fok alatti gorbiiletek esetén a progresszio lassitasara alkalmas lehet.

- 45-50 Cobb-fok felett: miitéti kezelés javasolt.

- Tisztan kyphotikus esetekben 80 fok felett miitéti ellatasa javasolt (C) [43]

vagy utobb szinte minden paciensnek szembe kell néznie vele, kezelése a gyermek életminésége szempontjabdl

alapvet6 jelentéség.

Definicio: a gerinc generalizélt, haromdimenzidés komplex deformitasat szerkezeti, azaz strukturalis scoliosisnak

nevezziik, amely csigolyatorzidval és rotacidval tarsul. A frontdlis sikban megjelené gerincferdiilés mellett —

a hdromdimenziés deformitdsnak megfeleléen — az oldalnézeti profil is megvéltozhat, jellemzéen lordotizalédhat.

A gerincferdllés nagysdgat ugynevezett Cobb-fokkal mérjlik: ez a gorbiiletben részt vevé kezdé-, és végcsigolyak

zardlemezére huzott egyenesek altal bezart sz6g kiegészit6 szoge.

Altaldnos kezelési elvek
Amennyiben a csontos érés ezt lehetdvé teszi (Risser 3. stadiumtdl): ugynevezett fuzids mitét végezhetd; amennyiben
a korai kezdetu scoliosisrol van sz6, akkor igynevezett flizié nélkili korrekcié indokolt.

Konzervativ kezelés

DMD-ben érintett gyermekek esetében — az Uj kezelésekre és a jobb életkilatasokra tekintettel — nagy figyelmet kell
forditani a gerincferdiilés korai felismerésére, és a kezelés id6ben torténé megkezdésére. A gerincferdiilés diagnézisa,
progresszidjanak megitélése rendszeres fizikélis vizsgalat, s rontgenfelvétel révén torténik.

A gerincferdiilés tovabbi romlasanak megakadalyozasa, a meglévé allapot — lehetdség szerinti fenntartasa —, s a muitéti
eljards minél késébbi idépontban térténé megkezdése céljabol érdemes a konzervativ terdpids lehetéségeket
felmérni, s azokkal — egyéni megitélés alapjan - élni.

A korzettek és tiltetémodulok kapcsan jelenleg nincs egyetértés a szakemberek kdzott: merev és rugalmas anyagu,
kilonb6zé metédusok alapjan késziilt korzetteket egyarant alkalmaznak. A korzettek ezen a teriileten valé alkalmazasa
Ujszerlinek tekinthetd, ezért sem valddi, hosszu tava eredmények, sem szakmai konszenzus nincs jelenleg. Mivel
DMD-s gyermekeknél fontos a mellkas minél kevésbé intenziv terhelése, csak hozzaérté szakember dltal készitett,
megfelelé mindségli anyagbdl késziilt, egyénre szabott eszkdzt szabad hasznalni.

M(itéti kezelés

A gerincferdiilés konzervativ kezelésének hatarai vannak, amelyet a kezelést vezeté ortopéd szakorvos hataroz meg.
Amennyiben a gyermek gerincferdiilésének sulyossaga elérte a kritikus értéket, a kezel6 orvos sebészi konziliumot
kér. A DMD-ban érintett gyermekek esetében az idében torténd gerincsebészi vizsgalat azért kiilondsen fontos, mert
ezeknél a gyermekeknél az altathatdsag, az altatas egyébként is szakmai kihivast jelent, igy nem mindegy, hogy
a gyermek milyen allapotban érkezik a m(itétre.

Novekedé (,growing rod”) rendszer fiatal életkorban

Sulyos - 50-60 Cobb-fok feletti — gerincferdiilés esetén felmeriil a gerincmutét sziikségessége, amelynek idépontjat
- kisgyermekek esetében, akiknél mdtétsorozatrél beszéllink — érdemes minél késébbi életkorra kitolni, ugyanakkor
elsédleges a gyermek egészségének, tovabbi életkilatasainak és a miitéti kockdzatok mérséklésének szempontja is.
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Fiatal életkorban - amig a gerinc rugalmas és novekszik — az ugynevezett ndvekedé rendszeres mitéti megoldas
keril széba. Ez a moédszer eredményes és hatékony kezelési moédot jelent, amelyre kordbban nem volt lehetdség.
Az ugynevezett ndveked6 rendszer nagyszerlisége abban rejlik, hogy a gerincferdiilés korrekcidja mellett a gerinc,
valamint a mellkas folyamatos és normalis ndvekedését is lehet6vé teszi, hiszen kezdetben nem torténik csontos
fuzio, a gerinc elmerevitése nem koévetkezik be.

A modszer filozofidja szerint a korrekcid tobb kisebb lépésben torténik, s igy megvaldsulhat a gerinc kontrollalt
novekedése. Az elsé és a végsé muitét tekinthetd nagyobb beavatkozdsnak, s ezek kozott tobb, kisebb beavatkozas
(3llitas, nyujtas) torténik. Az elsé operécié soran a stratégiai — a gorbulet kezd6 és vég - csigolyaiba titdn csavarokat
helyeziink, s ezeket egy, vagy kétoldali rudazattal kotjiik 8ssze oly médon, hogy azok késébb egy egyszeru éllitassal
nyujthatéak legyenek (end-to-end, vagy side-to-side konnektorokkal). A kezelés f6 célja a gorbiilet nagysdgénak
50-60 Cobb-fok alatt tartasa, s mellette a gerinc névekedésének biztositdsa. Az igynevezett allitasra a ndvekedési
periddusok szerint keril sor (egyéni megitélés szerint 6-8-10 stb. havonta). Manapsag rendelkezésre dlinak magneses
rendszerrel mikodd csavar-rdd rendszerek, amelyek csdkkentik a nyitott mUtétek, és ezzel a narkézisok szamat is.
Mindegyik noévekedési-rid moédszernek megvannak az elényei és hatranyai, idedlis rendszer még nem létezik.
A gerincferdilés végsé korrekcios muitétjére — a fentebb ismertetett mddon — a ndvekedés befejezédése, és a csontos
érettség elérése utan kerll sor. F6 alapelv: névekedésben [évé gerincen kialakulé deformitast a lehetd legkorabban
kell kezelni, igy a masodlagos strukturalis gorbuletek kialakulasa megel6zheté.

Egyszeri korrekcids mitéti eljaras — bioldgiai érés utan vagy névekedd rendszeres eljaras lezarasaként

A gerincdeformitasok mutéti eljarasanak alapelve — a maximalis korrekcié elérése a gerinc lehet6 legrévidebb
szakaszdan - sajnos a neuromuszkularis scoliosisokban nem érvényesithetd, mivel hidnyzik a tdrzs izomzatdnak ténusa,
vagy aszimmetrikus, és a gorbiilet el6bb vagy utébb a gerinc egészére kiterjed. Eppen ezért a neuromuszkularis
scoliosisok sebészi kezelésének alapelve a hosszu transzpedikularis csavaros-rudas instumentacio, ami magaban
foglalja a teljes lumbalis, és a hati gerincszakaszt. Gyakran a medencedvet is bele kell vonni a fuziéba. Erre a Sponseller
altal propagalt sacral-alar-ilium csavar (SAl screw) legalkalmasabb, amely az S1-es pedikulustél disztélisan indul,
majd az iliosakralis izlileten athatolva a medencelapat hosszu szakaszan, az incisura és az acetdbulum felett halad &t.
A beteg anatémiai adottsagaitol és az instrumentacid hosszatél fliggéen 6 mm x 60 mm-tél egészen a 8 mm atméréji
és 100 mm hosszu csavarok alkalmazhatdk, oldalanként 1 (ritkan 2) csavar. Kiilénos gondot kell forditani a seb zarasara
a neuromuszkularis betegek esetén, akiknél az izomatrophia miatt fokozott az infekcié veszélye.

8. DMD betegek komplex rehabilitacioja
Rehabilitacios sziikséglet és intervencidk

Ajanlas74

A rehabilitdcios intervencio célja a funkciovesztés lassitasa, a kontrakturak, deformitasok minimalizalasa, a bor
integritasanak megorzése és a fajdalom megel6zése. Mindez neuromuszkularis centrumban, team-munkaval
valésulhat meg, melyben neuromuszkularis korképekben jaratos rehabilitaciés szakorvos, gyogytornasz,
fejleszto6 pedagogus, taplalas terapeuta, klinikai szakpszicholégus, ortopéd miiszerész és szocialis munkatars
vesz részt. (C) [25]

Ajanlas75
Az allapottél fliggéen, legalabb félévente javasolt a komplex rehabilitacids intervencié alkalmazasa. (C) [25]

Ajanlas76

Az izomaktivitas és az iziileti mobilitas fenntartasa lassitja a kontrakturak kialakulasat, ezért naponta nyujto
gyakorlatokat kell végezni. A nyujtas aktivan, vagy manualisan passzivan és egyedi testkozeli ortézisekkel
végezhetd. EI6nyo6s ezek rendszeres és kombinalt alkalmazasa. A preventiv nyujté programot még az iziileti
passziv mozgasterjedelem besziikiilését megel6z6en, a gydgytornasz instrukciéi alapjan, naponta kell
alkalmazni a testkozeli ortézisek hasznalataval kiegészitve, a sziil6k kozremiikodésével. (B)

A komplex rehabilitacids stratégia célja a Duchennes (DMD-s) gyermekek funkciondlis és pszichoszocialis jollétének
segitése, hogy kozel teljes értéki életet élhessenek az adott korlataikkal. Ezt a szupportiv terapiak, az Uj ismeretek,
meglévé tapasztalatok szintetizaldsa, gyakorlatba integraldsa segiti.

A rehabilitacids intervenciét a disztrofinopatia kovetkeztében kialakult progressziv izomdegeneracio és gyengeség,
az izileti kontrakturak és deformitdsok, valamint a funkciévesztések teszik indokoltta. A korai diagnozis azért fontos,
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mivel hatékonyabbak a gyermekkori terdpiak, és a diagnézist azonnal kdveté komplex rehabilitécié. Az elmult években
standard of care (SOC) alapu multidiszciplinaris gondozés és a szupportiv terdpidk a jaroképes idészak kitolddasat
eredményezték. Mérsékelhetdk a sulyos kontrakturdk és izlleti deformitdsok, javithaté a funkcidk megdrzése, és
a mindennapi tevékenységekben (activities of daily living ADL) részvétel id6tartama is kitolddott.

A DMD-s gyermekek képességei, funkcidi, és ennek kovetkeztében sziikségletei is folyamatosan valtoznak.
A patokinezioldgia és a progresszié ismeretében kitlizott egyéni, redlis célokon alapulé stratégidval optimalizdlhatd
az életmindségiik (HR-Qol). A segédeszkoz ellatdas célja a megmaradt funkciok maximalizélasa és hatékony
megdrizése. Az Funkcidképesség, fogyatékossdg és egészség Nemzetkozi Osztalyozésa (FNO) elveinek megfeleléen
tdmogatjuk aktiv részvételiiket az életkoruknak megfelelé kdzdsségben, segitjiik mindennapi tevékenységeiket,
és a leheté legjobb életmindség elérését. A kombinalt fizioterapia, fejleszté pedagdgia és logopédia ambulans
és korhazi ellatasban valdsul meg. A kérhazi tartézkodas idején az el6bbieken kiviil pszichoszocidlis, dietetikai,
iskolaszanatériumi, egyedi testkozeli ortézis — és mobilitast segit6é eszkozellatasra is sor kertl. Az allapottol fliggéen,
legaldbb félévente javasolt a komplex rehabilitacios intervencié alkalmazasa. [25, 104, 105]

