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1 Uvod

U ovome radu biti ¢e govora o neuromuskularnim bolestima i njihovoj incidenciji na
podrucju Splitsko-dalmatinske Zupanije. Neuromuskularne bolesti su kroni¢ne bolesti
progresivnoga karaktera. Unato¢ eksploziji spoznaja na podrucju genetike i molekularne
biologije za ve¢inu neuromuskularnih bolesti jos uvijek ne postoji uzrocna terapija.
Dijele se na primarne bolesti mi$ic¢a ili miopatije, bolesti motori¢koga neurona, bolesti
neuromuskularne spojnice i perifrene neuropatije. Za bolje razumijevanje problematike
neuromuskularnih bolesti opisani su glavni predstavnici iz svake skupine. Kako kod
vecine ne postoji uzroéna terapija fizikalna medicina i rehabilitacija preuzimaju vodecu
ulogu. Rehabilitacija ne mijenja patofizioloski tijek bolesti, ali svakako utjece na
funkcionalne moguc¢nosti bolesnika. Planiranje rehabilitacije se provodi individualno, na
temelju rane dijagnoze i dobrog poznavanja patofizioloskih zbivanja u svakom
razdoblju bolesti te progresije i prognoze bolesti. Posebna pozornost posvecena je

rehabilitaciji pacijenata s misicnom distrofijom i prikazu oboljeloga pacijenta (1).



1.1  Neuromuskularne bolesti

Neuromuskularne bolesti predstavljaju grupu heterogenih, kroni¢nih bolesti
progresivnog karaktera. Nastaju kao posljedica oSte¢enja Zivcanih i motorickih stanica.
Vodec¢i klini¢ki znakovi svih neuromuskularnih bolesti jesu slabost i gubitak misSi¢ne
snage. Sekundarno se razvijaju promjene na mi$i¢noko$tanom sustavu: smanjeni opseg
pokreta zglobova, skracenost tetiva i deformiteti kraljeznice. Navedene posljedice
postepeno dovode do otezane pokretljivosti bolesnika 1 gubitka sposobnosti
samostalnog hoda. Slabosti misic¢a koji sudjeluju u disanju vode oste¢enoj funkciji
disanja. Klasifikacija neuromuskularnih bolesti i danas je predmet rasprave. Vazan oblik
lijecenja predstavlja fizikalna medicina i rehabilitacija. Ona objedinjuje postupke
ublazavanja stupnja onesposobljenosti bolesnika. Usmjerena je na posljedice bolesti
koje se ocituju na zivéano misi¢nom kao i sekundarno, na lokomotornom sustavu. One
neuromuskularne bolesti koje spadaju u domenu fizikalne medicine i rehabilitacije biti

¢e podrobnije opisane u idu¢im poglavljima.
Neuromuskularne bolesti mozemo podijeliti na:

- Miopatije
- Bolesti motorickog neurona
- Bolesti neuromuskularne spojnice

- Periferne neuropatije

Postavljanje dijagnoze neuromuskularnih bolesti podrazumijeva uzimanje anamneze,

detaljnog klini¢kog pregleda te dijagnostickih pretraga i postupaka:

1. Anamneza - prije fizikalnog pregleda i dijagnostickih metoda potrebna je pazljivo
uzeta anamneza. Bitno je omoguciti pacijentu ili roditeljima pacijenta (ako je rijec o
djetetu) da ispricaju svojim rije¢ima osnovni problem. Na taj na¢in pomaZzu ispravnom

usmjeravanju dijagnostickih postupaka i postavljanju to¢ne dijagnoze.

2. Klini¢ki pregled - najvazniji dio klinickoga pregleda je promatranje. Da bi se to
postiglo nuzno je pacijenta razodijenuti. Promatranje poc¢inje od samog ulaska u

ambulantu, pri ¢emu se moze procijeniti drzanje 1 hod.



3. Dijagnostika - laboratorijska dijagnostika ukljucuje odredivanje vrijednosti kreatin
kinaze, enzima koji se rabi za detekciju ostecenja skeletnih misic¢a. Najpreciznija
dijagnosticka metoda za analizu miSi¢ne patologije je elektromioneurografija (EMNG).
Sastoji se od dva dijela elektroneurografije i elektromiografije. Elektroneurografija je
pretraga kojom se analizira funkcija perifernih zivaca. Elektromiografija daje prikaz
stanja miSica i pokazuje slabost ili gubitak misi¢ne mase. U nekim sluc¢ajevima bolesti

neophodno je uciniti biopsiju misica i genetska testiranja (2).

1.1.1 Miopatije

Miopatije su primarno miSiéne bolesti koje nastaju uslijed promjena u misi¢nom tkivu.
Vecina je miopatija tj. distrofija, nasljedna dok drugu mnogo manju skupinu ¢ine upalne
miopatije. U nasljedne miopatije ubrajamo misi¢nu distrofiju — progresivnu skupinu
degenerativnih bolesti koje se mogu javiti u razlicitoj zZivotnoj dobi. MiSi¢ne su
distrofije , klini¢ki i genski, vrlo heterogena skupina bolesti, a zajedni¢ko im je obiljezje
degenerativni proces u misi¢ima koji dovodi do njihova propadanja. Nastaju zbog
poremecaja jednog ili viSe gena nuznih za normalnu funkciju misi¢a. Razlikuju se po
selektivnoj zahvacenosti boles¢u 1 specifi¢noj prirodi genskog poremecaja koji ih

uzrokuje.

