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Povzetek

Osnovna lastnost zivéno-miSi¢nih bolezni (ZMB) je
miSi¢na oslabelost. Zaradi miSi¢ne oslabelosti nastanejo
pri bolniku sekundarne posledice, kot so skolioza, kon-
trakture, respiratorna insuficienca itd. Rehabilitacijska
obravnava bolnikov z ZMB je osnovana na krepitvi
miSi¢ne moci, vkljuéno s krepitvijo dihalnih miSic in
postopkih ¢is¢enja dihalnih poti, vzdrzevanju gibljivosti
v sklepih, raztezanju kontraktur, opremi z ortozami itd.
Pomembni so tudi programi psihosocialne rehabilitacije.
S pomocjo podporne tehnologije je mozno izboljSati
kakovost bolnikovega Zivljenja in mu omogociti ve¢jo
samostojnost pri bivanju v domacem okolju.

Kljucne besede:
rehabilitacija, Zivéno miSi¢ne bolezni, podporne teh-
nologije

uvoD

Zivéno-misi¢ne bolezni (ZMB) so kroni¢ne, degenerativne
in progresivne bolezni. Glavni znak teh bolezni je miSicna
oslabelost, ki lahko povzroci hudo funkcijsko prizadetost
in posledi¢no odvisnost bolnika od tuje pomoci. Razpo-
reditev in stopnja oslabelosti dolocenih miSi¢nih skupin je
razli¢na pri posameznih oblikah bolezni in zato je razli¢na
tudi funkcijska prizadetost posameznika. MiSi¢ni oslabelo-
sti se sCasoma pridruZijo Se sekundarne posledice bolezni
(kontrakture, skolioza, respiratorni in kardiovaskularni pro-
blemi), ki Se dodatno povecajo prizadetost bolnika. Glede
na to, da so te bolezni zaenkrat Se neozdravljive in v vecini
primerov nezadrzno napredujejo, je prvi cilj pri obravnavi
upocasnitev upadanja funkcijskih zmoznosti in poucevanje
bolnika, kako se da z boleznijo uspesnejSe in bolj kakovostno
Ziveti. Programi celovite rehabilitacije zahtevajo multidisci-
plinarno timsko obravnavo na terciarnem nivoju. V timu so
zdravnik specialist fiziater (po potrebi Se pediater, nevrolog,
pulmolog, ortoped, kardiolog, genetik), fizioterapevt, delov-
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REHABILITACIJA BOLNIKOV Z ZIVENO-
MISICNIMVII BOLEZNIMI
REHABILITATION OF PATIENTS WITH
NEUROMUSCULAR DISORDERS
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Summary

The basic characteristic of neuromuscular disorders
(NMD) is muscular weakness. Resulting from this weak-
ness are secondary effects such as scoliosis, contractures,
respiratory insufficiency, etc. Rehabilitation of NMD
patients is based on strengthening of the muscles including
strengthening of the respiratory muscles and procedures
of cleaning airways, maintenance of the range of motion
in joints, stretching of the contractures, equipment with
orthoses, etc. Psychosocial rehabilitation programs are
also very important. With the help of assistive technology
it is possible to improve patients' quality of life and give
them more autonomy in their home environment.
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Slika 1: Werdnig-Hoffmanova bolezen (oblika spinalne
misicne atrofije) — mala misicna vlakna z loCenimi misic-
nimi snopici




ni terapevt, psiholog, logoped, socialni delavec, dietetik,
ortotik, medicinska sestra itd. Pred zacetkom obravnave je
pomembna natan¢na opredelitev posameznikove diagnoze.
Diagnozo opredelimo z anamnezo, klini¢nim pregledom,
laboratorijsko diagnostiko, EMG, histoloskimi in bioke-
micnimi analizami biopsijskega vzorca miSice in Zivca. Za
mnoge bolezni je moZna DNA analiza levkocitov ali drugih
celi¢nih komponent iz vzorca krvi, kar bistveno pripomore
k natancnosti diagnoze. Ko je diagnoza postavljena, je
potrebno bolnika in njegove svojce natancno seznaniti s
predvidenim potekom bolezni in z moznimi zapleti. Na
osnovi bolnikove diagnoze, njegovega psihofizi¢nega stanja,
socialnih razmer itd. je potrebno izdelati nacrt rehabilitacij-
ske obravnave. Bolnika je potrebno pridobiti za sodelovanje
v rehabilitacijski obravnavi, vendar na osnovi objektivnih
dejstev in ne na osnovi laZnega vzbujanja upanja.

OBLIKE ZMB

ZMB so bolezni motori¢ne enote. Glede na to, kje je
bolezenski proces, jih delimo v nevronopatije, miopatije,
nevropatije in bolezni Zivéno-misi¢nega stika.

Bolezen motoriénega nevrona (Amiotrofiéna
lateralna skleroza)