Allapotfelméré vizsgalatok

Az éllapotfelméré vizsgdlatok hatékonyan segitik a funkcidk eléréséhez, stabilizaldsdhoz sziikséges proaktiv
rehabilitacids stratégia tervezését. A vizsgdlatot a betegek jol tolerdljak, melyek kdnnyen kivitelezhetdk, de
legfébb elényiik, hogy redlis képet adnak az aktudlis allapotrdl, és jol mutatjék a valtozas litemét. Az dllapotfelmérd
funkciondlis skalak kiterjednek az iziileti passziv mozgasterjedelem (ROM), izomaktivitds, izomerd, testhelyzet
és nyujthatésdg a kilonb6zé motoros funkciok, életminéség, valamint a mindennapi élet (ADL) aktivitasaiban
torténé részvétel vizsgalatara. Az allapotvaltozas felmérésére neuromuszkularis korképekre kidolgozott teszteket és
korképspecifikus, standardizalt skaldkat alkalmazunk. Jaréképes DMD-gyermekeknél a NSAA (North Star Ambulantory
Assessment) és az idéméré funkcionalis teszteket félévente érdemes elvégezni. NSAA-ban a linearis skalan mért
10 pont csokkenés klinikai jelentéséggel bir, mely jél korreldl a 6 perces jarasteszttel (6MWT). Az id6mérd tesztek
mar elére jelzik a funkcionalis valtozasokat, a kontrakturak megjelenését, és a vizsgalatkor varhaté teljesitményt.
Jaréképes szakban, 7 év alatt a 6 perces jaras (6MWT) eredménye alkalmas a funkciondlis allapot kovetésére, és
a rehabilitacids intervencio tervezésére. A jaréképesség 1 éven belili elvesztését jelzi, ha 7 év felett 6 perc alatt
kevesebb, mint 325 m-t tesz meg a Duchennes fit, vagy ha 30 mp-nél hosszabb ideig all fel a székbdl, 4 1épcséfok
megtétele tobb mint 8 masodpercet vesz igénybe, ha 10 m-t 10-12 mp alatt tesz meg, tovabba, ha a NSAA skalan
maximum 3 pontot teljesit. A vizsgalatok kiterjednek az ADL funkcidkra és az adaptiv vagy asszisztalé technoldgiak
megitélésére, valamint az életminéségre is. A figyelem és a tanuldsi képességek, szenzoros folyamatok vizsgalatat mar
fiatal életkorban el kell kezdeni. A standardizalt csecsemd&kori és fiatal gyermekkori tesztek koziil a kora gyermekkori
fejlédést a Bayley-Ill csecsemdkori skéla és a Griffiths Mental Development Scale méri. A revidedlt NSAA hdroméves
kortél alkalmazhatd. Korultekintéen kell eljarni a 4-8 év kozotti DMD-s fiuk csipd kinematikajanak vizsgalata soran.
DMD-ben az antigravitacids izmok funkcioi az Alberta Infant Motor Scale, a HFMSE, és a GMFM skalakkal vizsgalhatok.
Nem jaroképeseknél 1-2 évente javasolt a Brooke Scale alapu felmérés a konyok flexio, a fogas és a nyujtas vizsgalatara.
Az Egen Klasszifikacios skala (EK) praktikus funkciokat mér, de nem eléggé érzékeny, mivel nem jelzi a rovidebb idé
alatt bekovetkezé allapotvaltozast. El6nye, hogy kiterjed az agyban megfordulasra, a fej emelésére és megtartasara,
és a torzs mobilitdsanak a vizsgélatéra is. Klinikai jelentésége abban all, hogy maés skaldk ez utébbi funkciok
vizsgélatdra nem terjednek ki. A jaroképesség elvesztését kovetden a felsé végtagok megmaradt funkcioi keriilnek
el6térbe. A kar, kézemelés, fogas és megtartas (PUL/RULM) elvesztésével nem képesek onalléan étkezni, a disztalis
kézfunkcioé romlasaval pedig nehezitett a szamitogép és a telefon hasznalata. A dokumentalt allapotfelmérést mindig
ugyanazokkal a tesztekkel, 4-6 havonta érdemes elvégezni, mivel igy a funkciok valtozasa jobban monitorizalhato, és
az aktualis teenddk is pontosabban megitélhetdk. [25, 104, 106]

Rehabilitacids intervenciok

1. Nydjtds célja és médszerei

Azizileti kontrakturak és deformitdsok gyakoriak azizomdisztréfidkban. Azizomdegeneracié, azizomszovet fibrotikus
atépulése, a mobilitds csokkenése hozzajarulnak az izomegyensuly felbomlasahoz.

A muszkuloszkeletélis komplikaciok multifaktorialis eredet(iek. Ortopédiai szemléleti intervencidk is érvényesiilnek
a rehabilitaciés gondozas soran. Mivel a progressziv izomgyengeség funkcidvesztéggel jér, izlleti kontrakturdk,
deformitdsok, scoliosis, osteoporosis és kovetkezményes frakturdk is el6fordulnak. Magabol a patholdgids
folyamatbol kévetkeznek, melyet az izomgyengeség, valamint a szteroid kezelésnek a csontanyagcserére gyakorolt
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mellékhatasa is befolyasol. Mindezek a multidiszciplinaris ellatas keretében indokoltta teszik az ortopédiai gondozast.
A muszkuloszkeletalis manifesztaciok id6vel valtoznak, ezért a gyermekkoron tul is sziikségesek a kdvetésiik.
Amilyen hamar csak lehet, alkalmazni kell a muszkuloszkeletdlis rehabilitaciot. Az aktudlis funkcidkhoz, életkorhoz,
a progresszio mértékéhez igazodva, egyénileg és rendszeresen kell éIni vele. A rehabilitacids intervencio célja az aktiv
mozgasok biomechanikéjanak javitdsa, illetve optimalizéldsa, a mozgésfunkcidk stabilizdlasa. A rendszeres nyujtas
mérsékli a kontrakturakat, meg6rzi a funkcidkat, és tovabb maradhat jaréképes a DMD-s gyermek. Az izomfunkciot
az izomszovet strukturdlis dtalakuldsa rontja, mert csokkenti az iziiletek mozgdasterjedelmét (ROM). A kontrakturat
az izomegyensuly felbomlasa fokozza az izomszovet fibrotikus atépulése kovetkeztében. Az izomaktivitas és
az izlileti mobilitas fenntartasa lassithatja és minimalizalja a kontrakturakat és deformitasokat, ezért naponta passziv
nyujté gyakorlatokat kell végezni. A nyujtds manualisan és egyedi testkozeli ortézisekkel, sinekkel végezheté.
Elényds ezek rendszeres és kombinalt alkalmazasa. A neuromuszkuldris manualterapias technikak a lagyszovetek
nyujtasara alkalmazhatok. Hatékonysaguk gydgytornaval, és kiilonbozé ortézisekkel, sorozatos gipszeléssel, sinekkel,
pozicionaldkkal névelhetd. A tulnyujtast azonban minden esetben el kell kertilni. Kontraktura kialakuldsa a boka- és
térdizulletekben és a csipben viszonylagosan koran kezdédik, és egészen feln6tt korig progredial. [25, 104, 106, 107]
A preventiv nyujté programot még az izlileti passziv mozgdsterjedelem besz(ikilését megelézéen, a gydgytornasz
instrukcidialapjan, napontakell alkalmaznia testkozeli ortézisek hasznalataval kiegészitve, a sztil6k kozremkodésével.
A rendszeresség azért is indokolt, mivel a mozgashiany felgyorsitja az izomatrophiat. A jaroképesség elvesztésekor
a felsé végtagok nyujtasa keril el6térbe. A nagy ellenallasu, excentrikus gyakorlatokat minden esetben kertlni kell,
mivel a gyakori izomkontrakcio felgyorsitja az izomszovet fibrotikus atépulését.

A sziiléket és a DMD-s gyermeket fel kell vildgositani, hogy a fizikai megerdltetés, izomszovet pusztuldsdhoz,
myoglobinuridhoz vezet, melyet a vizelet s6tét, voros-barna elszinez6dése jelez.

2. Ortézisek

Szamos testkozeli ortézis kap szerepet a prevenciéban, a tartds javitdsdban, a kontrakturdk megel&zésében és
minimalizalasaban. Proaktiv szemlélettel alkalmazzuk aktivitdsokban és passzivan, éjszaka. Cél, hogy a DMD-s fiuk
a jaro,- és alloképességiiket minél tovabb megdrizhessék. A megfeleld ortézishasznalat nyujt, tdamaszt ad és korrigal,
maximalizalja a funkcidkat és a jaroképesség idejét meghosszabbitja. Segiti a mozgasok irdnyitdsat, megelézi
a varatlan mozgasokat és a masodlagos deformitasokat mérsékli. Csokkenti a fajdalmat, és nem utolsdsorban javitja
a jaras biomechanikajat. Az éjszakai sinek és ortézisek (AFO) hasznosak a bokaiziilet védelmében, az Achillesek
nyujtasadban, és segitik megdrizni a lab dorsalflexiéjat. KAFO-ban dllithatjuk a beteget, amennyiben megfelelé
bokaizileti mozgasterjedelemmel rendelkezik. A fliggéleges testhelyzet elénye, hogy az aszimmetriat csokkenti,
lassitja a scoliosis progresszidjat, nyujtja a csipd-, térdiziletet és az Achilleseket, tovabba megeldzi a diszkomfortot.
A kontraktura korrigdld ortézisek hatékonyak a ROM beszlkiilésének kezelésében, ehhez legaldbb napi 2 éra
hasznalat szlikséges. Fontos, hogy a testkdzeli ortézisek viselése komfortos legyen, ezért az ortéziseket rendszeresen
ellenérizni kell. [43]

3. Poziciondl6 eszkézok

Tobb célt szolgal alkalmazasuk, de elsédleges a kiilonboz6 testhelyzetek optimalizélasa. Terdpias célu, és funkcionalis
hatdsu eszkozoket alkalmazunk. Jelentéségiik, hogy megfelelé stabilitdst adnak, segitik a funkcidk meg6rzését,
és mérséklik a deformitdsokat. Ide tartoznak az alsé végtag pozicionalék (AFO, KAFO), sinek, tdmaszok, l6-,
allotesthelyzetet pozicionaldk. Az all6 testhelyzet kiilonbozé eszkozokkel, pl. TLS-HKAFO-val, dlldspoziciondléval, és
elektromos feldllito funkcioval ellatott kerekesszékkel is biztosithato. Késdi jaroképes szakban fontos a passziv allitas.
A csip6-, térd-, bokaiziilet kontrakturainak progressziéja megelézhetd és mérsékelhetd. A jaroképesség elvesztését
kovetéen a konyok, csukloizillet és a hosszu ujj flexorok funkcidinak megérzése a cél. A kerekesszékes ellatas
soran gondoskodni kell a komfortos, és funkciondlisan megfeleld Glés kialakitasardl és az alkarok, szlikség esetén
a fej aldtdmasztasardl. Kiemelt figyelmet kell forditani a pozicionalt tltetésre, a medence szimmetridjara, a gerinc
megtamasztasara. Kerekesszékben ilve a funkcionalis allapottdl, az izomgyengeség mértékétdl fliggbéen killonbozé
pozicionald eszkdzoket alkalmazunk. A komfortos és stabil Gléshez fej-, és hattdmasz, specialis igynevezett contour
Ulés, pelottak, lumbalis parna, tovabba a hattamla megfelel6 szogben déntése (5-10 fok) a komfortot javitja. A csipé
obliquitds megel6zése, a szimmetrikus Ul6 testhelyzet megtartasa kényelmes uléfelllettel alakithatd ki, a torzs
eldélésének megelézésére pedig oldalpelotta/oldaltdmasz, tovédbba a karok és a ldbak aldtdmasztdsa sziikséges. [43]
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4. Fizioterdpia

A muszkuloszkeletdlis intervencié a komplex rehabilitadcié bazisa. Fontos, hogy a gyoégytorndsz jél ismerje, és
folyamatosan dokumentélja a gyermek funkciondlis dllapotdban bekovetkezett valtozasokat. Segitse a passziv és
aktiv vezetett gyakorlatokat, melyek célja a mozgdasfunkcidk megérzése, az immobilitds megel6zése. A rendszeres
allapot-, ésidéméré-felméréseket is a gydgytorndsz végzi. A mozgasallapoton tulmenden az aktudlis fizikai dllapothoz,
faradtsaghoz adaptalja a gyakorlatokat. Folyamatosan tanitja a nyujto-, [égzé-, és mellkas fizioterapias gyakorlatokat
a szllének is. Ellenérzi a bér integritasat, a segédeszkozok, testkozeli ortézisek megfelelé hasznalatat és komfortos
viselésiiket. A gyogytornasz feladata tehat Osszetett, mivel a muszkuloszkeletélis terapia mellett a foglalkozasok
kdzben folyamatosan edukal. A disztrofinopatidban maig sem teljesen ismert a gyégytorna izmokra gyakorolt hatdsa.
A metabolikus valtozasokat, mint az ischaemia eredet(i izomszdvet-fragilitast a tulzasba vitt gydgytorna, és a fokozott
megerdltetés provokdlja. Fontos az edukalds soran felhivni a beteg és a sziilé figyelmét az optimalis terhelésre,
a pihenés és az aktivitas egyensulyanak fenntartasara.

Fel kell hivni a figyelmet a kifaradas, izomgorcsok megelézésére és arra, hogy a rendszeres pihenésre is szliksége
van a Duchennes fidknak. A korai jaroképes szaktdl hasznos az Uszas, a hidroterapia, melyet kerekesszékes életmod
mellett is ajanlott folytatni.

Minden életkorban és minden mozgas stadiumban kedvezéen hat a vizkozegellenallasa, felhajtoereje és hidrosztatikai
nyomasa.

A kerékpar/szobakerékpar haszndlata el6nyds, mivel szubmaximalis aerob aktivitds. A specialis, motorizalt
szobakerékpart akar felnétt korig lehet hasznalni.

A mozgashiany és a szteroid mellékhatdsai miatt fokozott a csonttorés kockazata.

A kerekesszékes életmod idején a transzferekre, a beteg biztonsagos emelésére meg kell tanitani a sziil6ket. Fel kell
hivni a figyelmet az otthoni koriilmények kozott sériléssel jard balesetveszélyes helyzetekre, mint pl. betegemel6
elektromos lift korultekinté hasznalata, csuszos, egyenetlen, vizes feliiletek stb. veszélyére.