Ducheneova distrofija je najceséi i najvazniji oblik miSi¢ne distrofije. Nasljeduje se X
vezano recesivno. Od nje primarno boluju muska djeca, a Zenska postaju prenosioci.
Incidencija iznosi 30 slu¢ajeva na 100 000 muske novorodencadi. U ranom djetinjstvu
dijete je mlitavo, teze puzi i ustaje. KaSnjenje u razvoju moze biti i posljedica mentalne
retardacije koja nije rijetkost. Najc¢esce se manifestira kada dijete prohoda. Poremecaj
hoda, zbog slabosti ekstenzora kuka, prvo se manifestira u nespretnosti. Patelarni
refleks prvi nestaje. U daljnjem tijeku otezano je penjanje uz stepenice. Javlja se gegav
hod i hod na prstima. Otezano je disanje iz ¢ucnja koje se dokazuje Gowersovim testom
— uspravljanje pomocu ruku koje pacijent oslanja na potkoljenice. Pojacana je lumbalna
lordoza uslijed slabosti ekstenzora trupa. Slabost misi¢a ruku ogleda se u oblacenju i
cesljanju. Pseudohipertrofija je Cesta na listovima. Krilate lopatice vide se poslije. Kao
posljedica slabije pokretljivosti razvijaju se kontrakture i skolioza. Kontrakture najprije

nastaju na Ahilovim tetivama, a kasnije na fleksorima kuka i koljena te lakta.



Razvoj kontrakture pogoduje daljnjem gubitku misi¢ne mase i snage. Skolioza se
razvija uslijed slabosti miSi¢a leda i djelovanja gravitacije. Nepokretnost nastaje izmedu
7.1 12. godine Zivota. Zbog slabosti medurebrenih misi¢a dolazi do razvoja respiratorne
insuficijencije. Oboljeli najées¢e umiru od respiratornih komplikacija. Specifi¢no
lijeCenje ne postoji. Fizikalna terapija uz korektivne ortopedske zahvate osnova je

lijecenja (3).



1.1.2 Bolesti motori¢kog neurona

Kod bolesti motornog neurona dolazi do progresivne degeneracije zivaca u mozgu i
lednoj mozdini koji upravljaju aktivnoséu misica, Sto izaziva slabost 1 propadanje
miSica. Simptomi se razlikuju po jacini, a ukljucuju misi¢nu slabost i atrofiju,
fascikulacije, emocionalnu nestabilnost i slabost disnih misi¢a. Bolesnici nemaju
smetnje osjeta stoga bolest moze ostati neprepoznata. Veéinom su sporadi¢ne i

nepoznate etiologije.

Spinalna miSi¢na atrofija (SMA) najucestalija je bolest motorickog neurona. Nasljeduje
se autosomno recesivno. Njezina incidencija je 1: 10 000. Kako bi dijete oboljelo

potrebna su dva gena, po jedan od svakoga roditelja. Postoje Cetiri oblika bolesti.

Tip I ili Werding Hoffmanova bolest prvi je oblik SMA. Prvi simptomi vidljivi su
nekoliko dana do $est mjeseci po porodu. Otezano je sisanje, gutanje i disanje. Djeca

umiru do dobi od 4 godine, a vec¢ina unutar godinu dana zbog poteskoca s disanjem.

Tip Il ili intermedijarni oblik bolesti vidljiv je izmedu Sestog i petnaestog mjeseca
zivota. Djeca nikada ne nauce hodati i puzati, a gutanje je otezano. Izrazena je skolioza

kraljeznice. Smrt nastaje u ranom djetinjstvu zbog smetnji disanja.

Tip 1 ili Kugelberg Welanderova bolest javlja se izmedu prve i druge godine Zivota.
Bolest pocinje s otezanim hodom zbog slabosti misic¢a zdjelice i natkoljenica, a kasnije
se prosiri na gornje ekstremitete. Postepeno se razvija i pogorsava zbog ¢ega pojedini

bolesnici imaju normalan Zivotni vijek.

IV oblik spinalne misi¢ne atrofije javlja se izmedu 30-e i 60-¢ godine zivota. Primarno

zahvaca proksimalnu muskulaturu i sporo progredira.

Ne postoji specifi¢no lijecenje spinalne misi¢ne atrofije. Fizikalna terapija i upotreba
ortopedskih pomagala pomaZzu bolesnicima sa statickim 1 sporo progresivnim tijekom
bolesti u sprjecavanju skolioze 1 kontraktura. Fizikalna i radna terapija mogu ocuvati i

poboljsati samostalnost oboljelih.



1.1.3 Bolesti neuromuskularne spojnice

Kod bolesti neuromuskularne spojnice promjene se nalaze na podrucju veze izmedu
zivca 1 miSi¢a, odnosno mjesta gdje Zivac prenosi podrazaj misicu, nakon cega bi se
miSi¢na vlakna trebala kontrahirati i dovesti do pokreta. Glavni predstavnik ove skupine
bolesti je Miastenija gravis. To je autoimuna bolest koja se moze pojaviti u svakoj
zivotnoj dobi. Karakterizira je abnormalni umor misic¢a te bulbarni simptomi i znakovi.
Proksimalni mi$i¢i jace su zahvaceni nego distalni. Kod slabosti miSic¢a ekstremiteta
osoba ne moze duze od jedne minute drzati ruke u povisenom polozaju. Ruke se najprije
pocinju tresti i potom polako padnu. Javlja se otezano gutanje i govor. Najteze je kada
slabost zahvati interkostalne miSi¢e. To dovodi do otezanog ili potpunog prestanka
disanja. Ptoza kapka je najcescée jednostrana, ali nerijetko i obostrana, s time da je na
jednom oku jace izrazena. Svi navedeni simptomi prolaze nakon odmora ili sna, ali se
vrac¢aju ponovnom mi$i¢nom aktivacijom. Bolesnike koji razviju respiratornu
insuficijenciju treba intubirati i prikljuciti na respirator. Tijek bolesti progresivan je s
razdobljima remisije. Lije¢enje miastenije gravis je simptomatsko, imunosupresivno i
fizikalno. Pocinje se sa simptomatskom terapijom i dalje se nastavlja prema potrebi s

ostalim lijekovima i postupcima (3).