Amiotrofi¢na lateralna skleroza (ALS) je najteZje potekajoca
bolezen med vsemi ZMB. ALS je progresivna degenerativna
nevroloska motnja z znacilno izgubo motori¢nih nevronov
v mozganski skorji, mozganskem deblu in hrbtenjaci, ki
se kaze kot sindrom kombinirane okvare zgornjega in
spodnjega motori¢nega nevrona (1). Prizadetost zgornjih
motori¢nih nevronov vodi v spasti¢nost, hiperrefleksijo,
spros$¢ene patoloske reflekse in oslabelost miSic, medtem
ko prizadetost spodnjih motori¢nih nevronov povzroca fasci-
kulacije, atrofije in oslabelost miSic in hiporefleksijo. ALS
obicajno ne prizadene Cutil, zunanjih o¢esnih misic in sfin-
ktrske krozne miSice, redko pa se pojavi fronto-temporalna
demenca (2). Bolezen praviloma vodi v prizadetost bulbar-
nega in dihalnega miS$icja. Napredujoce restriktivne motnje
dihanja, zmanjSana kapaciteta kaslja in poZiranja doloc¢ajo
tako stopnjo prezivetja kot kakovost Zivljenja. Respiratorna
odpoved je glavni vzrok smrti. Studije dokazujejo daljse
prezivetje tistih bolnikov, ki jih zdravi multidisciplinarni
tim strokovnjakov, ki jemljejo Riluzol, ki se odlocijo za
hranjenje preko gastrostome in za asistirano ventilacijo (3,
4). Riluzol je nevroprotektivno sredstvo, ki verjetno inhibira
glutaminergi¢no nevrotransmisijo v hrbtenjaci in nekoliko
podaljsa prezivetje bolnikov z ALS (5). Le 50% bolnikov
prezivi ve¢ kot dve leti in pol ter le 28% vec kot 5 let od
prvih znakov bolezni (6).

Priblizno 10% ALS je dednih, ki se ponavadi dedujejo
avtosomno dominantno (6). Priblizno 15% teh primerov je
posledica genetske okvare na kromosomskem mestu 21q12.1,
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posledica Cesar je mutacija antioksidacijskega encima Cu/Zn
superoksidna dismutaza (SOD1). Omenjena mutacija naj bi
bila vzrok za povecanje oksidativnega stresa na motoricne
nevrone, kar vodi v celicno smrt, ki je verjetno povezana s
toksi¢nostjo prostih radikalov (7).

Incidenca ALS je povsod po svetu zelo podobna in je od 1
do 3 bolnikov na 100.000 prebivalcev, prevalenca pa od 4
do 6 bolnikov na 100.000 prebivalcev (8).

Spinalna misicéna atrofija

Pri spinalni miSicni atrofiji (SMA) gre za okvaro motori¢nih
Zivénih celic v sprednjih rogovih hrbtenjace. Med SMA
lo¢imo: SMA tip 1 — infantilna oblika, imenovana tudi
Werdnig Hoffmann, je huda oblika bolezni, ki navadno
povzro¢i smrt pred drugim letom starosti otroka; SMA tip
2 —intermediarna oblika, ki se ponavadi prepozna med 6-18
mesecem starosti; SMA tip 3 —juvenilna oblika, imenovana
tudi Kugelberg Welander, pri kateri se znaki bolezni poja-
vijo med 5 in 15 letom starosti. Ve¢ina SMA je avtosomno
recesivno dednih. Nekatere redke oblike SMA prizadenejo
samo distalne ali bulbarne miSice.

Slika 2: Kugelberg-Welanderjeva bolezen (oblika spinalne
miSicne atrofije) — jasne razlike v velikosti misicnih viaken
skupaj s povecanim perimisialnim vezivnim tkivom
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Pri vec kot 98% bolnikov s SMA tip 1-3 so prisotne mutacije
eksonov 7 in 8 SMN1 »survival motor neuron« gena (9).
Prevalenca bolnikov s SMA tip 2 in 3 je priblizno 40 na
milijon prebivalcev, opisane pa so precejSnje variacije glede
na demografske Studije (10).. Znani sta dve obliki SMA, ki
se pojavita v odrasli dobi. Prva oblika je t. i. spinobulbarna
misic¢na atrofija ali Kennedijeva bolezen. To je spolno vezana
recesivna oblika bolezni, za katero je znacilna progresivna
spinalna in bulbarna miSi¢na atrofija, ginekomastija in
zmanjSana plodnost. Druga oblika se za¢ne z znaki bolezni
med 17-55 letom starosti z avtosomno recesivnim ali avto-
somno dominantnim nac¢inom dedovanja. Ta oblika SMA je
klini¢no podobna SMA 3, vendar je lahko bolj progresivna.
Ta oblika je vezana na kromosomsko mesto 5q11.2-13.3 (9).
V zadnjem obdobju je bilo veliko poskusov in obetov glede
zdravljenja bolnikov s SMA z valproatom, vendar zanesljivih
pozitivnih u¢inkov niso mogli potrditi (11).

Dedne periferne nevropatije

Pri dednih perifernih nevropatijah gre za okvaro perifernih
Zivcev. Govorimo o hereditarni motori¢no-senzori¢ni nevro-
patiji (HMSN) ali Charcot-Marie-Tooth bolezni. Znanih je
ve¢ vrst HMSN, najpogostejsi sta HMSN1 (demielinizacij-
ska) in HMSN?2 (aksonska) oblika. Na splosno lahko rece-
mo, da je HMSN pocasi napredujoce obolenje, kjer gre za
oslabelost in atrofije distalnih miSi¢nih skupin na zgornjih in
spodnjih udih, najbolj so prizadete intrinzi¢ne miSice stopal
in peronealne miSice. Z vidika delovanja bolnika je senzoric¢-
na okvara ponavadi manj moteca kot motori¢na. Prizadetost
je v glavnem simetricna med levo in desno stranjo. HMSN?2
je ponavadi klini¢no blaZja oblika kot HMSN1. Bolniki s
HMSN2 imajo ponavadi vecjo prizadetost spodnjih udov,
klini¢no pa jih je tezko razlikovati od bolnikov s HMSNI.
HMSNI1 je med dednimi nevropatijami najpogostejsa.
HMSNIA je najpogostejsi podtip HMSNI1 in je rezultat
podvojevanja kromosomskega segmenta 17p11.2, ki vsebuje
gen za periferni mielinski protein 22 (12).

L
Slika 3: Deformacije pri 16-letniku s Charcot-Marie-To-
othovo boleznijo tipa 1A
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Miopatije

Pri miopatijah je bolezenski proces v sami miSici. Med
miopatijami so najpogostejse distrofinopatije (Duchennova
in Beckerjeva miSi¢na distrofija), ramensko medenic¢na, faci-
oskapulohumeralna in miotoni¢na oblika miSi¢ne distrofije,
kongenitalne miopatije itd.