A fajdalmat, diszkomfortot minden esetben és minden életkorban meg kell elézni. Védeni kell a bér integritasat, ezért
betegvizsgdlatkor sziikséges ellendrizni a tipikus nyomaspontokat. [43]

5. Légzésrehabilitdcio: légzétorna, mellkasi fizioterdpia

A restriktiv 1égzészavar DMD-ben élethosszt limitéld tényezd. Az izomgyengeség progresszidjaval gyengil a mély
belégzés és a hatékony kohogés, ami valadék retencidhoz vezet. A légzészavar- és a fibrézis kovetkeztében
a mellkasfal mobilitdsa csokken. A l1égzétorna, mellkas fizioterdpia alkalmaval passziv és aktiv modszerek keriilnek
alkalmazasra. A légzésterapia célja a tidétérfogat novelése, a léguti valadék eltavolitasanak segitése. Torekedni kell
a mellkasfal mobilitasanak stabilizalasara, a rekeszizom erésitésére, a légzéizmok erejének novelésére, és a lehetd
leghatékonyabb Iégzésminta kialakitasara. A mellkasi fizioterapia eszkdzei (poszturalis drendzs, manualis technikak)
mindaddig hatékonyak, amig a 1égzéizmok ereje viszonylag megtartott. A hidroterdpia tdamogatja a légzésterdpiat
és a mellkasi fizioterdpiat, mivel a mély légvétel és a kiilsé hidrosztatikus kompresszié a mellkasfal rugalmassagat
stabilizdlja. A hatékony kohogés hianydban kialakuld léguti valadékretencidé manudlis és gépi technikaval
megel6zhetd. A gydgytorna soran alkalmazott orthostatikus, poszturélis drainage, manudlis technikdk segithetik
a hatékony véladékeltavolitast. A fizioterdpia keretében az el6bbieken tulmenéen mellkas feletti kopogtatas, és
asszisztalt manualis kohogtetési technika is alkalmazhaté. Ez utébbi mddszerek egyre inkabb hattérbe szorultak
az elmult években a hatékony kohogtetégép alkalmazasaval. [25, 43]

6. ADL funkciék tamogatdsa

Ahhoz, hogy optimalis lehessen az érintett DMD-s fiuk életminésége, az életkoruknak megfelel6 kdzosséghez kell
tartozniuk. Az iskolai személyi segité és a gondozé feladata a fliggetlenség és részvétel optimalizdldsa a mindennapi
életben. A jaroképesség elvesztését kovetben szamos adaptiv eszkdz és asszisztdld technoldgia segitheti
a biztonsagos fizikai aktivitasukat. Sziikséges lehet specidlis rampakra a mobilitdsukhoz, a transzfereket segitd,
mindennapi tevékenységet konnyitd, adaptiv eszkdzok hasznélatara. Nem szabad megfeledkezni a lakés idében
torténd akadalymentesitésérdl, szilkség esetén lépcsélift, elektromos betegemeld, flirdészobai eszkdzok, flirdetélift
alkalmazasardl sem. A mobilitds csokkenésével antidecubitus matrac és specidlis agy, a kdzlekedésben pl. a csalddi
gépkocsi atalakitdsa noveli a komfortjukat. Az utébbi években Ugynevezett kiegészitd innovativ technolégidk is
hozzéférheték, melyek a beteg funkcioit optimalizaljak, és mindennapi életiiket megkdnnyitik. llyenek pl. az adaptiv
eszkozok, betegemeld elektromos szerkezetek, infravords érzékel 6k, bluetooth kapcsolatu taviranyitok, okostelefonok,
tabletek, laptopok, okosorak és hangvezérlési eszkozok. [25, 104, 106, 107]
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A mozgasallapot stilyossaganak kategoriai

1. Enyhe: jaroképes, 6nelldtd, maximum egy tarsbetegség van jelen.

2. Kdzepesen sulyos: nem jaroképes, mechanikus/aktiv kerekesszéket haszndl, nem igényel l1égzéstamogatast,
részben 6nallo, és legfeljebb két vagy harom tarsbetegsége van.

3. Sulyos: a mobilitas elektromos kerekesszékkel biztosithato, noninvaziv (NIV) vagy invaziv (IV) lélegeztetésre
szorul, az Onellatasi tevékenységekben teljes kiszolgalast igényel, és legaldbb négy tarsbetegsége van.

Tarsbetegségek

Kora gyermekkori magatartaszavar, izileti kontrakturak, oszteoporozis, elhizas, restriktiv |égzészavar, alvési apnoé,
Iéguti infekciok, dilatativ kardiomiopatia ritmuszavarral, hipertonia, a szivizom pumpafunkciéjanak csokkenése. [25,
106, 107]

Stadiumfiiggo rehabilitacids stratégia
A felosztas a jellemz6 mozgasfunkciok alapjan torténik.

1. Preszimptomas stadium
Javasolhatok az életkornak megfelel$ vidam jatékok, tomegmozgasok. Ekkor rehabilitacios sziikséglet nem meriil fel.

2. Korai jaroképes stadium

Gydgytorna alkalmaval a nyujté gyakorlatok, a kifaradast, megerdltetést megel6z6 mozgasok alkalmazasa és tanitasa
keriil el6térbe. Ejszaka viseljen preventiv egyedi labortézist. Javasolhatok jatékos mozgdasok, vidam, rekreacios
gyakorlatok, rendszeres kerékparozas és Uszas.

3. Késéi jaroképes stadium

Hamarabb elfdradnak, gyakran elesnek, mivel problémét okoz a csokkend izomeré kdvetkeztében az egyensuly
megtartasa. A megerdlteté mozgdasok és a kifaradas felgyorsitjdk az izomvesztést. A nyujtd gyakorlatok mellett
tovabbra is hasznosak az éjszakai sinek, a térd- és bokaizililet mozgdsterjedelmének stabilizaldsa. Amikor a jaras
nehezebbé vilik, napi rendszerességgel, megfelelé poziciondld eszkozokben az allo testhelyzet megdrzésére kell
torekedni. Kirdnduldskor, hosszabb tavolsag esetén, gyaloglas helyett kerékpédrozzanak vagy aktiv kerekesszékben
kozlekedjenek a kifaradas és féleg az elesések megel6zése érdekében.

4. Korai nem jaroképes stadium

Ebben a stddiumban a karok és kezek izomereje még lehetévé teszi, hogy a specidlis, kdnnyl anyagbdl késziilt
aktiv kerekesszéket kifaradas nélkil, és biztonsdgosan iranyitsanak. A paraspinalis izomzat hypotonidja, atrophiaja,
a torzs aszimmetridja miatt scoliosis alakul ki. Ellendrizni kell az Ul6 testhelyzetet, és az aszimmetria megel6zésére
pozicionalni kell az Glést. Napkdzben a kerekesszékben bokaortézis hasznalata indokolt. A végtag izlleteink nyujtasa
mellett elényds, ha konyok-, és csuklotamaszt is viselnek. El6térbe keril a specialis kerékpar és a hidroterapia.
Az adaptiv sportok is kedvezd hatdsuak.

5. Kés6i nem jaroképes stadium

A mobilitas végleges elvesztése mérfoldké az dllapotvéltozasban. Egyre nehezebbé vélik az (il6 testhelyzet megtartésa
és afelsé végtagok haszndlata. A scoliosis progresszidja felgyorsul. A kézfunkcidk, féleg a hosszu ujjflexorok mikodése
viszonylag sokadig megérizheté egyedi ortézissel és a mindennapi nyujtassal. Napkozben bokaortézis viselése
indokolt a bokaiztileti kontraktura lassitasa, a labdeformitas mérséklése céljabol. Mivel a kézhasznélat romlik, ezért
elektromos joystick iranyitasu kerekesszékre van sziikségiik. Uléspozicionaléval, modularis tiléssel kell felszerelni
a kerekesszéket. A komfortos Uléspozicionalas része a karok kényelmes alatdmasztasa, és az antidecubitus Glépéarna
hasznalata. A kohogtetégép alkalmazasa mellett folytatni kell a 1égz6- és mellkasi fizioterdpiat. Antidecubitus
Uléparna, és antidecubitus matrac a komfortos Ulés és alvas, valamint a bérintegritds meg6rzése miatt fontosak.
A mindennapi otthoni elldtast, a higiénés teendéket kadlifttel és betegemeld lifttel lehet megkdnnyiteni. A szocidlis
izolacio elkertilésére, a depressziéo megel6zése érdekében motivalni kell a Duchennes fiatalt a tanulmanyai folytatasa
mellett a szabadidds tevékenységekre és a kortarsaival szervezett programokra. [25, 104, 106, 107]
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Multiplex intervencidk

A multiplex intervencié célja az optimdlis ellatds, a funkciondlis korlatok minimalizélasa, valamint a Duchennes
fiuk egészséges érzelmi, intellektudlis és szocialis fejlédésének segitése. A rehabilitacids intervencidban az aktudlis
probléma megoldasa mellett egyénre szabott sokoldalu segitségadasra kell torekedni, melynek feltétele a rendszeres
allapotfelmérés, és az ellatasok tervezése. A funkciok maximalizalast szolgdljdk az egyedi testkozeli ortézisek,
pozicionaldk és a rendszeres fizioterapia. A gydgyaszati segédeszkodz-ellatas nagy koriltekintéssel, az egyéni célok és
szlikségletek ismeretében, kiprobaldsat, gyakorlast és edukalast kdvetden torténhet. [25, 106, 107]

A paraspinalis izomzat hypotonidja, atrophidja, a torzs aszimmetridja miatt scoliosis alakul ki. A scoliosis konzervativ
elldtasdban multiplex intervenciét alkalmazunk, mivel a betegek 90%-andl kialakul, és serdilékort kdvetden
tébbnyire progredial, ezért is fontos a monitorizélasa. Minél tovabb jaroképes a DMD-s fil, annal késébb alakul ki
a scoliosis, és minél késébbi életkorban jelentkezik, anndl kevésbé stlyos. A scoliosis, a diszkonforton tul neheziti
a megfelel6 Ulést és |égzést. Fontos az aszimmetrikus Ulés megel6zése egyedi Uléspoziciondldssal, valamint
a rendszeres gerinctorna, mellkas fizioterdpia és hidroterapia. A stadiumtdl fliggéen, kezdetben konzervativ
modszerek, gydgytorna, gydgyuszas, pozicionalé eszkdzok keriilnek alkalmazasra. A glucocorticoid terapia és
a kombinalt rehabilitaciés eljarasok (Iégzétorna és mellkasi fizioterapia, szimmetrikus pozicionalt allitas és (ilés)
stabilizaljak az izomer6t, lassitjdk a progressziot. A jaroképesség elvesztésével egy idében, amikor még flexibilis
a gering, a proaktiv szemléletnek megfeleléen meg lehet prébalni a specidlis spinalis korzett elldtdst (TLSO), mivel ekkor
még lassithato a scoliosis progresszidja. A progresszié kdvetkezménye a medence obliquitds. A rendszeres, testkozeli
ortézisben pozicionalt allitas elényos a jaroképesség elvesztésekor, mivel lassitja a scoliosis progresszidjat, kedvezéen
befolyasolja a medence és az alsé végtagok nyujtasat.

A kombinalt konzervativ médszerek és a gerincmitét hozzajarul a funkcionalis dllapot és az életmindség javulasahoz.
[43,108, 109]

A taplaltsagi allapotot a malnutricio, alul- vagy tultaplalasbol eredd kovetkezmények miatt is rendszeresen
ellenérizni szlikséges a komplex rehabilitacio keretében. [25]

A pszichoszocidlis segitségadas része, az egészséges testvér és a csaladtagok tdmogatdsa, és amennyiben
szlikséges, rehabilitacios szemléletl pszichés beavatkozdasra kerllhet sor. A szocidlis munkds team tag lakhatasi és
egyéb ligyintézési nehézségek esetén nyujt segitséget. A sziiléedukacié a komplex rehabilitacié fontos része, mivel
az asszertiv sziil6 tobbet tud tenni gyermekéért. Ehhez az érintetteket folyamatosan edukaljuk, hogy a szlkséges
ismeretek birtokdban érdemben egylittmukodjenek.

A sziiléedukacié a komplex rehabilitacio fontos része, mivel az asszertiv sziil6 tobbet tud tenni a gyermekéért. Ehhez
azérintetteket folyamatosan edukalnikell azért, hogy a sziilkséges ismeretek birtokdban érdemben egylttmuikodjenek.
[25]

A Duchenne izomdisztréfia komplex rehabilitacidjdban id6szerl a szemléletvdltds, mert az elmult években drdmai
attorés el6tt all a Duchenne izomdisztrédfia gyogyitasa. A Duchennes fitk multidiszciplinaris gondozasanak és komplex
rehabilitaciojanak célja a lehetd legjobb funkciondlis allapot biztositasa és stabilizélasa addig is, amig a hatékony
betegségmaddositd terdpidhoz hozzajutnak.