1.1.4 Periferne neuropatije

Periferne neuropatije su oSte¢enja perifernih Zivaca, ali veoma cesto nastaju kao
posljedica sistemskih bolesti. Kada je zahvacen jedan zivac govorimo o
mononeuropatijama. Ako je simetri¢no zahvaceno viSe Zivaca to su polineuropatije, a
kada je istovremeno i asimetri¢no zahvaceno nekoliko Zivaca na raznim djelovima tijela

rije¢ je o multiploj mononeuropatiji.

Simptomi su osjetni, motorni i vegetativni, buduci da periferni zivci sadrze osjetna,
motorna i vegetativna vlakna. Kod nekih stanja i bolesti viSe su u poc¢etku zahvaceni
osjetni zivci, kod drugih samo motorni, no s progresijom bolesti dolazi do poremecaja
cijeloga perifernog ziv€anog sustava. IzraZena je slabost i atrofija miSi¢a, smanjen je
osjet boli, a misi¢ni refleksi su oslabljeni ili ugaSeni. U pocetku se javljaju parestezije

koje predstavljaju subjektivni osjecaj Zarenja, peCenja, mravinjanja, ponekad boli, a



potom i objektivni gubitak pojedinih osjeta. Razvijaju se atrofije i kljenuti misica:
nemogucnost dorzalne fleksije Sake, “vise¢a” Saka kod ostecenja radijalnog Zivca,
nemogucnost dorzalne fleksije stopala, “visece” stopalo kod oste¢enja peronealnog Zivca
te hipotrofija m. quadricepsa kod oStec¢enja femoralnog Zivca. LijeCenje je ovisno o

uzroku neuropatije. Osnovno je lijeciti uzrok nastanka bolesti (3).

1.2 Rehabilitacija i fizikalna terapija bolesnika s neuromuskularnim

bolestima

EtioloSko lije¢enje ve¢ine neuromuskularnih bolesti vrlo je ograni¢eno. U klinickoj je
praksi bitna uloga rehabilitacije. Medicinska rehabilitacija tih bolesnika orijentirana je
holisticki, a provodi se interdisciplinarnim i timskim pristupom. Obuhvaca niz metoda i
postupaka kao §to su kineziterapija, radna terapija, Bobath terapija, hidroterapija i
primjena ortopedskih pomagala. Bolesnik je trajno aktivni sudionik i ¢lan

rehabilitacijskog tima s kojim se prate i zajednicki planiraju svi postupci.

1.2.1 Kineziterapija

Glavni ciljevi kineziterapije su:

- jacanje oslabljene muskulature

- odrzavanje elasti¢nosti tetiva i miSica

- odrzavanje pokretljivosti zglobova

- poboljsanje koordinacije i ravnoteze

U kineziterapiji bolesnika s neuromuskularnim bolestima koriste se razli€ite vrste
vjezbi:

1. Aktivne vjezbe (aktivno potpomognute, aktivne nepotpomognute 1 aktivhe vjezbe
protiv otpora). Aktivne vjezbe provodi sam bolesnik snagom svojih miSi¢a. Ako
pacijent nije u mogucénosti sam izvesti vjezbu zbog slabosti misi¢a pomaze mu
fizioterapeut. Ako zelimo osnaziti miSice koristimo aktivne vjezbe s otporom. Sve

vjezbe se ponavljaju 10 puta. Izmedu svake je potreban dupli odmor.



2. Vjezbe istezanja: samoistezanje (statiCko pozicijske vjezbe istezanja i aktivno
samoistezanje) i pasivno istezanje (uz pomo¢ druge osobe). Sluze odrzavanju,
uspostavljanju i podizanju prirodne pokretljivosti zglobova i skra¢enih misi¢a. To su svi
pokreti koji razvlac¢e misi¢ preko njihove normalne duljine. Svaki pokret se zadrzi Cetiri

sekunde te opusti. Potreban je dupli odmor. Ponavljaju se deset puta.

3. Vjezbe disanja: cilj nam je usporiti smanjenje vitalnog kapaciteta i odrzati
respiratornu muskulaturu dovoljno jakom i snaznom za pokretanje prsnog kosa. Vazno
je da nauc¢imo pacijente pravilno disanju kako bi se pravilnim udahom unijelo dovoljno
kisika kojim bi se opskrbljivala pluéna tkiva kisikom. Kod vjezbi disanja je jako vazna i
mobilizacija prsnog kosa. VjeZbe mobilizacije odrzavaju pokretljivost zglobova izmedu
kraljezaka i rebara, prsne kosti 1 rebara te izmedu kraljezaka. Vjezbe se provode

redovito u svim fazama bolesti i u svim polozajima.

4. Medicinska gimnastika s loptom: gimnastika s loptom je razli¢it oblik vjezbanja u
kineziterapiji. Postoje razlic¢ite veli¢ine lopti, koje se mogu prilagoditi svakom uzrastu
od djece do odraslih. Ovaj nacin vjezbanja djeci je najzanimljiviji i postizu znatno dobre
terapijske rezultate.

Provodenje vjezbi nije kontraindicirano ako:
- slabost misica nije vrlo izrazita, a progresija slabosti je relativno blaga
- intenzitet postepeno povecava i pazljivo nadzire

- ukupna koli¢ina vjezbanja ograniCena i prilagodena sveukupnoj dnevnoj fizickoj

aktivnosti

U ranom stadiju bolesti kada je miSi¢na slabost jo§ minimalna treba zapoceti s
vjezbama. Bolesnik pocinje s vjezbama s optere¢enjem uz submaksimalni otpor, a
kasnije provodi aktivne vjezbe bez opterecenja. Kod velike miSi¢ne slabosti,
fizioterapeut pomaze bolesniku te on izvodi pasivne i aktivno-potpomognute vjezbe.
Vazno je da izmedu svake vjezbe bolesnik ima malo duzi odmor, jer se njegovi misi¢i

jako brzo umaraju (4).