Duchennova in Beckerjeva misi¢na distrofija

Distrofin, strukturna beljakovina celicne membrane (sar-
koleme), je pri DMD odsoten, pri BMD pa je nenormalne
molekulske teze ali pa se nahaja v zmanjSani kolic¢ini (13).
Distrofin stabilizira sarkolemo med miSi¢nimi kontrakcija-
mi. Brez distrofina je sarkolema nestabilna, celi¢na home-
ostaza motena in pride do okvare miofibril. Kljub dolo¢eni
stopnji regeneracije, je reparatorna kapaciteta nezadostna
in pride do nadomesc¢anja misi¢nega tkiva z masc¢obnim in
vezivnim (14).

DMD je najpogostejia ZMB v otroitvu s prevalenco 63
primerov na milijon prebivalcev (10). Je hitro napredujoca
bolezen, smrt ponavadi nastopi pred 30 letom starosti. Pre-
Zivetje se je v zadnjem obdobju bistveno podaljsalo zaradi
boljSe obravnave respiratorne in sréne problematike. BMD je
manj pogosta, ocenjena prevalenca je 24 primerov na milijon
prebivalcev (10). Pri BMD se prvi znaki bolezni pokaZejo
kasneje kot pri DMD, potek bolezni je veliko blaZji, vzorec
miSi¢ne prizadetosti pa je podoben kot pri DMD.

Pri otrocih z DMD pri zdravljenju z zdravili priporocajo
uporabo kortikosteroidov. Pronizon v dozi 1 mg/kg/dan
je pri deckih z DMD v starosti 4-8 let uc¢inkovit v smislu
podalj$anja obdobja samostojne hoje (15, 16). Potrebno pa
je upostevati stranske ucinke zdravila, predvsem debelost,
osteoporozo in motnje razpolozenja.

Pri veCini primarnih miopatij lahko pride do prizadetosti
sréne miSice, le-te pa ni pri dednih nevropatijah in pri bole-
zni motori¢nega nevrona. Visok odstotek prizadetosti sréne
miSice (60-80%) je pri bolnikih z DMD in BMD (17). Dis-
trofin se nahaja na povrSini membrane Purkinijevih vlaken;
ta lokalizacija verjetno doprinese k motnjam sréne prevo-
dnosti, ki so opazne pri DMD in BMD (18). Kljub pogosti
prizadetosti sréne miSice pa ima samo okoli 30% otrok z
DMD klini¢no pomembne sréne komplikacije. Okvara sréne
misSice lahko ostane, zaradi telesne neaktivnosti bolnikov,
klini¢no neopazna do kasnih stadijev bolezni; ponavadi pa
dobro odgovori na zdravljenje z zdravili, priporocajo ACE
inhibitorje in beta blokatorje (19). Pri bolnikih z DMD je
pogosta tudi plju¢na hipertenzija. Porocajo, da je zastojna
sré¢na odpoved vzrok smrti pri skoraj 40% bolnikov z DMD
(20). Pomembno je vedeti, da se lahko huda sr¢na priza-
detost pri BMD pojavi pred klini¢nimi znaki prizadetosti
skeletnih miSic (21). Sr¢na prizadetost je pri teh bolnikih
lahko neprimerno hujSa od dihalne prizadetosti. Dolo¢eni




bolniki z BMD so ustrezni kandidati za transplantacijo srca
in obstajajo porocila o uspe$nih srénih transplantacijah pri
bolnikih z BMD, ki $e lahko hodijo (22).

Miotoni¢na migi¢na distrofija (MID) je ZMB, ki jo oznacuje
progresivna, primarno distalna miSi¢na prizadetost in mio-
tonija (po¢asna misicna relaksacija). Bolniki imajo tipicen
izraz obraza s ¢elno pleSavostjo in atrofijo temporalnih misic.
Tipicna za to bolezen je tudi atrofija gonad, katarakta, sréne
aritmije in nagnjenost k diabetesu. MID je avtosomno domi-
nantno dedna s prevalenco 1 primera na 8000 prebivalcev
(10). Obstaja ve¢ oblik MID predvsem zaradi nenavadne
genetske osnove za bolezen. MID povzroc¢i nenormalen gen,
t. i. trojno ponovljena mutacija na kromosomskem mestu
19q13.3 (23).

Facioskapulohumeralna miSi¢na distrofija (FSHD) je poca-
si napredujoca miopatija s pretezno prizadetostjo misic
ramenskega obroc¢a, medenice in obraznih miSic. FSHD je
avtosomno dominantno dedna s prevalenco 10-20 na milijon
prebivalcev (10). Okvarjen gen je na kromosomskem mestu
4q35 (24). FSHD je lahko zelo heterogena glede klini¢ne
slike in poteka.