9. Pszicholégiai gondozasa

Ajanlas77

A DMD-ben szenved6 betegek élethosszig tarté, multidiszciplinaris szemléletii pszichoszocialis gondozast
igényelnek, mely magaban foglalja a betegség pszichoszocialis hatasanak megfigyelését és kezelését az egész
életen at. (C) [26]

Ajanlas78
Tekintettel a tobbféle komorbiditasra és a betegség kronikus, progressziv jellegére azambulans megjelenések
alkalmaval a mentalis egészség és az életmindség sziirése javasolt. (C) [26]

Ajanlas79

A mentalis egészség sziirésére javasolt kérdoivek: Képességek és Nehézségek Kérdodiv (SDQ), Pszichiatriai
Becsloskalak Gyermekek és Serdiilok részére (SAFA), Depresszid, Szorongas és Stressz Skala (DASS). Sziil6k
részére SDQ Sziil6 Skala, Gyermek viselkedés kérdéiv (CBCL). (D) [26]
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Ajanlas80
Ajanlott a gyermekek, az 6ket gondoz6 sziilok és testvérek altalanos pszichés vezetése, az aktiv és lehetdség
szerint minél 6nallébb életvitel 6sztonzése, a kornyezeti eréforrasok azonositasa. (D) [26]

Ajanlas81

Mentalis zavar felmeriilése esetén az érintettek részére javasolt a pszichologiai tanacsadas, az evidenciakon
alapulo terapias moédszerek alkalmazasa (pl. kognitiv viselkedésterapia), illetve sziikség esetén pszichiatriai
vizsgalat. (C) [26]

Ajanlas82

Neuropszicholdgiai vizsgalatot javasolt végezni a diagnézist koveté els6 évben (alapfelmérés), a kognitiv
fejlodés késése (4 éves kor alatt), nyelvi zavar gyanuja, érzelmi és viselkedési zavarok, és a szocialis
készségek zavarai esetén (5 éves kor felett). Az érintett betegeknél 2-3 évente ajanlott a neuropszicholégai
kontrollvizsgalat. (C) [26]

Ajanlas83

Javasolt neuropszicholégiai vizsgalatot végezni feln6ttkorba torténé atmenet soran annak megitélésére,
hogy tovabbi specialis ellatast igényel-e az adott beteg. A felnéttkori neuropszicholdgiai vizsgalat iranyuljon
az egyes napi feladatok ellatasahoz sziikséges funkciok megitélésére, ha ezzel kapcsolatban kérdés meriil fel.
(C) [26]

Ajanlasg4

Logopédiai szakvizsgalat javasolt minden életkorban a beszéd, a kommunikacié, a ragas és a nyelés
nehézségének jelentkezése esetén. Fontos az esetleges progresszio felmérése és kezelése, a felnéttkorba
lépés utan pedig az 6nellatast segité intervencio megtervezése. (D) [26]

Ajanlas85

A neuromuszkularis teambe javasolt a kronikus betegségek, fejlodési és viselkedés zavarok kezelésében
jaratos pszichiatert bevonni. Célszerii kovetni a standard gyogyszerfelirasi iranyelveket, de szoros kontroll
sziikséges mindvégig, mind a DMD-vel 6sszefiiggé szomatikus, mind a mentalis valtozasok miatt. Gyogyszeres
kezelésre kdzepes-stlyos pszichiatriai tiinetek fennallasa, illetve olyan enyhébb tiinetek esetén van sziikség,
melyek a gydgyszermentes kezelésre nem reagalnak. (D) [26]

A neuromuszkuldris teambe olyan specidlisan képzett szakembereket célszer(i bevonni, akik a kronikus betegségek,
az idegfejlédési eltérések felmérése és kezelése terén is megfeleld képzettséggel rendelkeznek (pszichiater,
pszicholdégus, szocidlis munkds, pszichidtriai szakdpold). Sok DMD-vel él6 személy élettartama a felnéttkorig tart,
akdr a 30-as éveit meghaladja. Az élettartam meghosszabbodasaval kiemelt szerepet kapnak a mentélis egészség,
a felnéttkorba valé atmenet kihivasai, az oktatas, az onellatds, az interperszonalis kapcsolatok, a munkavégzés,
az intimitds és az emocionalis jolét problémakdrei is. Ezeknek a kérdéseknek a fontossaga a DMD-ellatasban
bekovetkezett alapvetd valtozést tikrozi: ismertté valt, hogy az egészségligyi ellatas részét kell, hogy képezze a lehetd
legjobb életmindség kialakitasa is az érintettek szdmdra — és nem csupan 6nmagaban az élettartam meghosszabbitasa
acél.

Tobb beteg képes dllapotdhoz és kornyezetéhez jol alkalmazkodni, fliggetlen, produktiv életet élni. Mindezek ellenére
a krénikus betegséggel él6 embereknek hatékony megkiizdési stratégidkra és képességekre, valamint folyamatos
érzelmi tdmogatasra van sziikségiik. Egyre nyilvanvalébba vélik, hogy a DMD-vel él6 embereknek a kognitiv és
szocidlis fejlédése késhet, ezért ezek a betegek kiemelt pszichoszocialis gondozast igényelnek, mely az egyénre,
a csalddra, az iskoldra, valamint késébb a munkara is ki kell, hogy terjedjen. A sziil6ket javasolt olyan szakanyagokkal
és specialis ismeretekkel ellatni, amelyek ltal a tdbbi szlilétars, a tanarok, az iskolapszicholégusok és az iskola tovabbi
dolgozéi a DMD-vel kapcsolatos ismereteket elsajatithatjdk. A betegek és csaladtagjaik fokozottan ki vannak téve
a depresszidnak és a szorongasos zavaroknak, leginkdbb az dllapotromlasok idején.

Pszicholdgiai vizsgalatok és intervenciok
A DMD-ben el6fordulé neurokognitiv zavarok kéziil a leggyakoribb azintellektualis képességzavar (17-27%), a tanulasi
nehézség (26%), az autizmus spektrum zavar (15%), és az aktivitas és figyelem zavara (32%). A szorongasos zavarok
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eléfordulasa 27%. A tanuldsi zavarok kozil leginkdbb a nyelvi és az olvasasi készség érintett. Tekintettel a tobbféle
komorbiditasra és a betegség kronikus, progressziv jellegére, a kdvetkez6 vizsgalatok és beavatkozasok javasoltak:

A mentalis egészség szlirése lehet informalis is, nem feltétel a teljes kor( diagnosztika. Az egyes életkori csoportoknak
megfelelé méréeszkdzok sziikségesek. A szlrévizsgélatot a multidiszciplinaris team barmelyik tagja végezheti, aki
tesztfelvételi jartassaggal rendelkezik. Pozitiv teszteredmény esetén klinikai szakpszicholégus, gyermekpszichidter
bevondsa sziikséges a tovabbi ellatas céljabdl. Az akut, életet veszélyezteté szuicid krizisallapot felismerésére és
a megfeleld beavatkozas a klinikai team minden tagjanak feladata.

10. DMD intenziv/siirgdsségi ellatas, anesztézia
I. LEGZESI ELEGTELENSEG

Ajanlas86

Duchenne-izomdisztréfiaban szenved6 betegek allapotromlasa esetén alkalmazandé terapias beavatkozasok
(intenziv vagy palliativ, invaziv vagy noninvaziv) dontéshozatalahoz minden betegnek javasolt el6zetesen
a gondozéorvos altal a csaladdal hozott konszenzus alapjan személyre szabott kezelési tervet késziteni. (C)
[43,110,111]

Ajanlas87
Akutan allapotromlas, tartésan csokkeno6 oxigénszaturacio esetén intenziv terapias konzilium sziikséges. (B)
[43,110,111]

Ajanlas8s

Valadékretencié esetén elsédlegesen mechanikus valadékelimindlé eszk6z hasznalat javasolt. Rutinszeriien
valadékoldé hasznalat nem javasolt, mert a mucociliaris clearance, és a valadék reoldgiaja altalaban nem
érintett neuromuscularis gyengeség esetén. (C) [111]

Ajanlas89
Siirg6sségi és intenziv ellaté egységekben kohogést segité késziiléknek rendelkezésre kell allnia, mert ezzel
megel6zhet6 lehet az intubalas, és az invaziv gépi lélegeztetés. (C) [43, 110, 111]

Ajanlas90
A mellkasi fizioterapia modszereit az intenziv osztalyon kezelt gyermekeknél is rendszeresen alkalmazni kell,
fliggetleniil a légzéstamogatas modjatol, mivel a léguti valadék retencié ndveli az invazivitas sziikségességét,

[43,112-115]

Ajanlas9a1

Akut légzési elégtelenség esetén torekedni kell az oxigenizaci6 nem invaziv eljarasokkal torténd
normalizalasara: addig nem respirator-dependens betegeknél NIV bevezetésével, NIV-dependens betegeknél
a gépi paraméterek intenzifikalasaval. Keriilend6 az aramoltatott oxigénkezelés és a CPAP. (C) [43,110-112]

Ajanlas92
Invaziv lélegeztetés sziikségessége esetén torekedni kell a minimalisan sziikséges gépi paraméterek
alkalmazasara, és azok miel6bbi csokkentésére, valamint a NIV-re torténé attérésre. (C) [43,110-112]

Ajanlas9o3
Invaziv lélegeztetés esetén minden dvintézkedést meg kell tenni a ventilator asszocialt pneumonia (VAP)
elkeriilésére. (B) [26]

Ajanlas94
A tracheostomia nem siirgdsséggel végzendo6 beavatkozas; a beteggel és csaladjaval egyeztetve, csak akkor
javasolt, ha a NIV valamilyen okbdl ellenjavallt, vagy nem bizonyul hatékonynak. (C) [111]
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A suirgbsségi és intenziv terapids elldtast elsésorban 1égzési, keringési, vagy metabolikus szévédmények teszik

szlikségessé [26, 43,62, 110, 1111:

— akronikus 1égzési elégtelenséget dekompenzalo tényezdk (pl. stlyos 1égzérendszeri infekcidk) altal kivaltott akut
|égzési elégtelenség,

- acardiomyopathia progresszidja soran fellépé szivelégtelenség,

- adrendlis krizis a tartos szteroid terdpia kapcsan.

Hazankban a vazizomzat betegségei kozil leggyakrabban a Duchenne- és Becker-féle disztrofia esetén valik

szlikségessé tartos lélegeztetés. [112]

A komplex — be- és a kilégzést is érinté — |égzési elégtelenségben szerepet jatszik a kilégzést segité izmok és

a rekeszizom kifaradasa, a mellkasdeformitas és a scoliosis is. [3, 43] Az oropharyngealis és laryngealis izmok

gyengesége nyelészavar kovetkeztében aspiraciohoz, és gyakori 1éguti infekciokhoz vezethet. A l1égzészavarokat

sulyosbithatjak a tartos szteroid terapia kapcsan fellépd atraumatikus csont - kiilonésen borda — térések. [62, 112]

A protektiv 1éguti reflexek funkcidzavara azineffektiv vdladékeliminacioé miatt nveli a légzdszerviinfekcidk kockazatat,

melynek gyanujat megerdsiti a l1az, mellkasi fajdalom, gyulladasos laboratériumi paraméterek, pozitiv rontgenkép és

a vérgazértékek. [112]

A léguti valadék mobilizalasa és eliminaldsa, a NIV bevezetése, NIV-dependencia esetén a respirator-paraméterek

intenzifikdlasa képezi az intenziv terapia alappillérét. [43, 111]

Az eszkdz6s 1égzéstamogatdssal csokkenthet6 a 1égzési munka, a légzéizmok kifaradasa, a pozitiv belégzési nyomas

és nagyobb volumen hatésara a disztelektazias tlidérészek kinyilnak, a V/P, a ventilacio és az oxigenizacio helyreall,

a hypercapnia rendezédik. [43, 50, 113, 116]

A lélegeztetési stratégia megvalasztasa fuigg attol, hogy akut Iégzési elégtelenség, vagy krénikusan progrediald

légzési elégtelenség all-e fenn a betegnél. [112, 113] A krénikus |égzési elégtelenségre vonatkozé ajanlasokat

a pulmonolégiai gondozas fejezet tartalmazza.

Megfontoldsok akutan stulyosbodé légzési elégtelenség esetén. [3, 112, 113]:
- Fenyegetd l1égzési elégtelenségre utalé tiinetek (20-30-40-es szabdly):
- VC <20 ml/ttkg
- belégzési negativ csicsnyomds < -30 vizcm
- kilégzési csucsnyomas < 40 vizcm
- Légzési elégtelenség magas rizikoja:
- bulbaris érintettség (nyelészavar, dysarthria) + VC < 20 ml/ttkg
- Alélegeztetés indikacidjanak felallitdsdban a vérgazértékek nem mérvadok.
- Akut légzési elégtelenség esetén a NIV elkerlilhetévé teheti az invaziv |élegeztetést.
- Adekvat valadékmenedzsment, és a NIV paraméterek intenzifikdlasanak hatastalansaga esetén késedelem nélkiil
endotrachedlis intubacio, és invaziv gépi lélegeztetés sziikséges.
- Ha invaziv lélegeztetés sziikséges, fokozott figyelmet kell forditani a légutbiztositasra, a scoliosis, ankylosis,
temporomandibularis kontraktura esetén nehéz légutfeltaras, és azintubéciés kudarc magas kockazata miatt.[117]
- Stabil kardiorespiratorikus allapot esetén torekedni kell a mielébbi extubaciéra.
A légzéstdamogatas hatékonysagat és lehetséges szovédményeit a beteg folyamatos kardiorespiratorikus
monitorozasaval kdvetjiik nyomon.

Ajanlas9os

Ha az akut légzési elégtelenség miatt nem volt elkeriilheté az endotrachedlis intubacio, térekedni kell

a minimalisan sziikséges, de hatékony paraméterek alkalmazasara, és a miel6bbi extubaciora. (C)

Ennek feltétele a keringés és a légzés stabilitasa, azaz a beteg spontan Iégzési mechanikaja megfelel6 oxigenizaciot és

CO,-eliminaciot biztosit, kifaradas és keringésterhelés nélkiil.

Az extubdcio sikertelenségének kockazatat nagymértékben néveli a tartds gépi lélegeztetés, és a gépi lélegeztetés

altal mar 24 6ra mulva megindulé myofibrillum-atrophia a rekeszizomban. Az extubaciét késlelteti a pneumonia és

az atelectasia. [43, 118, 119]

Az invaziv lélegeztetésrdl a levélasztas torténhet NIV kozbeiktatasaval.