1.2.2 Primjena ortopedskih i tehnickih pomagala

Ortopedska pomagala su tehnicka pomagala koja se primjenjuju u lijecenju i
rehabilitaciji bolesnika s ozljedama i bolestima sustava za kretanje. To su ortoze,
pomagala za kretanje, elektronske ortoze, pomagala za samozbrinjavanje i ostala

tehnicka pomagala kao §to su ortopedska obuca i uloSci.

Primjerena ortopedska obuca od velike je vaznosti u ranoj fazi neuromuskularnih
bolesti. Omogucava stabilan i pravilan hod. Bolesnicima s miSi¢nom distrofijom najvise
odgovara niska obuca i to $to laganija. Za osobe sa spinalnom misi¢nom atrofijom bolja

je visoka obuca s poja¢anim petnim dijelom.

Ortoze su ortopedska pomagala koja se upotrebljavaju u kontroli funkcije pojedinih
djelova tijela. U rehabilitaciji osoba s neuromuskularnim bolestima naviSe se rabe
ortoze za donje udove i to dva tipa: ortoza za stabilizaciju stopala i gleznja (AFO) kao i
ortoze za stabilizaciju stopala, gleznja i koljena (KAFO). Izraduju se najc¢esce od
plasti¢nih materijala. AFO ortoze koriste se zbog slabosti miSi¢a potkoljenica i stopala.
Stopalo se nedovoljno podize pa ima tendenciju padanja. Cilj primjene plasticnih AFO
ortoza, u kombinaciji s ortopedskom obucom, jest sprecavanje padanja stopala i dodatna
stabilizacija stopala i gleznjeva. KAFO ortoze primjenjuju kada je izraZzena slabost
natkoljeni¢ne muskulature, osobito ekstenzora potkoljenice. Koriste Se preventivno,

nocu, radi sprecavanja nastanka kontraktura koljena 1 stopala.

Invalidska kolica zauzimaju srediSnje mjesto u skupini pomagala za kretanje. Koriste se
kod potpune nemogucénosti hoda. Kolica moraju osigurati stabilan, simetri¢an i siguran
poloZzaj bolesnika. U fazi kada jo§ nema dodatnih deformacija kraljeZnice i kontraktura
zglobova dobar izbor kolica predstavljaju lagana, ali ¢vrsta kolica koja se pokrecu
rukama preko obruca. U kasnijoj fazi, kolica se moraju prilagoditi vecoj slabosti miSi¢a

1 ve¢im deformitetima (5,6).
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1.2.3 Bobath koncept

Neurofizioloski pristup koji nastoji omoguciti i olaksati proces oporavka oste¢enoga
dijela poznatiji je kao Bobath koncept. Zacetnici su supruznici Bertha i Karel Bobath.

Karel je bio fizijatar, a njegova supruga fizioterapeut.

Bobath koncept pociva na ¢injenici kako samo normalan oblik pokreta daje centralnom
ziv€anom sustavu normalne proprioceptivne i senzoricke informacije. Takve
informacije omogucuju adaptaciju mozga koja vodi oporavku funkcije. Bobath se
odlikuje holistickim pristupom—djelujuéi na cjeloukupnu motoriku, a ne samo na
pojedini misi¢, pokret ili aktivnost. Ukljucuje obitelj i samoga pacijenta koji je centar
cijeloga koncepta. Osnova tretmana je inhibicija spazma, facilitacija normalnih pokreta i
sprje¢avanje razvijanja kompenzacija. Inhibicija spazma se provodi postavljanjem
pacijenta u odgovarajuci posturalni polozaj. Temelj komunikacije terapeuta i pacijenta
su terapeutove ruke na klju¢nim tockama pacijenta. Klju¢ne toc¢ke su pojedini djelovi
tijela preko kojih se utjeCe na tonus misica, a time i na posturu tijela. Proksimalne
klju¢ne tocke su: glava, rameni pojas, centralna klju¢na tocka ( nivo Th7-8 kraljeska ) i

zdjelica. Distalne tocke su Saka i stopalo (7).

Danasnje spoznaje nam govore kako se pozitivan u¢inak rehabilitacije postize
opetovanim sudjelovanjem bolesnika. Koncept se stalno razvija, modificira i unapreduje

s razvojem neuroznanosti i fizioterapijske struke.

1.2.4 Radna terapija

Radna terapija je dio rehabilitacijskog programa koji obuhvaca sve manualne, kreativne,
edukativne, socijalne, rekreativne i ostale aktivnosti s ciljem da se kod pacijenta
postigne odredena fizicka funkcija ili mentalni stav ili jedno i drugo. Radna terapija je
umjetnost i znanost kako pomo¢i oboljelima kod izvodenja vaznih svakodnevnih
aktivnosti unato¢ njihovoj bolesti. Kod pacijenata koji vrlo brzo gube funkciju fine

motorike, snagu i osjet u Sakama moze doc¢i do ispadanja predmeta iz ruku.
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Cilj radne terapije je da omoguci pacijentu da na najbolji nacin okupira svoje vrijeme,
da ne misli na bolest. Najbolja radna terapija kod neuromuskularnih bolesnika su
svakodnevne obveze samog bolesnika. Bilo to na poslu koji radi ili kod kuce. Kod
mladih osoba, koje su tek otkrile bolest, vazno je da se posavjetuju sa savjetnikom za
izbor zanimanja, ¢ime bi se mogli baviti u buduénosti. Tako se s uspjehom mogu
usmjeriti profesionalna orijentacija i rehabilitacija. Cilj radne terapije je zadovoljiti i
poboljsati potrebe i zelje bolesnika, a sama aktivnost je sredstvo kojim radni terapeut

upotrebljava za procjenu i poboljsanje te uspjeSno odrzavanje funkcije (8).