Ramensko medeni¢na misi¢na distrofija (RMD) je skupina
zelo heterogenih miopatij, ki so jim skupne Stevilne klini¢ne
znacCilnosti. Prvi znaki bolezni se ponavadi pokaZzejo med
3-12 letom starosti, priblizno v enakem Stevilu med obema
spoloma. Razporeditev in vzorec miSi¢ne oslabelosti je
podoben kot pri DMD, toda veliko pocasneje napreduje.
Te bolezni so povezane z okvarami na distrofin vezanih
glikoproteinov, v glavnem alfa-sarkoglikana (adhalin)
in gama-sarkoglikana, ki se nahajata na kromosomskem
mestu 17q12-q21.33 (25). Druge oblike RMD so vezane
na kromosomsko mesto 13q12. Bolniki s temi oblikami
bolezni kaZejo primarno pomanjkanje gama-sarkoglikana
in sekundarno pomanjkanje alfa-sarkoglikana. Bolniki z
delecijo na kromosomskem mestu 4q12 imajo primarno
pomanjkanje beta-sarkoglikana, bolniki z delecijo na mestu
5q33-q34 pa imajo pomanjkanje delta-sarkoglikana. Bol-
niki z RMD imajo obi¢ajno normalne rezultate testov na
distrofin. BlaZja oblika avtosomno recesivno dedne RMD
je vezana na kromosomsko mesto 15q1-q21.1, ki je gen za
protein kalpain 3 (25). Okvara distrofin-glikoproteinskega
kompleksa, katere vzrok je primarno pomanjkanje enega ali
ve¢ na distrofin vezanih glikoproteinov, ima za posledico
prekinitev povezave med intracelularnim sarkolemskim
citoskeletom in ekstracelularnim matriksom (26).

O vlogi aktivne vadbe pri bolnikih z ZMB ni enotnih
stalis¢, predvsem ne glede intenzivnosti in vrste vadbe.
Fowler (27) navaja, da so ugoden ucinek aktivnih vaj, s
pridobivanjem misi¢ne moci, ugotavljali po dinami¢nih
vajah, ki so jih izvajali proti uporu, e stopnja oslabelosti
miSic ni bila prehuda, hitrost stopnjevanja intenzivnosti
programa vaj poc¢asna in je bil ¢as vsakodnevnega izva-
janja vaj omejen ter ¢e so bile upoStevane posameznikove
telesne zmogljivosti. Pri bolnikih v napredovali fazi bolezni
niso ugotavljali pozitivnih u¢inkov vadbe (28). Na splo$no
velja priporocilo, naj se z aktivno vadbo pri¢ne zgodaj v
poteku bolezni, posebno pri bolnikih s poc¢asi napredujo-
¢imi oblikami bolezni. Izvajali pa naj bi aerobne vaje proti
submaksimalnemu uporu ali vaje proti manjSemu uporu z
velikim Stevilom ponavljanj. S submaksimalno aerobno vad-
bo (hoja, plavanje, kolesarjenje) lahko pove¢amo bolnikovo
vzdrzljivost. To je pomembno, ker je utrujanje pomemben
omejujo¢ dejavnik glede na telesno sposobnost bolnikov z
ZMB. Izbolj$ana kardiopulmonalna zmogljivost po aerobni
vadbi izboljsa ne samo telesno zmogljivost bolnikov, pac¢
pa tudi njihovo pocutje. Aerobna vadba pomaga tudi pri
pridobivanju ustrezne telesne teZe in izboljsa toleranco za
bolecino (29). Za bolnike z ZMB zelo primerna aerobna
vadba je plavanje. Plavanje oziroma gibanje v vodi je pri-
merno v vsakem obdobju bolezni, pri razli¢nih stopnjah
prizadetosti. Izkoris§¢amo vzgon vode za laZje opravljanje
aktivnosti in pa tudi upor vode pri vajah proti uporu. Telesna
aktivnost v vodi lahko poveca respiratorno zmogljivost bol-
nika. V pokon¢nem poloZaju hidrostatski tlak vode poveca
delo (obremenitev) inspiratornih misic. Pri bolnikih z boljSo
telesno zmogljivostjo s podvodnim plavanjem vadimo glo-
bok vdih. Seveda je pomemben tudi termi¢ni ucinek vode,
ki povzroci boljSo periferno prekrvitev in sprostitev misi¢ne
napetosti v topli vodi.

Pri hitro napredujocih obolenjih, kot sta DMD in ALS, je
prisotna aktivna degeneracija miSic in po intenzivni aktivni
vadbi lahko pride do preobremenjenosti misic in misi¢nih
poskodb, povzrocenih z vajami (30, 31).

Ko bolniki z ZMB niso veé¢ sposobni aktivne vadbe je
potrebno redno izvajanje aktivno asistiranih in pasivnih
vaj. S pomocjo pasivnih vaj vzdrzujemo integriteto sklepov
in mehkih tkiv, zadrZzujemo razvoj kontraktur, izboljSamo
cirkulacijo in ugodno vplivamo na bolecino (32).

Velika teZava pri bolnikih z ZMB so kontrakture. Kon-
trakture bolniku z ZMB bistveno zmanj$ujejo zmoZnost
za stojo in hojo, po drugi strani pa mu specifi¢ni drzi med
stojo in hojo spet pospesujeta razvoj kontraktur. Stevilni




dejavniki vplivajo na razvoj kontraktur pri bolnikih z
ZMB: misi¢no neravnovesje zaradi specifi¢nega vzorca
miSi¢ne oslabelosti, ki je hujsa in zgodnejsa v ekstenzor-
jih kot fleksorjih; specifi¢no prilagajanje drze, s katerim
poskusa telo kompenzirati prej omenjeno neuravnotezeno
misi¢no oslabelost; zmanjSano gibanje; sam degenerativni
proces v miSicah (33). Degenerativne spremembe distro-
fi¢nih miSi¢nih vlaken so povezane s proliferacijo novih
kolagenskih vlaken, kolagenska vlakna, znana po svoji
teznji h kréenju, pa se ob zmanjSanem gibanju Se hitreje
krajsajo. Kontrakture v velikih sklepih spodnjih udov
so poleg upada miSi¢ne moci najpomembnejsi vzrok za
izgubo zmoZnosti za samostojno hojo (34). Scott in sod.
(35) navajajo, da je razvoj kontraktur na spodnjih udih pri
otrocih z DMD neposredno povezan z izgubo samostojne
hoje. Razvoj kontraktur je po prenehanju samostojne hoje
obicajno zelo pospesen.