Az extubdci feltételei:

— spontén légzési probanal nem né a beteg Iégzési munkdja, a 1égzéizmok ereje elegendd a hatékony spontan
légzéshez,
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- avazoaktiv/inotrop terapia a tervezett extubacio el6tti 12 érdban nem igényelt dézisemelést,

— azextubdcié utdni 12 6rdban nem tervezett intubaciot igényl6 beavatkozas,

- aléguti valadék menedzselheté,

- nincs Uj tiinet vagy indulé infekcid

a légzbékozpont aktivitasa, a tudatallapot, és a protektiv [éguti reflexek spontan l1égzés vagy NIV mellett is megvédik
a beteget a hypoxaemiatdl, és a stirgds intubacié sziilkségességétdl. [112, 115,118, 119]

A tracheostomia rendszerint nem slirgésséggel végzendd beavatkozds, az aldbbi esetekben mérlegelendé [43, 1101]:

— abeteg preferdlja,

- abeteg nem képes NIV hasznalatara,

- 3 sikertelen extubacids kisérlet, szakszer(ien alkalmazott NIV és mechanikus kohdgésasszisztalas ellenére,

- anyelészavar miatt fokozott az aspiracioveszély,

- gyenge bulbaris izomzat miatt hatdstalan noninvaziv kohogtetés, a nyal lenyelésének képtelensége.

A NIV Iényegesen kisebb szovédménykockdzattal jar, mint az invaziv |élegeztetés, alkalmazhaté anesztézidban,
szedacidban végzett procedurak alatt, utdn, kdhogtetés sordn, extubaciot kovetben is. Magas belégzési nyomas
alkalmazdasa, és beteg-lélegeztetégép aszinkronitds okozhat aerophagiat, gyomorfesziilést és aspiraciot. Ezek
a problémak kell6 korultekintéssel konnyen megel6zhetdk, és orvosolhatdk.

A NIV abszolut kontraindikacioja csak a zajlé vagy recidivalo [égmell. [111]

A szakirodalom nem egységes DMD-s betegeknél a NIV és tracheostomia indikaciéjanak vonatkozasaban. Egyes
kdzpontok invaziv lélegeztetés indikacidjanak tartjak, ha a beteg napi > 16 6rdn &t igényel gépi légzéstdamogatast.
[3,110,114]

Ajanlas96
Oxigénszupplementaci6 6nmagaban nem javasolt, mert DMD-ben a hypoxaemia oka hipoventilacio,
atelectasia vagy pneumonia. (B) [3, 43, 111]

Ajanlas9o7

Eextubalas el6tt els6sorban gyermekeknél illetve nagy kockazatu betegnél (traumatikus intubalas, tobbszori
intubalasi kisérlet, korabbi sikertelen extubalas utan) célszerii szteroid profilaxis.

A szteroid javasolt preextubaciés adagolasa: lehetdleg 12 oraval elébb 0,25-0,50 mg/ttkg 6 oranként. (C) [119,
120]

Invaziv [élegeztetést kdvetd extubacio gyakori szovédménye a posztextubacios stridor, féképp tobbszoros és traumas
intubdcid, a trachea faldhoz hermetikusan tapadé endotrachealis tubus alkalmazasa utan, valamint a DMD-hez
tarsult 1éguti anatomiai eltérések miatt. Kockdzatat ndveli, ha a tervezett extubacio elétt legaldbb 25 vizem belégzési
nyomassal végzett manualis Iélegeztetés sordn a tubus mellett nem hallhato szelelés.

Valadékmenedzsment:

Mind az invaziv, mind a nem invaziv gépi lélegeztetés soran rendkiviil fontos a |éguti valadék rendszeres eltavolitasa.
Mindkét lélegeztetési mod - kilondsen invaziv [élegeztetés — esetén az akut 1égzési elégtelenség miatt megemelt
belégzési nyomas egyre mélyebbre préseli a |éguti valadékot, ami az er6tlen kohogés miatt nem juthat a centralisabb,
leszivhato lIégutakba, ezért egyre kiterjedtebb atelectasids terliletek, és PTX stlyosbitja a hypoxaemiat és hypercapniat,
noveli a keringésterhelést. [113] A véladékmenedzsmentre és a léguttisztitd eljardsokra vonatkozd ajanlasokat
a pulmonolégiai gondozas fejezet tartalmazza.

Il. KERINGESI ELEGTELENSEG

Ajanlas9s

Késéi stadiumban a kardialis monitorozasintenzifikalasa, és a multidiszciplinaris team szoros egyiittmiikodése
sziikséges a kardiolégussal. Fontos a légzésterapia optimalizalasa is, mert a kéros légzési mechanika rontja
a kardialis funkcidkat is. (B) [43, 70, 121]

Ajanlas99
Szivelégtelenségben a standard kezelési stratégiakat kell alkalmazni. (B) [63-65, 70]
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Ajanlas100

Hangsulyt kell fektetni a sulyos szisztolés bal kamrai diszfunkciéoju betegek thromboembolidjanak
megel6zésére. Az antithrombotikus szer megvalasztasa kardiologussal k6zosen javasolt. (B) [43]

A DMD-vel kapcsolatos morbiditas és mortalitds vezeté okai kardidlis eredetliek. Az alapbetegség részeként
a disztrofin deficiencia szivizom fibrézishoz, cardiomyopathiahoz vezet, ami szivelégtelenségben, életveszélyes
ritmuszavarokban egyarant manifesztalodhat. [122, 123]

A csokkent ejekcios frakcioval jaré dilatativ cardiomyopathia elsésorban a bal kamra megnagyobbodasa, és
kovetkezményes szisztolés funkcidzavar, ami végiil congestiv szivelégtelenségbe torkollik.

A DMD tovdbbi keringési komplikdcidi lehetnek szivritmuszavarok (pitvarfibrillacié vagy flutter, kamrai tachycardia/
VT/, kamrafibrillacié/VF/). Felismerésiik, és megfeleld terdpidjuk érdekében a betegeknél idészakos 24 6rés
Holter-monitorozas javasolt. Malignus szivritmuszavar — VT, VF — kozvetlen életveszéllyel fenyeget, haladéktalan
elldtasa emelt szint( Ujraélesztésre alkalmas intenziv osztalyon sziikséges. [124]

Az implantalhato cardioverter defibrillatorok (ICD) masodlagos megel6zésre hasznalhatdk olyan betegeknél, akiknél
mar eléfordult VT vagy VF. Jelenleg az els6dleges aritmia-megelézés a felndttek szivelégtelenségére vonatkozd
iranyelvek alapjan javasolt, miszerint szivelégtelenség és 35%-nal kisebb bal kamrai ejekcids frakcié esetén javasolt
azimplantéalhato cardioverter defibrillator belltetése. [125] Ezt a dontést azonban befolydsolhatjdk a DMD-hez tarsuld
sajatos problémak (mellkasfali és gerincdeformitasok, anesztéziai rizikéfaktorok). [62]

Azoknal a betegeknél, akiknél a maximalizélt gyogyszeres terapia hatastalannak bizonyul, a kockédzatok és elényok
gondos mérlegelésével megfontolandé a mechanikus keringéstdmogatas, ha szivatiltetés nem jon széba. Az eszkoz
idedlis esetben javithatja az élettartamot és az életmindséget. Lehetséges kockazatai a thromboembolia, a vérzés,
a fert6zés, az eszkdz meghibdsodasa, és a jobbszivfél-elégtelenség. Tovabbi elméleti lehetdség a szivatiiltetés, de
nagyon kevés a rendelkezésre 4ll6 donorok szdma. A beliltethetd bal kamrai keringéstdmogaté eszkdz (LVAD) azoknal
a betegeknél johet szoba, akik nem jel6ltek szivatiiltetésre (Magyarorszagon a destinatios terdpia nem finanszirozott).
[125-128]

DMD-hez térsulé cardiomyopathidban a tulélés a kezelés ellenére nem mutat érdemi javuldst. A betegség
kimenetelének javitasa érdekében Uj disztrofin-specifikus terapia, a progressziot jelzé6 biomarkerek meghatarozasa
lenne sziikséges.

1ll. HYPADRENIAS KRiZzIS (Addison-krizis)

Ajanlas101

A hypadrenias krizis életveszélyes allapot, azonnali kezelést igényel. (B) [25, 26, 129, 130]

A kardidlis progresszié lassitasara alkalmazott szteroid terdpia a hypothalamus-hypophysis-mellékvese tengelyen

(HPA) keresztiil a mellékvese m(ikodésének szuppreszidjahoz vezethet hosszu tavon (5. tdblazat). A mellékvese-

elégtelenség (hypadrenias krizis) ritka, de életveszélyes éllapot, ami a gliikokortikoidok tartés szedésének hirtelen

abbahagyasakor [ép fel. DMD-s betegek tdbb mint 50%-anal a mellékvese elégtelenség csak krizis fellépése utan

derdl ki.

A hypadrenias krizis megel6zésének feladatai:

- a glucocorticoid terdpiat nem szabad hirtelen abbahagyni, hanem hetek-hénapok alatt kell csékkenteni, hogy
a HPA tengely helyrealljon,

- laz, infekcié esetén a fenntartd cortisol dézisdnak 2-szeresre emelése, sepsis, trauma esetén 3-4-szeres dozis,
tervezett mutét el6tt 100-200 mg/m?/nap szteroid addsa sziikséges.

A szteroid fokozatos leépitésének [épései a 4. tablazatban talalhatok.

Krizis esetén hemodinamikailag stabil betegeknél ACTH-stimulaciés teszttel, szérum-elektrolitok, -cortisol és

plazma-ACTH méréssel igazoljuk a fennallasat, azonban ez nem késleltetheti az azonnal kezelést.

Az adrenalis insuffitientia stirgésségi elldtdsdnak Iépései [9, 42, 43, 44, 45, 48]: (6. tablazat)

- 100 mg iv. vagy im. hydrocortison bélusinjekcié utdn folyamatos infuzidés adds 200 mg/24 h ddézisban (vagy
hydrocortison iv. vagy im. 50 mg/6 h),

- gyors rehidralas: izotonias NaCl infuzié 20 ml/ttkg gyors bodlusinfuzio, majd a hemodinamikai éllapottdl fiiggd
Utemi folytatasa,

— akritikus elektrolitzavar (hyponatraemia, hyperkalaemia, hypercalcaemia) kontrollalt korrekcidja,

— aprogressziv acidézis korrekcidja,

- ahypoglycaemia azonnali rendezése,

- konzultacio endokrinolégussal,
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- sokktalanitaskor fontos figyelembe venni, hogy a sokkallapot folyadékreszuszcitaciora és katekolaminra
elégtelentl, viszont glucocorticoidra jél reagal.

11. Palliativ ellatas

Ajanlas102
A DMD betegség folyamatosan progredialo és gyogyithatatlan volta miatt javasolt a diagndzis felallitasakor
a palliativ terapia beépitése a gondozasba. (B) [131]

Ajanlas103

Elengedhetetlen az Gjonnan megjelené tiinetek monitorizalasa, mint faradtsag, fajdalom, diszkomfort érzés,
reflux, légzési elégtelenség, kardialis elégtelenség és szorongas. A palliativ terapia célja az életmindség
javitasa a kinzo tiinetek enyhitésével, a megfelel6 kommunikacio, gyégyszeres terapia és pszichés tamogatas
bevezetésével. (B) [131, 132]

Ajanlas104

A gyermekhospice-palliativ ellatas feladata a beteg ellatasan kiviil a csalad vezetése, tamogatasa a DMD-s
beteg allapotvaltozasanak megfeleléen. Otthoni hospice-ellatas esetén a hazi gyermekorvossal szoros
egylttmiikodésben javasolt a beteg ellatasa és a csalad gondozasa. (B) [131, 132]

A palliativ ellatds célja az életminéség javitdsa, a tlinetek csokkentésével, pszichés tdamogatdssal és szocidlis
segitségnyujtdssal. A DMD jelenleg nem gydgyithatd, a betegség lefolydsara hulldmzé mértékd allapotromlas
jellemzd. Bizonyos mutédcidkhoz kotdtten betegségmodositd kezelések ugyan elérhetéek, amik egyelére csak
a progresszio lassitasara képesek. [133] Optimdlis esetben a betegség el6rehaladasaval a palliativ gondozas a kinzé
tlnetek enyhitése révén egyre inkdbb elétérbe kerdl. [132, 134]

A DMD betegségben négy egymast kovetd, kiszamithatd, de id6tartamban és sebességében eltérd szakaszt
kilonithetlink el (2. dbra). [135]

1. Peri-diagnosztikus szakasz: kezdédhet prenatdlisan vagy gyermekkorban a betegség diagnosztizaldsa elétt.
Ebben a szakaszban a csalddok bizonytalansdgot, szorongast, gyaszt és veszteséget élnek meg.
2. A kezelés dontéshozatalanak idészaka: magaban foglalja a kezelések meginditdsat, a tlinetek kezelését,

a funkcié optimalizalasat, az életminéség javitasat. Ezek a dontések szamos etikai kérdést vetnek fel, ilyenek
példaul a genetikai vizsgalatok, vagy a beteg gyermek bevonasa a dontéshozatalba.

3. Az életet veszélyezteté &llapotok kialakuldsa: légzési elégtelenség, keringési elégtelenség, taplalasi
elégtelenség, szepszis és tidbégyulladas megjelenése miatt életfenntartd terapidk kezdédhetnek, beleértve
a gépi lélegeztetést vagy mas invaziv gydgymddokat. Ezek a helyzetek bizonytalansdgot eredményeznek:
helyredllithaté-e a gyermek funkciondlis allapota? Végul az életfenntarté gyégymoddok elveszitik
hatékonysagukat, és a haldl elkeriilhetetlennek tlinik.

4. A terminalis szakasz viszonylag kiszamithatdé mintat mutat, bar a haldoklas folyamatanak hossza vaéltozé,
a halal kiszamithatatlan idépontja ismét bizonytalansagot sziil a csalddban. Ez a szakasz magaban foglalja
a beteg halalat és a csaldd gyaszat.

A négy fazist a funkcionalis allapotromlas jellemzi. N6 a beavatkozasok és az életfenntarté kezelések szama.