1.2.5 Hidroterapija

Hidroterapija znaci lijeCenje u vodi. Vjezbe u vodi predstavljaju aktivni oblik vjezbanja.
Zbog sile uzgona gdje tijelo uronjeno u vodu prividno gubi na tezini onoliko koliko mu

je tezak volumen istisnute tekuéine.

Mogu se izvoditi i teze vjezbe koje nisu izvedive na suhom. Temperatura vode za
neuroloske bolesnike, u bazenu je manja od 30 . Toplina vode je pogodna i za bolju
cirkulaciju. Vjezbe se izvode individualno ili grupno do 10 osoba, $to ovisi o veli¢ini
bazena. Nuzna je primjena sigurnosnih plutaca za neplivace te za osobe u invalidskim

kolicima potrebno je imati adekvatan ulaz.

Ako osoba ne moze izvoditi vjezbe zbog uznapredovanog stadija bolesti, potrebna je
pomoc¢ fizioterapeuta koji se takoder nalazi u bazenu. U vodi se aktiviraju sve miSi¢ne

skupine, a vjezbe je lako izvoditi (2).
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1.2.6 Rehabilitacija bolesnika sa miSi¢nom distrofijom

Tri su rehabilitcijske faze bolesnika sa miSi¢nom distrofijom.

Prva je rana faza samostalnoga hoda. Ona pocinje postavljanjem dijagnoze djeteta u
dobi od 2. do 6. godine zivota. Provode se vjezbe odrzavanja misi¢ne snage 1 istezanja
tetiva potkoljenice i fleksora kuka. Pozeljno je provoditi fizicke aktivnosti koje
zahtijevaju koristenje obje ruke i noge zbog njihova usporednog ravoja. U pocetnoj fazi
naglasak je na misi¢ima potkoljenice jer dovode do ogranicene dorzifleksije gleznja i

slabosti fleksora kuka koji smanjuju ekstenziju.

Druga faza je karakterizirana ubrzanom misi¢énom slabosti i atrofijom. Traje izmedu 6. i
10. godine djetetova Zivota. Dolazi do izrazenijih problema hodanja i velikih promjena
u drZanju i posturi. Slabost m. quadricepsa uzrokuje teSko uspinjanje uza stube, a
slabost prednjih misic¢a potkoljenice i stopala dovode do padanja stopala. Svakim
iskorakom dijete je primorano odizati nogu kako bi je odvojilo od poda. Najvise je
ofuvana snaga m. triceps surae pa je moguc prepoznatljivi hod po prstima. Provode se
vjezbe kordinacije i ravnoteze, odrzavanje miSi¢ne snage i vjezbe opsega pokreta. U

ovoj fazi se primjenjuju ortoze.

Treca faza je faza gubitka pokretljivosti. Zapoc€inje obi¢no izmedu 10. i 15. godine
zivota. Uz ve¢ nastalu slabost miSi¢a donjih udova i trupa sve je izraZenija slabost
miSic¢a gornjih udova. Probleme disanja dodatno pogorsava razvoj skolioze. Naglasak je
na odrZavanju pokretljivosti prsnog kosa, vjeZbama respiratornog kapaciteta s ciljem

prevencije nastanka respiratornih komplikacija i infekcija (2,9,10).
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2 Cilj rada

Cilj rada bio je prikupiti podatke o incidenciji i trendu pojavnosti neuromuskularnih
bolesti u osoba hospitaliziranih u Klinickom bolni¢kom centru (KBC) Split u razdoblju
od 01.01.2011. do 31.12.2015. godine u vrijeme postavljanja dijagnoze. Uklju¢ena su
oba spola: muski i zenski. Obuhvacene su sve dobne skupine. Podaci su dobiveni iz
popisa stanovnika Republike Hrvatske iz 2011. godine. Ukupan broj stanovnika te

godine na podrucju Splitsko-dalmatinske Zupanije iznosio je 454 789.

Jedna od najucestalijih otpusnih dijagnoza bila je miSi¢na distrofija. Prikazan je slucaj
pacijenta koji boluje od pojasno misi¢ne distrofije tip II i napravljena je kratka

usporedba s najées¢im oblikom te bolesti, Duchenovom misi¢nom distrofijom.
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3 Materijali i metode

S obzirom na pristup , provedena analiza se ubraja u teorijsku, a s obzirom na

vremensku orijentaciju, u reptrospektivnu analizu.

Podaci su preuzeti iz Nastavnog zavoda za javno zdravstvo Splitsko-dalmatinske
zupanije. Zakonom o pravu na pristup informacijama ( NN br. 25/13, 85/15 ) uredeno je
pravo na pristup informacijama koje posjeduju, raspolazu ili nadziru tijela javne vlasti.
Pravo na pristup informacijama ostvarila sam podnoSenjem pisanoga zahtjeva
sluzbeniku postanskim putem na adresu: Vukovarska 46, 21 000 Split. U razdoblju od
petnaest dana od urednog podnosSenja zahtjeva omogucéen mi je pristup trazenim
informacijama. Prikupljeni podatci su zatim uneseni u programski paket Microsoft
Office, tj. u Microsoft Word—program namijenjen obradi teksta i Microsoft Excel—

program za izradu tabli¢nih proracuna.