Pri bolnikih z ZMB so kontrakture najpogostejse v velikih
sklepih spodnjih udov: kolku, kolenu in gleznju. Pri bol-
nikih s SMA je stopalo pogosto v everziji, medtem ko je
pri bolnikih z miSi¢no distrofijo znacilen ekvinovarusni
polozaj stopala. Kontrakture v sklepih zgornjih udov so
manj pogoste, najveckrat so prisotne v komolcu, v prstih
rok in v ramenu. Zaradi kontraktur na zgornjih udih lah-
ko posledi¢no pride do subluksacije v sklepu, posebej v
ramenskem.

Za zaviranje razvoja kontraktur vecina avtorjev priporoca
kombinacijo aktivne vadbe in raztegovanja kontraktur ter
opremo z ortozami. Dokler bolniki lahko hodijo, je stoja,
posebno ¢e se menjava s hojo, najboljSa za preprecevanje
inaktivnostne atrofije miSic in kontraktur; bolniki naj bi bili
na nogah vsaj nekaj ur dnevno (35, 36). Namen opreme z
ortozami za spodnje ude je izboljSanje funkcije in stabilnosti
v sklepih. Pri bolnikih s proksimalno misi¢no oslabelostjo
so potrebne dolge noZne opornice ali opornice za koleno,
glezenj in stopalo zaradi oslabelosti ekstenzorjev kolka in
kolena kot tudi plantarnih in dorzalnih fleksorjev stopala.
Vecina bolnikov s HMSN pa potrebuje kratke noZne oporni-
ce ali opornice za glezenj in stopalo. Te morajo biti izdelane
individualno iz lahkih materialov. Pri bolnikih s HMSN in z
drugimi senzori¢nimi nevropatijami je povecano tveganje za
nastanek koznih razjed in nevropatskega artritisa (Charcotov
sklep). Zatorej moramo pri teh bolnikih pri vsakem pregledu
preveriti stanje koZe in sklepne stabilnosti.

Kot smo torej omenili, raztezanje kontraktur in uporaba ortoz
lahko upocasni nastanek kontraktur in po nekaterih porocilih
podaljsata obdobje samostojne hoje (35, 36), Ceprav dejanska
ucinkovitost omenjenih postopkov ni bila nikoli popolno-
ma opredeljena. Aplikacijo toplote v terapevtskem smislu
pogosto uporabljajo povezano z raztegovanjem kontraktur
kot tudi za lajSanje bolecin.

O kirurski obravnavi kontraktur so mnenja zelo deljena.
V randomizirani Studiji so Manzur in sod. (37) dokazali,

da zgodnja operativna sprostitev kontraktur pri bolnikih z
DMD ni uspes$na. V zadnjem casu prevladuje mnenje, da
je kirurska obravnava indicirana le pri dolo¢enih bolnikih,
predvsem tistih s HMSN, potrebna pa je skrbna individualna
obravnava.

Skolioza predstavlja velik klini¢en problem pri bolnikih z
ZMB, posebej pri bolnikih z DMD in SMA2. Skolioza je
povezana z bole¢inami, neudobjem pri sedenju in povec¢ano
nezmoznostjo. Zelo pomemben, posebno pri mladih ljudeh,
je tudi estetski ucinek skolioze. Poleg vsega tega skolioza
resno otezuje dihanje. Teorij o vzrokih za nastanek skolioze
pri bolnikih z ZMB je ve: asimetri¢ne kontrakture, pred-
vsem iliotibialnega traku, asimetri¢ni miSi¢ni vlek, zlasti
iztegovalk hrbta, asimetri¢na oslabelost dolgih hrbteni¢nih
miSic, napa¢no sedenje na vozic¢ku (kifoti¢na drZa naj bi
pospesila nastanek skolioze, nasprotno pa naj bi vzdrzeva-
nje ledvene ekstenzije - lordozni vzorec sedenja, preprecilo
oziroma upocasnilo napredovanje krivine).

Med razvojem skolioze in izgubo sposobnosti za samo-
stojno hojo ni jasne povezave. Lord in sod. (38) porocajo o
skoraj 4-letni razliki med vezanostjo na vozicek in pojavom
pomembne skolioze pri bolnikih z DMD. Po drugi strani pa
mnogi bolniki z DMD in predvsem tisti s SMA?2 razvijejo
skoliozo, preden postanejo vezani na vozicek (39). Bolniki
z DMD ponavadi razvijejo skoliozo v ¢asu pove€ane rasti
v dobi odrascanja, v obdobju, ko postane bolnik vezan na
vozicek, pa skolioza hitro napreduje (40). Bolniki s SMA2
ponavadi razvijejo skoliozo Ze zgodaj v otrostvu.

Za obravnavo (preprecevanje nastajanja) skolioze pri
bolnikih z ZMB v zgodnjih obdobjih bolezni velja, da je
potrebno izvajati ¢im vec¢ aktivnih vaj za krepitev in vzdr-
Zevanje simetrije hrbtnih misic. Za obravnavo v kasnejsih
obdobjih bolezni pa nam preostane oprema bolnikov s po
meri narejenimi stezniki ali vloZki za vozicek in spinalna
zatrditev. O uporabi steznikov in po telesu oblikovanih
vlozkov za vozicek velja prepri¢anje, da ne morejo pre-
preciti nadaljnjega krivljenja hrbtenice (41), morda ga
lahko do neke mere upocasnijo (42). Edini u¢inkoviti nacin
obravnave skolioze je operativna zatrditev hrbtenice. Ta naj
bi bila napravljena preden primarna krivina preseze 25° in
vitalna kapaciteta pade pod 50% referencne vrednosti (41).
Ce je krivina hrbtenice ve¢ kot 40°, je uspeh operativne
zatrditve manjSi (43). Zapleti se povecujejo, ¢e ima bolnik
Ze okvaro dihanja, Ceprav je potrebno vedeti, da operativna
zatrditev hrbtenice ne izboljSa respiratornih funkcij (44).
Pri bolnikih s tistimi oblikami ZMB, pri katerih se skolioza
razvija zelo hitro, torej pri DMD in SMAZ2, je potrebno
hrbtenico zatrditi Ze zgodaj, pri krivinah med 10 in 20°
po Cobbu (45). Operativna zatrditev hrbtenice izboljsa
kakovost Zivljenja bolnika, saj mu izboljSa poloZaj telesa
pri sedenju in videz.