A betegség progredialdsdanak megélése a betegekben és a csalddokban a félelem, harag, gydsz, veszteség és lelki

szorongas érzésével jar. [135]

A peri-diagnosztikus szakaszban a diagnosztikai folyamathoz redlis litemterv készitése segit a sziil6knek. A betegség

felismerésekor mar javasolt a palliativ terdpia bevondsa a beteg elldtdsdba, hogy végig tudja kisérni és segiteni

a gyermeket és csaladjat a betegség lefolyasa soran. A jovékép elérevetitésében a betegség megélése a cél, és nem

a halalra valé felkésziilés. Emellett fontos a sziil6i gyasz elismerése és a csalad pszichés tamogatasa. [134, 135]

A kezelés dontéshozataldnak idészakdban a terdpids lehet6ségek ismertetése mellett sziikséges a betegség

lefolydsanak sulyossagat és bizonytalansdgat hangsulyozni pszichés vezetés mellett. Tovdbbd elengedhetetleniil

fontos a fajdalom és mas tiinetek felismerése és kezelése az életminéség javitasa érdekében. [131, 134-136]

A genetikai 6rokl6dés miatt a szlilékben kialakulé blintudat csokkentése elengedhetetlendl fontos. Emellett fel kell

hivniaszilék figyelmétakésébb sziiletend6 gyermekek betegségének kockazatara. Tamogatnikell a,normal gyermek”

fogalmanak megvaltozasat. [135] A betegség kiilonb6zé fazisait allapotvaltozasok kotik 6ssze. A progresszié Ujabb

és Ujabb kezelési lehetéségeket vet fel. Sziikséges ezeknek a lehetéségeknek a rendszeres megvitatasa a szllokkel

és a beteggel is, ha kognitiv fejlédése lehet6vé teszi. [134, 135] A rendszeres alvasvizsgalat elvégzésével idében
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felismerheté az alvas alatti hipoventilacio, ami alvas alatti noninvaizv légzéstamogatassal kikiiszobolheté. A NIV
lélegeztetéssel jelentds életmindség javulast érhetlink el, és az alsé léguti fert6zésbél adodd 1égzési elégtelenség
kialakuldsa idében kitolhatd, ezéltal a beteg élethossza megndvelheté. Elengedhetetlen a fajdalom és mas tlinetek
gyakori monitorozdsa, ideértve az izileti és izomfajdalmakat, a mozgdssal és az aktudlis helyzettel kapcsolatos
diszkomfort érzést, a sulyosbodo scoliosist, refluxot, 1égzési elégtelenséget, kardidlis elégtelenséget. [135-138]
A betegség elbérehaladasaval egyre agresszivebb beavatkozasok és terapidk kerllhetnek el6térbe, mint a gépi
|élegeztetés, tracheostoma, gastrotubus. A korabbi dontések ismételt megvitatdsa sziikséges az aktudlis allapot
tekintetében, az életmindség javitasat szem elétt tartva. Fontos feltarni és tamogatni a csaldd pszichoszocialis és
spiritudlis igényeit. [132, 134, 135]

A haldl kdzeledtét megjdsolni nehéz, inkabb a valdszinliségének felismerése fontos, és emellett a sziiléket és — ha
a beteg kognitiv funkcidi engedik, akkor — a beteget is igényei szerint tajékoztatni és pszichésen tamogatni kell.
Sziikséges az életben tarto kezelések és beavatkozasok ismételt atbeszélése, az intenziv terapia alkalmazasa, vagy
a természetes haldl engedélyezése.[132, 135, 136] Palliativ ellatds igénye esetén sziikséges a helyszin meghatarozasa,
mint kérhdz, hospice hdz vagy a beteg otthona. [131, 132, 135]

A terminalis fazisban fontos ismertetni a sziil6kkel a haldoklas lefolydsanak bizonytalansagat. A gondozéssal és
ahaldoklassal kapcsolatos félelmek el6rejelzése, a haldoklé elldtasa, és a varhato tiinetek ismertetése elengedhetetlen
fontossagu. Hangsulyozni kell a kényelem biztositasét, és a fajdalomcsillapitdsnak — akar kombinalt formaban -,
a kinzé tlinetek mérséklésének folyamatossagat. [132, 136] A csaladtagok és a beteg szamara a bucsu lehetéségének
megteremtése nagy jelentéséggel bir. Az el6vételezett gydszmunkat el6seqiti a csalddtagok felkészitése a temetésre.
[135]

A gyasz idészakaban fel kell mérni a csaldd gyasszal kapcsolatos szokasait. Szilkséges a csalad pszichés tamogatasa.
Szamukra fontos lehet ebben az idészakban az interdiszciplinaris csapattal valé kapcsolattartas, a kozos emlékezés.
A palliativ szakembereknek lehetéséget kell biztositaniuk a csaldd — beleértve a sziilék, testvérek és mast kozelallo
rokon - szdmdra a gyermek haldla uténi 1-2 évben a gyasz feldolgozasara. [131, 132, 135]

A gyermekhospice-palliativ terapia feladata a DMD betegek ellatasaban a kiilonb6z6 tiinetek ellenérzése és kezelése,
a kiilénb6zd szakteriletek belépésének koordinacidja, tandcsadds, a terapia céljdval kapcsolatos kommunikacio
o6sszehangoldsa, valamint a haldoklas és a haldl korili biztonsagos hattér megteremtése. [134, 139]

A gyermekhospice-palliativ mozgalom az életet korlatozé, illetve termindlis betegségben szenved6 gyermekek orvos
altal asszisztélt dngyilkossagat és eutandzidjat nem tdmogatja. [131]

12. Atmenet a felnéttkorba

Ajanlas105
A betegek atvezetése a gyermekellatasbol a felnéttellatasba egy folyamat melynek célja az ellatas
mindségének és folytonossaganak megtartasa a beteg felnétté valasa soran. (C) [140]

Ajanlas106
Az atvezetés el6készitése, a tranzicios terv elkészitése és az atadas elétt Multidiszciplinaris Atvezetési
Zaréjelentés (MAZ) elkészitése a gyermekneurolégus feladata. (C) [140]

Ajanlas107
Az atvezetés folyamata egy jelenléti vagy online k6z0s vizitet tartalmaz, mely lehetdleg a gyermekellato
helyen, a gyermek és feln6tt neurolégus kozos részvételével zajlik. (C) [140]

Ajanlas108

Az atvezetés folyamatat értékelnikell, a tapasztalatokrol és az atvezetés sikerességérol visszajelzést sziikséges
adni a gyermekellatonak. Az atvezetés folyamata kiértékelést kovetéen tekintheto lezartnak. (C) [140]

Egyre tobb olyan DMD beteg fér hozza jobb szinvonalu ellatashoz és a betegséget modositd kezelésekhez, amelyek
javitjdk a DMD klinikai lefolydsat, és meghosszabbitjak az élettartamukat a 30 év feletti korukra. [26] A serdiilé DMD
betegek kulcsfontossagu problémdja a gyermekgyodgydszati ellatasbol valé atmenet a felnétt egészségligyi ellatasba.
Afiatalfeln6tt DMD betegek bonyolultegészségligyiigényekkel rendelkeznek,amelyekahosszutavuszteroidhasznalat
mellékhatésaibdl, a betegség okozta ortopédiai, légz&szervi, kardidlis, gasztrointesztinalis és pszicholdgiai tliinetekbdl
adonak, ezért szlikség van egy atfogd atvezetési folyamatra. Az alacsony szinvonall atvezetés a felnéttellatasba



2564

EGESZSEGUGYI KOZLONY 22.5zam

zavaro és karos kovetkezményekkel jarhat a paciens hosszu tavu ellataséra, ebbél addéddan a felnéttellatasba valo
tervezett atvezetés egy minden DMD beteget ellaté egészségligyi szolgaltatétdl elvart. [141, 142]

Az atvezetés céljai

biztositsa a felnbvé DMD betegek szamara az elldtds folytonossagat a gyermekgydgyaszati ellatasbol
a felnéttellatasba valo attéréskor,

a DMD betegeknek a felnéttkorban is multidiszciplinaris ellatast kell biztositani,

a betegek felkészitése arra, hogy felnéttként 6nallé dontéseket hozzanak és sajat maguk menedzseljék
az egészségligyi ellatasukkal kapcsolatos tgyeket,

az atvezetési folyamatnak a leheté legpozitivabb éiménynek kell lennie a beteg és a sztil6(k) szamara.

Az atvezetés folyamataban sziikséges tevékenységek
A betegek és sziileik felkészitése a felnSttkorba vald atvezetésre

A betegséggel kapcsolatos informaciok ismertetése a DMD-rdl a kis paciensek szamara 11 éves koruktol kezdve
segiti a jobban megbirk6zast az dtmenettel.

Az dtmenet szlikségességérdl vald diszkusszid megkezdése 14 éves kortdl javasolt, ezt a beteg érettségi szintje
modosithatja, de legkésébb 16 éves koraig ennek elvégzése mindenképpen javasolt. Fontos, hogy a betegek és
a szlileik is megértsék és elfogadjak az atadas sziikségességét.

A gyermekneurolégusnak ebben a szakaszban kell azonositania a potencidlis felnétt kdzpontokat a beteg
dtadasahoz.

A gyermekneuroldgus ebben az id6szakban késziti el és beszéli meg a transzfer tervet a beteggel és csaladjaval,
egyezteti a paciens és csaladja dtadassal kapcsolatos elvarasait. A gyermekneurolégusnak figyelnie kell arra, hogy
a beteg és a szUl6(k) elvarasai redlisak legyenek.

Az atvezetés folyamata
A gyermekgyodgyaszati osztalyon

A gyermekneurologus felel6s azért, hogy biztositsa, a beteg és csaladja felkészitését a feln6tt neuroldgussal vald
elsé talalkozéra.

Fontos, hogy a felnétt neuroldgusnak a beteggel vald elsé taldlkozésa sordn a gyermekneurolégus is jelen
legyen (lehetéleg személyesen, sziikség esetén virtudlisan), a taldlkozé helye olyan kdérnyezetben torténjen,
amely a paciens szamara ismerds. A kozos talalkozot kdvetéen a gyermek- és felnSttneuroldgusoknak kiilon is
egyeztetnilik kell a beteg specidlis szlikségleteirdl.

A gyermekneurolégus feladata a Multidiszciplinaris Atvezetési Zarojelentés (MAZ) elkészitése, mely az atadas el6tt
réviddel kell, hogy elkésziiljon. A MAZ tartalmi elemei és standard formatuma az egészségiigyi szakmai iranyelv
mellékletét képezi.

A felnétt ellatohely feladatai

A felnétt ellatohelyen valé elsé talalkozas soran a felnétt neurolégus megismeri a MAZ-t, megvizsgalja a beteget,
bemutatja a beteggel leggyakrabban taldlkozé multidiszciplinaris team tagokat (eset menedzser, mint 6
kapcsolattarto, fizoterapeuta, pszicholdgus stb.).

Az elsé latogataskor a felnétt neuroldogusnak meg kell ismernie a paciens betegségrdl és annak kezelési
lehetdségeirdl azismereteket, a kezeléssel kapcsolatos elvarasokat, a személyes jovével kapcsolatos célkitizéseket.
Ekkor kell megismernie a paciens preferencidjat, hogy kisérével vagy egyediil szeretné-e latni a szakorvost.

A multidiszciplinaris csapat minden tagjdnak az atvezetés elején kell individualizélnia a jovobeli taldlkozésok
gyakorisagat, lehetdleg a paciens konkrét igényeihez igazitva. Ez alapjan késziti el a felnétt neurolégus a hosszu
tdvli menedzsmenttervet.

Az atvezetés utani feladatok

Az atvezetés utani korilbelll hat honapon belil értékelni kell a pacienssel, a szulé(k)kel, a gyermek- és
felnéttellatas szereplGivel az dtvezetési folyamatot.

A felnéttellatoé koordindlja az atvezetésrdl a visszajelzések Gsszegy(jtését és annak értékelését. Az értékelés
kérdéseinek konkrétnak kell lennilk, az dtvezetésre 6sszpontositva, és tartalmazniuk kell néhany nyitott vég
kérdést; a kérdéseknek nem szabad szubjektiveknek lennilik.
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- A felnéttneurolégus beszéli meg az értékelés eredményét mind a beteggel és csaladjaval, valamint
a gyermekneuroldgussal és a felnétt multidiszciplinéris csapattal.
— Az atvezetés kiértékelését kdvetSen tekinthetd lezartnak az adott tranzicio.

VII. JAVASLAT AZ AJANLASOK ALKALMAZASAHOZ

1. Az alkalmazas feltételei a hazai gyakorlatban

1.1.

1.2,

1.3.

Ellatok kompetenciaja (pl. licence, akkreditacio stb.), kapacitasa

Javasolt, hogy az DMD-s betegek a lakohelylikhéz legkdzelebb esé olyan centrumban kapjanak ellatast, ahol
gyermekneuroldgus, gyermekintenziv/anesztezioldgus, gyermek-gasztroenterolégus,gyermekpulmonolégus,
gyermekkardiolégus, rehabilitacidés és ortopéd szakorvos, valamint gyermekpszicholégus, fizikoterapias
szakember, dietetikus, gydgytorndsz és szocidlis munkas elérheté.