Podaci su analizirani koriste¢i se medunarodnom klasifikacijom bolesti i srodnih
zdravstvenih problema (MKB-10) (engl. International Statistical Classification of
Diseases and Related Health Problems ICD-10). MKB-10 predstavlja kodove za bolest,
simptome, abnormalnosti i sl. klasificirane od Svjetske zdravstvene organizacije (eng.
World Health Organization-WHO).

Po MKB-10 nacinu analiziranja podataka, istrazivanje je obuhvatilo podatke

klasificirane od G70 do G73.
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4 Rezultati

4.1 Incidencija neuromuskularnih bolesti na podrucju Splitsko —

dalmatinske Zupanije

Temeljno nacelo mjerenja ucestalosti neke bolesti u populaciji je incidencija.
Opisujemo je kao broj novooboljelih tijekom odredenog vremenskog razdoblja u
odnosu na broj osjetljivih osoba na odredenu bolest. Bitno je naglasiti kako incidencija
mjeri promjenu stanja, a ne trenutno stanje u populaciji. Incidencija moze biti mjerena
kao rizik ili stopa. Ako se mjeri kao rizik onda oznacava vjerojatnost da zdrava 0soba,
na pocetku perioda pracenja, oboli od promatrane bolesti kroz neki period. Stopa

incidencije je najprecizniji nacin racunanja. Sadrzi podatke o brzini obolijevanja.

Stopa incidencije za 2011. godinu iznosi 7 oboljelih na 100 000 stanovnika.

Tablica 1. Hospitalizacija odabranih otpusnih dijagnoza za 2011. godinu

Miastenija gravis i ostali mioneuralni

1.7590 0.0162

poremecaji
G700 Miastenija gravis 5 1.0994 0.0101
G701 Toksi¢ni mioneuralni poremecaji 1 0.2199 0.0020
G708 Ostali specificirani mioneuralni poremecaji 2 0.4398 0.0040
G710 Misi¢na distrofija 10 2.1988 0.0202
G711 Miotoni¢ni poremecayji 3 0.6596 0.0061
G712 Prirodene miopatije 2 0.4398 0.0040
G724 Upalna miopatija, nesvrstana drugamo 1 0.2199 0.0020
ukupno 32| 7.0361 0.0646
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Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2011. god.

Upalna miopatija- nesvrstana drugamo
Prirodene miopatije

Miotonic¢ni poremecaji

Ostali spec. mioneuralni poremecaji
Toksi¢ni mioneuralni poremecaji

Myastenija gravis

g
T
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Migiéna distrofija T ————————
e
g
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Myastenija gravis i ostali mioneuralni poremecaji

B % od ukupno hospitalizacija M stopa/100 000 M Broj hospitalizacija

Grafikon 1. Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2011. godinu
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Stopa incidencije za 2012. godinu iznosi 4 oboljelih na 100 000 stanovnika.

Tablica 2. Hospitalizacija odabranih otpusnih dijagnoza za 2012. godinu

Miastenija gravis i ostali mioneuralni

1.3193 0.0126

poremecaji
G700 Miastenja gravis 3 0.6596 0.0063
G709 Mioneuralni poremecaji, nespecificiran 3 0.6596 0.0063
G710 Misi¢na distrofija 2 0.4398 0.0042
G718 Ostali primarni poremecaji misica 1 0.2199 0.0021
G719 Primarni poremecaj misi¢a, nespecificiran 2 0.4398 0.0042
G72 Ostale miopatije 1 0.2199 0.0021
G724 Upalna miopatija, nesvrstana drugamo 1 0.2199 0.0021
ukupno 19| 41777 0.0399
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Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2012.
godinu

Upalna miopatija
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Grafikon 2. Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2012. godinu
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Stopa incidencije za 2013. godinu iznosi 6 oboljelih na 100 000 stanovnika.

Tablica 3. Hospitalizacija odabranih otpusnih dijagnoza za 2013. godinu

G700 Miastenija gravis 4.1777 0.0426

G708 Ostali specificirani mioneuralni poremacaji 1 0.2199 0.0022

G710 Misic¢na distrofija 4 0.8795 0.0090

G711 Miotoni¢ni poremecaji 1 0.2199 0.0022
Miopatija uzrokovana ostalim toksi¢nim

G722 ; 1 0.2199 0.0022
tvarima

G731 Eaton-Lambertov sindrom (C80) 1 0.2199 0.0022

Mijasteni¢ni sindromi kod ostalih bolesti

G733 ) 1/ 0.2199 0.0022
svrstanih drugamo

Miopatija kod ostalih bolesti svrstanih
7 1 0.2199 0.0022
drugamo

ukupno 29| 6.3765 0.0650
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Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2013.
godinu

Miopatija kod ostalih bolesti svrstanih drugamo
Mijastenicni sindromi kod ostalih bolesti svrstanih...

Eaton-Lambertov sindrom (C80)

Miopatija uzrokovana ostalim toksi¢nim tvarima

Miotonic¢ni poremecaji

Misi¢na distrofija

Ostali specificirani mioneuralni poremecaji
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Miastenija gravis
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B % od ukupno hospitalizacija M stopa/100.000 M Broj hospitalizacija

Grafikon 3. Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2013. godinu
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Stopa incidencije za 2014. godinu iznosi 4 oboljelih na 100 000 stanovnika.

Tablica 4. Hospitalizacija odabranih otpusnih dijagnoza za 2011. godinu

G700 Miastenija gravis 10 2.1988 0.0231
G708 Ostali specificirani mioneuralni poremecaji 1 0.2199 0.0023
G709 Mioneuralni poremecaji, nespecificiran 1 0.2199 0.0023
G720 Miopatija uzrokovana lijekom 2 0.4398 0.0046
G721 Alkoholna miopatija 1 0.2199 0.0023
G728 Ostale specificirane miopatije 1 0.2199 0.0023
G729 Miopatija, nespecificirana 4 0.8795 0.0092

ukupno 20| 4.3976 0.0462
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Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2014.
godinu

Miopatija nespecificirana _
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Grafikon 4. Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2014. godinu
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Stopa incidencije za 2015. godinu iznosi 7 oboljelih na 100 000 stanovnika.