Pri bolnikih z ZMB lahko zaradi restriktivne dihalne
okvare, ki je posledica oslabelosti dihalnih miSic in moZne
deformacije prsnega koSa (kifoskolioza), pride do dihalne
odpovedi (46). Respiratorna odpoved je najbolj grozeca pri
bolnikih z ALS, DMD, SMA2, in MID. Pri FSHD ponavadi
ne pride do respiratorne odpovedi. Poro¢ajo pa o primerih
respiratorne odpovedi pri bolnikih s HMSN, etiologija pa
ni pojasnjena, dokazano upocasnjeno prevajanje frenicnega
Zivca naj ne bi bilo v neposredni povezavi (47). Dihalne
nezadostnosti zaradi zmanjSane aktivnosti bolnikov pogosto
ne spoznamo, lahko pa jo je odkriti s plju¢nimi funkcijskimi
testi (48). Pri bolnikih je potrebno redno merjenje vitalne
kapacitete (VC), forsiranega ekspiracijskega volumna v prvi
sekundi (FEV1), pa tudi najvecjih tlakov (inspiracijskega
in ekspiracijskega) v ustih po polnem vdihu in izdihu. VC
in najvecji inspiracijski tlak sta pokazatelja moci diafragme
in ventilatorne zmogljivosti, FEV1 in najvecji ekspiracij-
ski tlak pa sta pokazatelja moci trebuSnih miSic in miSic
prsnega kosa ter sposobnosti kasljanja in ¢is¢enja dihalnih
izlockov (49).

Dihalna obravnava bolnikov z ZMB se je bistveno izbolj$ala
z uvedbo asistirane ventilacije (50). Bimodalna ventilacija
s pozitivnim tlakom (bimodal positive airway pressure
- BiPAP) velja kot najprimernejSa oblika ventilacije pri
bolnikih z ZMB (51). BiPAP ventilacija je podobna starejsi
tehnologiji s stalnim pozitivnim tlakom (continuous positive
airway pressure - CPAP), ki se uporablja za zdravljenje apnej
v spanju. Pri CPAP je stalni pozitivni tlak med vdihom in
izdihom, pri BiPAP pa se tlak med izdihom zmanjsa. Bolniki
se najveckrat ventilirajo skozi nosno masko in uporabljajo
ventilacijo ponoci. Prva izbira je neinvazivna ventilacija,
vendar se v€asih ne moremo izogniti invazivnemu nacinu s
traheostomo. Potrebno pa je vedeti, da traheostoma dodatno
zmanjsa fiziolosko ¢is¢enje dihalnih poti, vodi v zastajanje
sekreta in nastajanje atelektaz, poveca Stevilo zapletov in
hospitalizacij (52, 53). PoZiranje in dihanje imata skupno
ZivénomiSi¢no pot, miSice in fizioloSke strukture, zato ni
presenetljivo, da lahko bulbarna disfunkcija povzroca Stevil-
ne respiratorne tezave. Bulbarna disfunkcija je pri bolnikih
z ZMB slab prognostiéni pokazatelj (54).

Rezultati §tudij o vplivu dihalnih vaj pri bolnikih z ZMB
se med seboj precej razlikujejo. Stevilne $tudije poro¢ajo o
ugodnem ucinku (55), spet druge pa navajajo, da respirator-
na vadba ni ucinkovita (56). Tisti, ki poro¢ajo o ugodnem
ucinku, navajajo, da je stopnja izboljSanja dihalnih funkcij po
predhodni vadbi v sorazmerju z velikostjo VC in najvecjega
inspiracijskega tlaka pred zacetkom vadbe in v glavnem pri-
de do izboljsanja le pri bolnikih z ve¢ kot 50 % predvidene
vrednosti VC. Na splosno velja, da so bolj u¢inkovite vaje
za krepitev inspiracijskih kot ekspiracijskih miSic.

Kadar govorimo o fizioterapiji pri ZMB, je ohranjanje giblji-
vosti eden kljucnih ciljev. Pogosto pa pozabimo na gibljivost
prsnega kosa, ki se zaradi oslabelosti dihalnih miSic, z
razvojem bolezni manjSa. Bach (57) priporo¢a vsakodnevno
mobilizacijo prsnega koSa z insuflacijo plju¢ za vse bolnike,
ki imajo nizko VC (pod 50%). Potrebno je izvajati program
hiperinflacij 2-4-krat na dan, vpihovani volumni naj bi se
vecali, da bi na ta na¢in preprecevali atelektaze. Se bolj
ucinkovito kot insuflacije same, pa je t. i.« kopicenje zraka«.
Da bi to dosegli, bolniku naro¢imo, naj poskusa sprejeti dva
ali ve¢ mehansko posredovanih vdihov brez izdihavanja,
tako da zadrZi ¢im ve€ zraka pri zaprtem grlu. Na ta nacin
se zrak prebije do slabSe ventiliranih predelov pljuc. Prav
tako porocajo o ugodnem ucinku insuflacij na rast in razvoj
alveolov ter prsnega koSa pri bolnikih s SMA?2 (58).