Specialis targyi feltételek, szervezési kérdések (gatlo és elésegito tényezok, és azok megoldasa)
Alégzésfunkcié mérésére [égzésfunkcios gép, peak flow meter, polysomnografia elvégzésének eszkozei, astrup
gép. Alégzéstamogatas beallitdsdhoz BiPAP készlilék, és testmérettdl fliggd interface, valamint kohogtetégép,
invazivlélegeztetéstigényld betegeknél életkorhoz, tidécompliance-hozadaptalt paraméterek megvalositasat
biztosito respirator sziikséges.

Invaziv otthoni lélegeztetéshez olyan lélegezteté eszkoz kivanatos, mely folyamatosan régziti a beallitott
értékeket, a megvaldsult mért paramétereket, tarolja ezen értékeket trendszerden, alkalmas a l1égzési gorbék
nagyfelbontasu értékelésére.

Tartds invaziv [élegeztetés esetén tracheakanil indokolt.

Invaziv lélegeztetés esetén pulzoximetrids monitorozas kotelezd, noninvaziv |élegeztetés esetén javasolt.

A léguti valadék elimindcidjanak biztositasara szivokészilék rendelkezésre allasa indokolt.

A lélegeztet6gép folyamatos miikodtetése érdekében otthoni lélegeztetés esetén kdtelezé a szlinetmentes
aramforras.

Tartds nyelészavar, nyelési képtelenség esetén gastrotubus, esetleg szondatdplalds eszkdzei és taplalopumpa
biztositandok.

Az alkalmazasra keruilé gydégyszer tipusatdél fliggben:

Laborvizsgalatok eszkdzei, mozgasfelmérés eszkodzei, videdrogzitéshez sziikséges eszkdz, DXA készilék,
rontgen.

Az elektronikus dokumentacioé eszkozei.

Telefonkapcsolat zavartalansaga az ellatokkal.

Szervezési kérdések
A technolégiafiiggd betegek biztonsaga feltételezi a folyamatos kapcsolattartast a hattér szolgaltaté intenziv
osztalydval, az otthoni ellenérzést végzé pulmonolégussal, az alapellatéval, a stirgésségi helyszini ellatokkal,
és az otthondpolasi szolgalattal.
A respiratort forgalmazé és karbantarté cég rendszeres szervizelést, meghibasodas esetén haladéktalan
gépcserét, sziil6i keresés esetén azonnali rendelkezésre allast biztosit.
Az a multidiszciplindris utankdvetés el6re szervezett id6tervet, és preciz koordindtori tevékenységet igényel.
Fontos a tarszakmdkkal torténé egylttmiikodés a gondozadsok és a fejlesztések zavartalan kivitelezéséhez
hosszu tavon.
Az ellatottak egészségiigyi tajékozottsaga, szocialis és kulturalis koriilményei, egyéni elvarasai
1.3.1.  Aszil6k tajékoztatasanak szempontjai:
1.3.1.1.  abetegségdiagndzisarol, 6roklédésmaodjardl, progresszidjardl, és a kezelésilehetéségekrol:
klinikai genetikus,
1.3.1.2.  a gyermek neuromuszkuldris kézpont a terdpias modszerekrél, varhatdé progressziérdl,
a kévetés modjardl, a betegség teljes korli menedzsmentjérél: kellé szakmai jartassaggal
és tajékozottsaggal bir6 szakorvosa,
1.3.1.3.  alégzéstdmogatds mddjardl, és annak kdvetésérdl: [élegeztetési specialista szakorvos,
1.3.1.4.  ataplaldstdmogatasrél: gasztroenteroldégus szakorvos és dietetikus,



2566

EGESZSEGUGYI KOZLONY 22.5zam

1.4.

2.1.

2.2,

2.3.

24.

1.3.1.5. a komplex rehabilitaciordl, segédeszkozokrdl: rehabilitaciés és ortopéd szakorvos,
gyogytorndsz, konduktor, nyelésspecialista,
1.3.1.6.  apszichoszocidlis tdmogatasrol: pszicholdgus, mentdhigiénés szakember, szocidlis munkas.

A sziil6i tajékoztatas kotelezo elemei:

Formai elemek: egyéniesitett szébeli és irasbeli tdjékoztatas.

Tartalmi elemek:

- abetegség tipusanak, varhatd kimenetelének ismertetése,

— agyodgyszeres kezeléssel kapcsolatos lehetséges mellékhatasok, szovédmények, és kdtelezé vizsgalatok,
ellenérzések ismertetése és sziil6i hozzajarulas,

- alélegeztetéssel kapcsolatos feladatok, lehetséges komplikaciok ismertetése,

- azeszkozos taplalas ismertetése,

- akotelezd ellendrzések ismertetése,

- a rehabilitacion torténé részvétel, segédeszkozok alkalmazasa fontossaganak ismertetése, és szilGi
véllalasa,

- a szlil6 igazoltan képzésben részesilt a specidlis ellatasi, apolasi, valamint siirg6sségi teenddkrdl, és
elsajatitotta azokat.

A gyermek iranyelvben meghatarozott kezelésének és gondozasanak hatraltatd, gatlo tényezoi
lehetnek:

- aszllére harulo fokozott felelésség, fizikai és anyagi megterhelés,

- specidlis ellatasi feladatokban torténé megfeleld jartassdg sziikségessége,

— azinfrastruktura speciélis kovetelményei,

- szakmai kompetencia elégtelensége,

- eszkozpark hidnyossagai.

Egyéb feltételek

Nincsenek.

. Alkalmazast segité6 dokumentumok listaja

Betegtajékoztato, oktatasi anyagok

Az Eurépai Resuscitatios Tarsasag (ERC) és a Magyar Resuscitatios Tarsasadg (MRT) Ujraélesztés Ajanlasa*:
European Resuscitation Council Guidelines 2021
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0300957221000551

Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellen6rzé kérddivek, adatlapok:

Nem készliltek.

Tablazatok

1. tablazat: Duchenne-féle izomdisztréfia leggyakoribb tiinetei [25]

2, tablazat: A nyelészavar megitéléséhez szilkséges kérdések [82]

3. tablazat: Schofield testtémeg képlet [75]

4. tablazat: A szteroid terapia leépitése a P Nicholoff protokoll szerint [93]

5. tablazat: A HPA-tengely szuppressziéjanak varhaté mértéke a szteroid terapia dézisdnak és idétartamanak
fuggvényében [130]

6. tablazat: Az Addison-krizis ellatasanak |épései [48]

Algoritmusok

1. abra: Pulmonolégiai gondozas Duchenne izomdisztréfidban - javasolt vizsgalatok a betegség 3 f6

stadiumaban: jaroképes, korai nem jaroképes és késéi nem jaroképes szakban [43]
2. abra: Valtozasok a funkciondlis allapotban és a kovetkezményes reakcidkban [135]

. A gyakorlati alkalmazas mutatéi, audit kritériumok

Ajanlas1-7

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél
- atlnetek megjelenéséhez képest mikor késziilt a dystrophin gén MLPA vizsgalata,
— hany esetben tértént izombiopszia,
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- hany eset tértént pozitiv csalddi anamnesissel,
— azUjonnan diagnosztizalt esetek hany szédzalékaban valdsult meg a csalddtagoknal a hordozdségsz(irés.

Ajanlas8-9

A vizsgalt id6szakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- mennyiidé telt el az elsd tiinetek és a diagnodzis kdzott,
- mikor késziilt az elsé CK-vizsgalat.

Ajénlas10-16

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

- mennyi idénként valdsult meg konzultacié a neurolégussal,

- abetegek hany szazaléka kap kortikoszteroid terapiat,

- aznmDMD esetek hdny szazalékdnal indult ataluren terdpia,

— hany szazalékban késziilt oltasi terv,

- mennyi beteg dokumentdcioja tartalmaz stirgésségi ellatasi tervet.

Ajanlas17-39

A vizsgalt id6szakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- hény esetben tortént vakcinacié influenza vagy pneumococcus ellen,

- milyen gyakran tértént pulmonoldgiai vizsgalat, Iégzésfunckid, polysomnogréfia,

— avizsgéltidészakban hany betegnél kezd6dott [égzéstdmogatds,

- alégzéstamogatast kezdett betegek milyen eszkdzoket kaptak, mennyi idénként valdsult meg a kontrollvizsgélat,

- hany betegnél zajlott akut léguti fert6zés, ebbdl hany betegnél indult Iéguti valadék mobilizélas, antibiotikum
terdpia, hany beteg igényelt korhazi ellatast,

- koérhézi ellatast igényld légzészavar esetén milyen [égzéstamogatas indult.

Ajanlas40-44

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

— mennyi idénként valdsult meg a kardiolégiai kontrollvizsgalat, milyen eszk6zds vizsgalat tortént,
— hany esetben indult ACEi vagy ARB kezelés a 10 éves kort elért betegeknél.

Ajénlas45-48

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- milyen gyakran tortént gasztroenteroldgiai vizsgélat, ndvekedési és antoropometriai adatok rogzitése, vérkép,
a szérum 25-hidroxi-D-vitamin koncentracidja, valamint Ca, foszfat (DXA vizsgalattal egyutt értékelve), vas, folsav,
B12-vitamin, albumin, éhomi vércukor érték és transzaminazok ellenérzése,

- hany esetben tortént taplalasterapia bevezetése.

Ajanlas49-55

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- milyen gyakran tortént testmagassag mérés, serdiiltségi allapot vizsgalata, testsulymérés,

— hany esetben tortént tesztoszteron vagy névekedési hormon pétlas,

- hany esetben kertilt a dokumentacidban rogzitésre a hypadreaniara vonatkozo figyelmeztetés és ellatasi javaslat,
- hany esetben tortént szteroid ledllitas, ennek modja megfelelt-e az ajanlasban foglaltaknak.

Ajanlds56-62

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

- milyen gyakran tortént taplalasi és csonttdrési anamnesis felvétele, Ca, P, ALP, 25-OH D-vitamin, Mg, PTH,
osteocalcin és B-crosslaps meghatéarozas, DXA vizsgalat, oldalirdnyu gerincréntgen,

- hédny beteg részesiilt Ca-pétlasban, D-vitamin-potlasban, illetve biszfoszfondt kezelésben, ezen terdpidk
az ajanlasnak megfeleléen torténtek-e.
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Ajanlas63-71

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- milyen gyakran tortént izlileti mozgasterjedelem vizsgalata,

- milyen orthesisek keriiltek indikélasra, ezek az ajanladsnak megfeleléen torténtek-e.

Ajénlas72-73

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

— milyen gyakran tortént a gerincvizsgalat,

— hany esetben kerdlt korrekcids fliz6 felirasra,

— hany esetben keriilt 45 foknal sulyosabb scoliosis diagnosztizalasre, ezek kozil hany esetben tortént
gerincstabilizalé mutét.

Ajénlas74-76

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

— hany esetben tortént rehabiliticids ellatds,

- milyen gyakorisaggal valésult meg a nyujtas, illetve gydgytorna.

Ajanlas77-85

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

— hany esetben tortént mentélis egészség és életmindség-sz(irés, ezek milyen eszk6zokkel torténtek,
— hany esetben tértént neuropszicholdgiai vizsgalat.

Ajanlasg86-97

A vizsgalt id6szakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- hdany esetben valt szlikségessé intenziv osztalyos elldtas 1égzési elégtelenség miatt, ezen esetekben az ellatas
az ajanlasoknak megfeleléen tortént-e.

Ajénlas98-100

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

— hany esetben vilt szlikségessé intenziv osztalyos ellatas keringési elégtelenség miatt, ezen esetekben az ellatas
az ajanlasoknak megfeleléen tortént-e.

Ajanlas101

A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél

— hany esetben valt szlikségessé intenziv osztalyos elldtds hypadraenia miatt, ezen esetekben az ellatéds
az ajanlasoknak megfelel6en tortént-e.

Ajénlas102-104
A vizsgalt idészakban DMD-vel diagnosztizélt eseteknél
— hany esetben kertilt a palliativ terdpia beépitésre a gondozésba.

Ajanlas105-108

A vizsgalt id6szakban DMD-vel diagnosztizalt eseteknél

- hény esetben tortént atvezetés a felnéttelldtasban, ezek koziil hany alkalommal valésult meg kézos vizit
a felndttellatoval, illetve készllt multidsziplinaris atvezetési zardjelentés.

VIII. IRANYELV FELULVIZSGALATANAK TERVE

Az aktudlis irdnyelv kidolgozasaban részt vevd, fejleszté csoporttagok folyamatosan kovetik a szakirodalomban
megjelend, illetve a hazai ellaté kdrnyezetben bekdvetkezé valtozasokat. A tudomanyos bizonyitékokban, valamint
az ellaté kornyezetben bekovetkezd jelentés véltozas esetén a fejleszté munkacsoport konszenzus alapjan dont
a hivatalos valtoztatas kezdeményezésérodl és annak mértékérdl.
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Az egészségligyi szakmai irdnyelv tervezett felllvizsgalatanak idépontja a tagozat részér6l az az egészségugyi
szakmai irdnyelv érvényessége lejarta el6tt fél évvel kezdédik. Amennyiben sziikséges, médositja vagy megerdsiti
az ajanlasokat, és ezzel Ujra érvényesiti az irdnyelvet. Az aktualitas felllvizsgélata sordn megismétli a fejlesztéskor
elvégzett teljes folyamatot az azéta eltelt iddintervallumra, azaz elvégzi a szisztematikus irdnyelv- vagy egyéb
irodalomkeresést Uj bizonyitékok utan kutatva; szakérték véleményét felhasznalva a hazai elldtérendszer aktudlis
allapotat felméri, azonositja a véltozasokat, és eldonti, hogy szlikséges-e barmilyen moédositas. A felllvizsgalat
folyamata, az érvényesség lejarta el6tt fél évvel kezdddik el.