Tablica 5. Hospitalizacija odabranih otpusnih dijagnoza za 2015. godinu

G700 Mijastenja gravis 4.8373 0.0576
G709 Mioneuralni poremecaji, nespecificiran 2 0.4398 0.0052
G710 Misic¢na distrofija 2 0.4398 0.0052
Miopatija uzrokovana ostalim toksi¢nim
; 2 0.4398 0.0052
tvarima
G723 Periodicna paraliza 1 0.2199 0.0026
G728 Ostale specificirane miopatije 1 0.2199 0.0026
G729 Miopatija, nespecificirana 3 0.6596 0.0079
G735 Miopatija kod endokrinih bolesti 1 0.2199 0.0026
Miopatija kod ostalih bolesti svrstanih
G737 1 0.2199 0.0026
drugamo
ukupno 35| 7.6957 0.0917
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Otpusne dijagnoze za neuromuskularne bolesti 2015.
godine
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Grafikon 5. Otpusne dijagnoze neuromuskularnih bolesti za 2015. godinu

Rezultati su prikazani tablicom. Tablicom se posebno iS¢itava odabrana Sifra bolesti,
naziv otpusne dijagnoze, broj hospitalizacija, stopa/100.000 te postotak od ukupno

hospitalizacija. Ukupna incidencija CP i ostalih paraliticnih sindroma oznacena je na

kraju svake godisnje analize posebno za tu godinu. Tijekom svih promatranih razdoblja

nije zabiljeZzen znacajni uzlazni niti silazni trend incidencije neuromuskularnih bolesti

na podrucju Splitsko-dalmatinske Zzupanije.

4.2 Prikaz pacijenta
M.S.

Datum i godina rodenja: 25.12.2011.
Dijagnoza:

- Pojasna miSi¢na distrofija

- Eozinofilni miozitis

- Sekundarna arterijska hipertenzija

- Osteoporoza (uzrokovana lijekovima)
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Anamneza:

Status:

M.S. je roden na predvideni datum 25.12.2011. godine iz druge uredne trudnoce
porodajne mase (PM) 4 400 grama i duzine 52 centrimetra. Apgar indeks iznosio
je 10. Dojen je 12 mjeseci. Tjelesni i psihomotorni razvoj je bio uredan do
preboljene mononukleoze u 2. godini zivota nakon koje se javio hod na prstima i
problem s govorom. Provedena je geneti¢ka analiza kojom je isklju¢ena
Duchenova mis$i¢na distrofija. Djecak je pracen zbog visokih vrijednosti kreatin
kinaze. Uc¢injena je biopsija misi¢a kojom se utvrduje postojanje eozinofila u
misi¢nom tkivu. U razdoblju od listopada 2016. do ozujka 2017. godine uzimao
je kortikosteroidnu terapiju koja nije pokazala znacajnije klinicko poboljSanje.
Zbog postojane sumnje na pojasnu misi¢nu distrofiju ponavlja se genetska

analiza kojom se potvrdila mutacija u kalpain 3 (CAPN3) genu (LGMD 2A).

Djecak je u dobi od pet godina i Sest mjeseci priseban i orijentiran. Primjereno je
razvijen i uhranjen za dob, tjelesne mase 24,8 kg i tjelesne visine 110 cm. Hoda
samostalno s izraZzenim oslanjanjem na prste. Hod na petama je nemoguc.
Cuéanj ne moze izvesti u potpunosti i podiZe se sa podloge iz raskoraka $to prije
nije bilo moguce. 1z leze¢eg polozaja se otezano posjeda. Gowersov znak je
pozitivan. MiSi¢na snaga proksimalnih skupina miSica je oslabljena, a skracenost
Ahilove tetive omogucava dorzalnu fleksiju stopala do neutralnog polozaja.
Tetivni patelarni refleksi su uredni. Stopala su ravna. Uo¢ena progresija

skolioze.

Terapija:

Provodi fizikalnu terapiju ambulantno tri puta tjedno u Specijalnoj bolnici za
medicinsku rehabilitaciju Biokovka. Provode se vjezbe odrzavanja misi¢ne
snage proksimalnih misi¢a udova i vjezbe koordinacije. Zbog skra¢enosti
Ahilovih tetiva vrSe se vjeZzbe istezanja i koriste plasti¢ne ortoze za glezanj—
stopalo. Habilitacijski tretman uz edukaciju majke ukljucuje terapiju po
Bobathu. Preporuca se nastaviti s dosadasnjom fizikalnom terapijom uz pracenje

rasta i razvoja djeteta.
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5 Rasprava

Uvid u dobivene rezultate nije pokazao povecanje ili smanjenje incidencije
neuromuskularnih bolesti na podrucju Splitsko-dalmatinske Zupanije. Najzastupljenije
otpusne dijagnoze u analiziranom vremenskom razdoblju su Miastenija gravis 1 misi¢na

distrofija.