Z napredovanjem ZMB postane kaselj neu¢inkovit zaradi
napredujocCe oslabelosti dihalnih miSic. Bolniki se tezko
izkasljajo, Se posebej ob okuZbah dihal. Oslabelost miSic
ust in Zrela ter slabSe zapiranje glotisa zaradi bulbarne
paralize to teZavo Se povecujeta (59). V respiratorni fiziote-
rapiji obstajajo za odstranjevanje dihalnih izloc¢kov razli¢ne
metode kot so pretrkavanje, drenazni polozaji, asistirano
izkasljevanje z abdominalnim sunkom ali kompresijo rebr-
nega loka. Za manualno asistirano izkasljevanje je potrebno
sodelovanje bolnika ter dobra koordinacija in usklajenost
med terapevtom in bolnikom. Pri pogostem izvajanju, kar
je obicajno potrebno ob infekcijah, pa je lahko tudi zelo
utrujajoce. V takih primerih je veliko bolj primerna in eno-
stavna mehanicna in-eksuflacija (60). UspeSnost razli¢nih
tehnik asistiranega izkaSljevanja doloca stopnja prizadetosti
dihalnih in bulbarnih miSic (53).

Bolegina je pogost pojav pri bolnikih z ZMB in je posledica
bolezni, kot so nepomicnost, skolioza, kontrakture. Nevro-
patska bolecina je lahko resna tezava pri bolnikih s HMSN in
je verjetno neposredna posledica nevropatije (61). Bolecino
pri bolnikih z ZMB obravnavamo s fizikalno-terapevtski-
mi metodami (TENS, diadinamski in interferencni tokovi,
ultrazvok, krioterapija, terapija s toploto, masaza, pasivno
razgibavanje itd.). Kadar menimo, da gre za nociceptivno
bolecino dajemo analgetike in nesteroidne antirevmatike,
pri bolnikih z ALS pa tudi opiate zaradi ugodnega ucinka
na spasticnost, dispnejo in obcutek lakote. Kadar pa gre za
nevropatsko bolecino so u¢inkoviti tricikli¢ni antidepresivi,
nekatera antiepilepti¢na zdravila, antidepresivi z dvojnim
ucinkovanjem, lidokainski oblizi in redko opiati (62). Pri
uporabi opiatov je potrebno spremljati respiratorne funkci-
je. Kanabinoidi (marihuana) so primerni za uporabo pred-




vsem pri bolnikih z ALS. Povzrocajo analgezijo, misi¢no
relaksacijo, bronhodilatacijo, zmanj$ano produkcijo sline,
povecanje apetita itd. (63). Poleg tega imajo mocan anti-
oksidativni in nevroprotektivni ucinek, ki lahko podaljsa
celi¢no prezivetje, ne suprimirajo dihanja in so zato varnejsi
od opiatov (63). Velikokrat so pri bolnikih z ZMB problem
tudi boleci kr¢i. V ta namen priporocajo predpisovanje kini-
dinskih preparatov, karbamazepina, gabapentina, baklofena
in tizanidina. Benzodiazepini (ali drugi centralno delujoci
miSicni relaksanti) niso priporocljivi zaradi nevarnosti
supresije dihanja (64).

Prehranjenost je lahko resna tezava pri bolnikih z ZMB.
V obdobju po prenehanju samostojne hoje lahko pride do
debelosti, ki je velika ovira pri negi. V poznih obdobjih
bolezni, predvsem DMD, ALS, in SMA?2 pa lahko pride do
podhranjenosti, predvsem zaradi teZav s poZiranjem. V teh
primerih perkutana gastrostoma zelo olajsa vnos zadostnih
kalorij (2, 6). V vseh obdobjih ZMB je potrebno redno
spremljati in vzdrZevati primerno telesno teZo. Potrebna je
uravnoteZena prehrana z dovolj beljakovinami, vitamini in
minerali. Pomemben je tudi zadosten vnos tekocine (65).

Poleg programov medicinske rehabilitacije so potrebni tudi
programi psihosocialne rehabilitacije (66). Treba je vedeti,
da so Stevilni bolniki zaradi narave bolezni prikrajSani za
socialne stike in zato imajo lahko teZave pri sporazumeva-
nju, vklju€evanju v druzbo itd. Za bolnike je pomembno
druZenje in izmenjava izkuSenj z drugimi bolniki kot tudi z
zdravimi sovrstniki. Ker so ZMB kroniéne in napredujoce, je
potrebno bolnika nauciti Ziveti z boleznijo, oblikovati njegov
pravilen odnos do bolezni in tudi njegovo odgovornost do
lastnega zdravja.

S pomocjo sodobnih reSitev podporne tehnologije so bolniki
zZMB manj odvisni od tuje pomo&i, pri bivanju v domaem
okolju bolj samostojni in varni, bolj vkljuceni v socialno
okolje, izobrazevanje in delo (67). Izraz podporna tehno-
logija se uporablja za pripomocke in tehnoloske resitve, ki
so bolnim in invalidnim osebam v pomo¢ pri vsakdanjih
opravilih in neodvisnem Zivljenju. Podporna tehnologija pa
ni v pomo¢ le njim, temve¢ tudi negovalnemu in drugemu
osebju, ki jim neposredno ali posredno (razli¢ne storitve)
nudi pomo¢€. Torej podporna tehnologija ne le izboljsa
kakovost Zivljenja uporabniku neposredno, pac pa tudi posre-
dno z bolj kakovostno in zanj manj naporno posredovano
pomocjo negovalnega osebja, obenem pa je storitev manj
naporna in bolj varna tudi za negovalno osebje. Tipic¢en