Soron kivili felllvizsgélatot végez a fejlesztécsoport, ha a szakirodalom és az ellatasi eredmények folyamatos nyomon
kovetése sordn az egészségligyi szakmai iranyelv hatékdrében a tudoményos és/vagy tapasztalati bizonyitékokban
és/vagy a hazai elldtérendszerben, elldtasi korilményekben relevans és szignifikdns véltozés kovetkezik be.
A fellilvizsgéalat mértékét a felmeriil6 valtozas jellege és mértéke hatarozza meg. Ha a soron kivili feltlvizsgalat
soran csak bizonyos ajanlasok érintettek, és a teljes egészséguligyi szakmai irdnyelv nem kertilt fellilvizsgalatra, akkor
a tervezett fellilvizsgalati id6pontban sziikséges a teljes terjedelemben végzett attekintés.
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X. FEJLESZTES MODSZERE

. Fejlesztécsoport megalakulasa, a fejlesztési folyamat és a feladatok dokumentalasanak médja

Az Egészségligyi Szakmai Kollégium Csecsemé- és gyermekgyodgydszat Tagozat elndke kijeldlte az irdnyelvfejleszté
csoport tagjait és felelsét. A fejlesztécsoport tagjai meghataroztdk a feladatokat, a prioritdsokat, a konzultacios

idépontokat és a fejlesztés pontos menetét. Ennek megfeleléen a tagok egyéni munka soran, de egymadssal
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rendszeresen konzultalva alkottdk meg a magyar viszonyokra adaptélt, nemzetkdziirdnyelveken alapulé a témakorben
a hazai egészségligyi szakmai irdnyelvet.

Irodalomkeresés, szelekcié

A kérdés hazai szakellatdinak tapasztalatai képezték az iranyelv-fejlesztés masik alapjat. Ezt egészitette ki
a szakirodalom-keresés, -szelekcid és -elemzés. Az irodalomkeresés a Magyar Orvosi Bibliografia, a PubMed a Google
Scholar adatbézisokban fellelhetd, nyilvantartott publikdcioi, kozleményei alapjan tortént. A keresés az alabbi
keres6é szavak, valamint ezek kombinaciéjanak segitségével valdsult meg: molecular genetic diagnose, children,
therapy, steroide-immunosuppression, pediatric longterm home mechanical ventilation, domiciliary, noninvasive,
invasive, palliative care, nutritional therapy, emergency care, intensive care, pediatric anaesthesia, multidisciplinary
care, rehabilitation, psychotherapy, spinal surgery, duchenne muscular dystrophy, diagnosis, guideline. A keresés
2023.12.01-jén Zarult le.

Felhasznalt bizonyitékok erdsségének, hianyossagainak leirasa (kritikus értékelés, ,bizonyiték vagy ajanlas
matrix”), bizonyitékok szintjének meghatarozasi modja

A forrasiranyelv kialakitdsakor szerzéik a fent részletezett Birnkrant DJ. Elsészerz6ségével megjelent harom cikket
és a hazai egészségligyi szakmai iranyelv metodoldgiajat hasznaltak az ajanlasok megfogalmazasakor. Szakirodalmi
elemzéshez a Patient/Population, Intervention, Comparison and Outcome (PICO) mddszert alkalmaztak a fellelhet6é
bizonyitékok értékelésére. Az ajanlasok er6sségének meghatérozdsakor a GRADE osztalyozasi rendszert vették alapul.
Ahol az irodalomkutatas soran randomizalt klinikai vizsgalatot vagy kontrolldlt obszervaciés tanulmanyt nem talaltak,
ott ajanlasaikat,,conditional” (feltételesen ajanlhatd) mindsitéssel lattak el.

A forrasirdnyelv hatékore csak részben fedi a jelen irdnyelvét. A bizonyitékok elemzésénél ezért a fejlesztécsoport
célravezetSbbnek taldlta az altaluk haszndltnal az U.S. Preventive Services Task Force besoroldsi médszerének
alkalmazasat.

Ajanlasok kialakitasanak modszere

Jelen iranyelv ajanlasai részben a forras kozlemény megfelelé ajanlasainak adaptaldsara éptilnek. A hazai ellatd
kornyezet (az ellatott populdcié jellemzdi, preferenciai, egészségkulturdja és koltségterhelhetésége, jogszabalyi
kornyezet) sajatossagai miatt a fejlesztécsoport eltért az eredeti metodoldgiatol [1]: az ajanlasok erésségének
mindsitése a NZGG [2] beosztasan alapul.

Véleményezés moédszere

Az egészségligyi szakmai iranyelv szakmai tartalmdénak 6sszeallitasat kovetéen a dokumentum megkiildésre kerilt
az egészségligyi ellatasi folyamatban érintett Egészségligyi Szakmai Kollégium Tagozatoknak véleményezésre.
A visszaérkez6 javaslatok, észrevételek beillesztésre kerlltek az irdnyelv szovegébe, azok alapjan mddositasra keriiltek
az egyes ajanlasok, amennyiben az irdnyelvfejlesztok iranyelvfejleszték konszenzusos alapon egyetértettek azok
tartalmaval.

A Gydbgyitd J6szandék Alapitvany és a Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszagos Szovetsége tandcskozasi
joggal vett részt az egészségligyi szakmai iranyelv fejlesztésben.

Fliggetlen szakért6i véleményezés modszere
Fuggetlen szakérté nem kerilt bevondasra.

XI. MELLEKLET

Alkalmazast segit6 dokumentumok

1.1. Betegtajékoztato, oktatasi anyagok
Az Eurbpai Resuscitatios Tarsasag (ERC) és a Magyar Resuscitatios Tarsasag (MRT) Ujraélesztés Ajanlasa*:
European Resuscitation Council Guidelines 2021
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0300957221000551

1.2. Tevékenységsorozat elvégzésekor hasznalt ellen6rzé kérdoivek, adatlapok

Nem készlltek.


https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0300957221000551
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1.3. Tablazatok

1. tablazat: Duchenne féle izomdisztréfia leggyakoribb tiinetei [25]

Mozgast érinto tiinetek Nem mozgasos tiinetek
Jaraszavar Magatartaszavar

Vadli pszeudohipertréfia Kognitiv fejlédésbeli késés
Nem tud ugrani Taplalasi nehezitettség
Csokkent terhelhet6ség Tanuldsi vagy figyelemzavar
Gyengébb fejkontroll ilésbehtizaskor Beszédfejlédési késés
Lépcs6zés nehezitett Artikulaciés zavarok

Lapos talp

Gyakori esés, ligyetlenség

Gower’s jel

Nagymozgas-fejlédésbeli késés
Hypotonia

Megszerzett mozgdsok elvesztése
Izomféjdalom vagy gorcs
Labujjhegyen jaras

Nehézségek a futds vagy maszas soran

2. tablazat: A nyelészavar megitéléséhez szilkséges kérdések [82]

A nyelészavar megitéléséhez sziikséges kérdések:

-Van-e nyelészavar?

— Milyen sulyosnak itéli nyelészavardt 1-10-s skalan

- Kevés folyékony étel/ital fogyasztasa

— Okoz-e nyelési nehézséget?

- Egyszerre nagyobb korty fogyasztasa okoz-e nyelési nehézséget?

- Okoz-e nyelési nehézséget pépes étel, illetve szilard vagy szaraz étel fogyasztasa?

- Mindig kohogés vagy félrenyelés kiséri-e az étkezéseit?

— A nyelés megkezdése nehezitett-e?

—Van-e olyan érzése, hogy a falat megakad a torkan?

- Tobbszori nyelés sziikséges-e a falat tovabbjutasanak érzéséhez?

- Nyelés kézben megjelenik-e a falat vagy a folyadék a beteg orrdban?

- Nehezitett-e a nyadl lenyelése?

— EIhtz6doéva vilt-e az étkezése?

— A fenti panaszok barmelyike jelentésen befolydsolja-e az életminéségét?

3. tablazat: Schofield testtomeg képlet [75]

Schofield (testtomeg)

0-3 évesek 59,5x tt(kg) - 30,3 58,3 x tt(kg) - 31,1
3-10 évesek 22,7 x tt(kg) + 504 20,3 x tt(kg) + 486
10-18 évesek 17,7 x tt(kg) + 658 13,4 x tt(kg) + 692
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4. tablazat: A szteroid terapia leépitése a P Nicholoff protokoll szerint [93]

doziscsokkentés 2 hetenként 20-25%-kal

napi 3 egyenl6 részre osztva

fizioldgias dozis (napi 3 mg/m? prednisolone v. deflazocort) elérésekor attérés napi 12 mg/m? hydrocortisonra,

a dézis heti 20-25%-0s csokkentése masnaponkénti 2,5 mg hydrocortison eléréséig

2 heti masnaponkénti adas utdn a hydrocortison leallitasa

stressz dozis folytatasa a HPA-tengely rendezédéséig (akar 12 hdnapig is tarthat)

5. tablazat: A HPA-tengely szuppresszidjanak varhaté mértéke a szteroid terdpia ddzisdnak és id6étartamanak

fuggvényében [130]

ekvivalens prednison dézis

HPA tengely szuppresszio

felné6tt gyermek
<5 mg/nap <3 mg/m?/nap altaldban nincs
5-20 mg/nap 3-12 mg/m?/nap szuppresszié lehetséges

ACTH-teszt vagy szteroid szupplementacié javasolt

>20 mg/nap tébb mint
10 napja

>12 mg/ m?/nap, tébb
mint 10 napja

szuppresszid
kiegészité dozis adando

6. tablazat: Az Addison-krizis elldtdsanak lépései [48]

vérmintavétel

elektrolitok, gliikdz, vérgaz és serum-cortisol meghatérozasra is

hypoglycaemia rendezése

- se-glikoéz >= 4,0 mmol/I eléréséig vércukorvizsgalat 30 percenként kotelezd!
- glikoz bolus: 0,2 g/kg iv. (2-5 ml/kg 10% dextréz) folyamatos: 6-10 mg/kg/min

folyadék- és Na+-hiany
korrekcidja

- 10-20 ml/kg normal salina vagy Ringer-lactat gyors infuzidja,

- fenntartas: se-Na+ > 130 mmol/l esetén 0,45% salina + 5% glikoz tartalmu
krisztalloid oldattal

- folyadékbolus nem adandd, ha a beteg enyhén v. nem dehydralt!

hypadrenia ellatasa:
corticosteroid

dexamethason 0,2 mg/kg v. methylprednisolone 1,0 mg/kg
V.
hydrocortison iv. 50-100 mg/m?/nap
bolus: 1-6 hé: 12,5 mg
6 ho-5 év: 25 mg
5-10év:50 mg
>10 év: 100 mg
folyamatos: 1-3 mg/h
fenntarto: oralis
hydrocortison 10-15 mg/m?*/nap + fludrocortison 0,1-0,2 mg/nap
+ sébevitel 0,5-1,0 g/nap
ACTH 1 mcg/kg iv.

hyperkalaemia rendezése

- se-K+ > 6,0 mmol/I: folyamatos EKG-monitorozas

- se-K+ > 7,0 mmol/l + EKG-jelek:
10% Ca++-gluconat 0,5 mi/kg/ 10 perc lehetéleg centralis vénan
vagy:
10% dextréz 5-10 ml/kg/h + inzulin 0,1 E/kg/h

- azinzulin leéllitadsa utdn még 4 6ran &t érankénti vércukormérés

2577
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tartos szteroidterapiaban
részesiilé betegek
szteroiddozisanak emelése
sulyos akut stressz, miitét
esetén

— 18z és nem banalis infekciok: a fenntarté cortisol dézis 2-szerese (24 mg/m?/nap iv.)
- sepsis, trauma: 3-4-szeres dézis (36-50 mg/m?/nap iv.)
- m{tét el6tt annak nagysagatol fliggéen 100-200 mg/m?/nap iv. szteroid
a prae-, intra- és posztoperativ szakban, mdtét utdn 5-7 nap alatti fokozatos
leépités a fenntart6 dozisig

1.4. Algoritmusok

1. abra: Pulmonoldgiai gondozas Duchenne izomdisztrofiaban — javasolt vizsgélatok a betegség 3 f6 stadiumaban:
jaroképes, korai nem jaréképes és késéi nem jaroképes szakban [43]

[rae

Korai nem jircképes Késoi nem jarokepes

Statuszfelmérés

Légzésfunkeid (FVC) évente ‘ Légzésfunkeid (FVC, MIP/MEP, PCF, 8p02, TeCOLECO2) 6 havonta

Alvasvizsgalat kapnograffal kiegészitve - alvasfiggd |égzészavar (OSA, hipoventildcid)

Vizsgilat

Immunizacio Pneumocuccus elleni véddoltas, évente inaktivalt influenza elleni véddoltas

[Fosmmmmens —

' 1]
Asszisztalt kohogtetés ha VC = 50%
PCF=270L/min vagy MEP=-6(vizem
]
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2. abra: Valtozasok a funkciondlis dllapotban és a kovetkezményes reakcidkban [135]

Peri-diagnosztikus szakasz

Prenatal

Diagnozis elott
/ Diagnézis
/

e

Dontés a kezelésrol |

| Eletet veszélyezteté események

lv}]%
Co,,
0‘?/1@ - /
a,
O Dt
7
2y
Cs
y e,
ey Terminalis fézis
=7
47 ;e ,
G ‘e, ‘ Felkésziilés a halalra
ot Halal
Gyasz

1.5. Egyéb dokumentumok
Nem késziltek.
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