Uz prikupljene podatke prikazan je pacijent M. S. roden 25. 12. 2011. godine.
Petogodis$njak je pracen zbog poviSenih vrijednosti kreatin kinaze i sumnje na misi¢nu
distrofiju. Kreatin kinaza je enzim koji se u velikim koncentracijama nalazi u skeletnim
1 sr€anim misi¢ima, a u manjoj koli¢ini i u mozdanom tkivu. Najznacajniji je i
univerzalni pokazatelj Duchenove misi¢ne distrofije (DMD). Medutim, genetskim
testiranjem nije potvrdena DMD. Ponovljenom i prosirenom dijagnosti¢kom obradom
gena postavljena je dijagnoza pojasno miSi¢ne distrofije tip 2. Pronadena je mutacija u
kalpain 3 (CAPN 3) genu (LGMD 2A). Nacin naslijedivanja je autosomno recesivan.
Za ocitovanje autosomno recesivnih osobina potrebno je da je osoba homozigot za
mutirani gen. Za razliku od potonje, DMD se naslijeduje X-vezano recesivno, a uzrok
lezi u mutaciji na distrofinskom genu. Gotovo je nemoguce u pocetku bolesti klinicki
razlikovati DMD od pojasno misi¢ne distrofije. Prvi simptomi su sli¢ni: slabost
proksimalnih skupina misi¢a ramenoga i zdjelicnog obruca. Osnovna razlika je u
progresiji bolesti. Pojasno misi¢na distrofija se znacajno sporije razvija sto je vidljivo u
slu¢aju naSega pacijenta kod koga je od samog pocetka bolesti bilo veoma tesko, na
osnovu klini¢ke slike, postaviti to¢nu dijagnozu. Uoceno je da pacijenti s DMD u 95%
slucajeva razvijaju blagu kardiomiopatiju, a mogu imati i poremecen motilitet crijeva
Sto nije slu¢aj kod pojasnoga oblika. Za veéinu misi¢nih distrofija otkriveni su geni
odgovorni za njihov nastanak. Postavljanje precizne dijagnoze omoguéava procjenu
tijeka bolesti, moguce komplikacije, primjenu specifi¢nih oblika lijec¢enja i
habilitacijskih programa. Stoga s pravom mozemo potvrditi kako genetska analiza danas

zauzima sredi$nju ulogu u otkrivanju ove heterogene 1 rijetke skupine bolesti.
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6 Zakljucak

Ovim radom, za razdoblje od sije¢nja 2011. godine do prosinca 2015. godine, prikazali
smo incidenciju pacijenata oboljelih od neuromuskularnih bolesti u Splitsko-
dalmatinskoj zupaniji. Godi$nja incidencija za 2011. godinu iznosila je 7 na 100 000
stanovnika. Za 2012. godinu iznosila je 4 na 100 000 stanovnika. U 2013. godini
rezulatat je bio 6 na 100 000 stanovnika. Incidencija za 2014. godinu je 4, a za 2015.
godinu dobiven je podatak od 7 na 100 000 stanovnika. Tijekom svih promatranih
razdoblja nije zabiljezen znacajni uzlazni niti silazni trend incidencije neuromuskularnih
bolesti. Ono sto se moze potvditi iz dobivenih analiza je da nije moguce iz statistickih
podataka razlikovati tip miSi¢ne distrofije, a §to je potrebno i danas moguce razvojem
genetike jer na taj nacin mozemo predvidjeti tijek bolesti i planirati zdravstvene potrebe

za samoga pojedinca.
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8 Sazetak

Neuromuskularne bolesti predstavljaju grupu vrlo heterogenih bolesti. U vecini
slucajeva to su kroni¢ne bolesti progresivnog karaktera. Zajednicki dominantni znak
svih neuromuskularnih bolesti jest gubitak misi¢ne snage. UspjeSna rehabilitacija
oboljelih od neuromuskularnih bolesti pretpostavlja interdisciplinarni pristup, timski rad
I suradnju razli¢itih zdravstvenih djelatnika-lije¢nika specijalista (neurologa, fizijatra,
pedijatra, ortopeda), zatim fizioterapeuta, radnih terapeuta i medicinskih sestara. Kao
preduvijet provedbe kvalitetne i uspjesne rehabilitacije vazno je dobro poznavanje
patofizioloskih i klini¢kih specifi¢nosti pojedinih vrsta bolesti svih ¢lanova medicinskog
tima. Ciljevi u rehabilitaciji neuromuskularnih bolesnika jesu: ublazavanje ili
sprjeCavanje smanjenja funkcionalnog kapaciteta bolesnika, zadrzavanje neovisnosti u
aktivnostima svakodnevnog zZivota i samostalnog kretanja Sto je duze moguce te
savjetovanje i edukacija bolesnika i njegove obitelji za samostalnost i samozbrinjavanje

unutar granica funkcionalnih moguénosti.

Kod nekih bolesnika s neuromuskularnim bolestima vrsi se genetska obrada kojom se
otkrivaju promjene na pojednim genima. Upravo su te promjene razlog nastanka bolesti.
Kako su genetske promjene specificne za pojedine bolesti takvom obradom dijagnoza se
sa sigurnoscu potvrduje. Nije poznata genetska promjena kod svih nasljednih

neuromuskularnih bolesti, ali gotovo svakodnevno u svijetu dolazi do novih spoznaja.

30



9 Summary

Neuromuscular disorders are group of heterogenous diseases that affect the nerves that
control our voluntary muscles. In most cases they are chronic and progressive. Most of
them have no cure. Symptoms of neuromuscular disease may include muscular
weakness and loss of muscular control. In the complex rehabilitation of persons with
neuromuscular diseases there are three components: medical, psychological and social.
In ideal conditions, all these levels of rehabilitation should be coordinated. Successful
rehabilitation of these patients presupposes an interdisciplinary approach, teamwork and
collaboration between various health professionals-specialist physicians (neurologists,
physiotherapists, pediatricians, orthopedists), then work therapists and nurses. The goal

of treatment is to improve symptoms, increase mobility and lengthen of a life.

In some patients with neuromuscular diseases, genetic processing is performed to
reverse the changes in individual genes. These changes are precisely the cause of the
disease. As genetic changes specific to certain diseases, such diagnosis is confirmed
with certainty. There is no known genetic change in all neuromuscular diseases, but

almost every day new discoveries are coming.
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