primer so razlicna dvigala za presedanje — prestavljanje
nepomicne osebe; uporaba le-teh omogoca uporabniku
bolj udobno storitev, osebi ki pomaga, pa olajsa izvedbo
storitve. Sodobna tehnologija omogoc¢a nadzor bivalnega
okolja, upravljanje vseh funkcij racunalnika, voznjo elek-
tromotornega vozicka itd. tudi najtezje telesno prizadetim,
pri katerih ni ohranjena aktivna gibljivost, ne na zgornjih
in ne na spodnjih udih, razen najmanjsih gibov prstov rok.
Pa tudi ob povsem ohromelih zgornjih in spodnjih udih, ko
ni niti gibov prstov rok vec, lahko tak bolnik npr. upravlja
elektromotorni vozicek; komande so tako prirejene, da jih
upravlja z glavo, brado, ustnicami, jezikom, pihanjem v cev-
ko itd. S pomocjo prilagoditev perifernih enot racunalnika
in s pomocjo posebnih programov je mozno upravljanje
racunalnika z najmanjs$imi gibi in potrebnimi silami. Dovolj
je en sam najmanjsi gib enega prsta na roki ali premik ustnic
ali samo premik ocesnih zrkel in Ze lahko bolnik s pomocjo
sodobne tehnologije upravlja vse funkcije racunalnika in s
pomocjo le-tega in druge sodobne elektronike nadzira svoje
ozje in SirSe Zivljenjsko okolje, kot je odpiranje in zapiranje
vrat in oken, telefoniranje, upravljanje radia in televizije,
ogrevanja, prezracevanja itd. Sodobna tehnologija omogo-
¢a tudi alternativne nacine govora in sporazumevanja, tudi
sinteti¢ni govor. Na ta nacin je omogoc¢eno komuniciranje
bolnikom z najteZjimi oblikami ZMB, ko so izgubljene vse
gibalne funkcije, vklju¢no z govorom. Sodobna tehnologija
omogoc¢a med drugim tudi voZnjo avtomobila najtezje tele-
sno prizadetim, s komandno rocico lahko vozimo tudi avto
na enak nacin kot elektromotorni vozicek.

Od vseh tehniénih pripomo&kov je za bolnike z ZMB najo-
snovnejsi in najpomembne;jsi elektri¢ni invalidski vozicek.
Vozicek mora bolniku omogociti ustrezno gibanje, predvsem
pa pravilen poloZaj telesa pri sedenju. Ce voziek z dodatno
opremo ni prilagojen posamezniku, lahko zaradi neustrezne
lege na vozicku, pride do dodatnih deformacij trupa in kon-
traktur na spodnjih in tudi zgornjih udih. Bolnik zZMB mora
na vozicku sedeti vzravnano, kot v kolkih in kolenih mora
biti 90°, roki morata biti na naslonih za roki in nogi na pod-
noznikih s stopali v nevtralnem poloZaju. Cim ve¢ sestavnih
delov vozic¢ka naj bi bilo poljubno nastavljivih (sedez, hrbtni
naslon, naslon za glavo, podnoZnika, naslona za roki itd.).
Za ¢im bolj pravilno sedenje na vozi¢ku pri teZje prizadetih
bolnikih na ogrodje vozicka pritrdimo ve¢ oblazinjenih pelot
glede na specifi¢ne potrebe posameznika. Vecina bolnikov
je s pomocjo omenjenih dodatnih pelot sposobna ustrezne
drZe na vozicku brez steznika, drugi pa za kontrolo drZe
potrebujejo tako ustrezen steznik kot Se individualno pri-
lagojene pelote. Posebno pozornost za pravilno sedenje na
vozi¢ku je potrebno posvetiti otrokom z ZMB, saj neustre-
zno sedenje lahko povzroci nepopravljive trajne posledice.
Sodobni elektromotorni vozicki imajo poleg elektriénega
pogona Se Stevilne druge elektri¢no vodene funkcije: nagib
sedezne enote in posebej hrbtnega naslona, dvig podnozni-
kov, dvig sedeZzne enote, postavljanje uporabnika v stojec
polozaj. Omenjene elektronsko vodene funkcijske nastavitve
vozi¢ka omogocajo pogosto spreminjanja polozaja telesa pri




sedenju, kar je potrebno zaradi fizioloskih potreb organizma
in preprecevanja negativnih posledic pasivnega sedenja v
vedno istem poloZaju, poleg tega pa uporabniku omogocajo
boljso funkcijsko sposobnost in boljSe psiholosko pocutje ter
bolj intenzivno socialno vkljucenost. Elektricne nastavitve
poloZzaja vozicka so zelo pomembne tudi z vidika varnosti;
nagib sedezne enote vozicka pri voZnji po klancu navzdol
ali navzgor zagotovi stabilnej$i poloZaj uporabnika in veliko
vec¢jo varnost pred nagibi in padci. Poleg tega pa uporaba
teh funkcij tudi zelo olajsa presedanje - prestavljanje tako
za bolnika kot tudi za osebo, ki mu pomaga.

S kakovostnim rehabilitacijskim programom lahko vzdrzu-
jemo bolnikove duSevne in telesne sposobnosti, kakovost
Zivljenja ter preprecujemo ali vsaj zadrZujemo nastanek
telesnih deformacij. Napredek v neinvazivni ventilaciji s
pozitivnim tlakom je pomembno zmanjsal dihalne zaplete.
Sr&no prizadetost, ki je pri dolo&enih oblikah ZMB huda, po
navadi lahko dobro zdravimo z zdravili. Programi aktivne
vadbe, vzdrZevanja gibljivosti sklepov in oprema z ortozami
lahko podaljSajo obdobje samostojne hoje. Nepomicni bol-
niki pa so s pomocjo sodobnih resitev podporne tehnologije
manj odvisni od tuje pomodi, pri bivanju v domacem okolju
pa bolj samostojni in varni, bolj vkljuceni v socialno okolje,
izobrazevanje in delo.
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