Emergency

:: Dystrofia miesniowa Duchenne’a

Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Dr David Orlikowski i Dr
(1) Gilles Bagnu zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2009 roku.

Niektére wymienione procedury, gtéwnie wymienione leki, moga nie by¢ dostepne w kraju,
w ktérym praktykujesz.

Synonimy:

dystrofia miesniowa Duchenne de Boulogne, DMD

Definicja:

Wolno postepujgca recesywna sprzezona z chromosomem X miopatia rozpoczynajgca sie w dziecinstwie
i prowadzaca do utraty funkcji motorycznych (utrata zdolnosci samodzielnego poruszania sie w wieku
okoto 10 lat), powigzana z problemami — kardiologicznymi (niewydolnos¢ serca) oraz oddechowymi

(wymagana nieinwazyjna wentylacja, ktdra z czasem moze stac sie inwazyjna). Przezycie powyzej 30 lat z
odpowiednig opieka kardiologiczng i oddechowsa.

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie

http://www.orpha.net/consor/www/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=EN&Expert=98896

Zalecenia dla pracownikdw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na dystrofie miesniowa
Duchenne’a

http://www.orpha.net/data/patho/Pro/en/Emergency DystrofiaMiesniowaDuchenne-enPro98896.pdf
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Choroba Duchenne’a, DMD
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Recesywna miopatia sprzezona z chromosomem X, atakujaca gtadkie i prazkowane wtdkna
miesniowe, postepujgca wolno i konczgca sie utratg funkcji motorycznych (utrata zdolnosci
samodzielnego poruszania sie w wieku okoto 10 lat), niewydolno$¢ serca i niewydolnos¢ oddechowa

niewydolnos¢ serca (kardiomiopatia rozstrzeniowa)
ostra niewydolnos¢ oddechowa, pogtebiona trudnosciami w odkastywaniu
metaboliczne: odwodnienie hiponatremiczne, najczesciej po wysitku lub gdy jest bardzo gorgco

utrudniona intubacja: deformacje kostne (skolioza), duzy jezyk, waska szpara ust

» leczenie niewydolnosci serca

» fizjoterapia

» nieiwazyjna wentylacja

» tracheotomia

0 — nalezy ostroznie stosowac leki depresyjnie wptywajace na uktad oddechowy
— zatkanie rurki tracheotomijnej
— ryzyko utrudnionej intubacji (wymagane uzycie endoskopu)
— czeste nieprawidtowosci EKG: zburzenia rytmu lub przewodzenia (PAFA, ciezkie AVB),
skrécenie odcinka PR, uniesienie odcinka ST, patologiczny zatamek Q

» nie nalezy ktas¢ pacjenta ze zwolnieniem oddechu

» wentylacja, najlepiej nieinwazyjna

» sukcynylocholina jest przeciwwskazana (hiperkalemia)

» intubacja po sedacji propofolem

» czesty chroniczny bol

» trudnosci w przenoszeniu i pozycjonowaniu (deformacje ortopedyczne)

» przyjecie na oddziat intensywnej opieki medycznej lub ratunkowy
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

» Poczatek epizodédw niewydolnosci oddechowej lub serca: pacjenci narazeni na ryzyko wystgpienia
ostrej niewydolnosci oddechowej z powodu przeziebienia lub zapalenia nosa i gardta.

» Niewydolnos¢ oddechowa jest pogtebiona trudnosciami z odkastywaniem, szczegdlnie gdy
towarzyszg temu problemy z potykaniem.

» Duze ryzyko w przypadku wentylacji inwazyjnej, utrudniona intubacja, dodatkowo powiktania u pacjentéw z
duzymi deformacjami ortopedycznymi, waska szparg ust i duzym jezykiem.

» Powiktania, czasem powazne, mogg wystgpi¢ u pacjentéw poddanych tracheotomii, gdy dojdzie do
niedroznosci rurki lub obfitego krwawienia z tchawicy.

» Nie ma specyficznych cech towarzyszacych kardiomiopatii DMD, ktéra ma charakter kardiomiopatii
rozstrzeniowej (DCM): ze wzgledu na niskg aktywnos¢ ruchowg mato jest skarg na zaburzenie funkgji
serca, nawet w zaawansowanych przypadkach kardiomiopatii rozstrzeniowej. Obrzek obwodowy
moze by¢ pierwszym wskaznikiem niewydolnosci serca. Podobnie jak w innych chorobach z
kardiomiopatia rozstrzeniowg moze dochodzi¢ do zaburzenia rytmu i przewodzenia.

» Problemy z potykaniem, same w sobie rzadko sg przyczyng wizyty na pogotowiu, ale mogg prowadzié
do aspiracji, ktorg nalezy leczy¢ tak samo jak obturacje oskrzeli. W przypadkach, gdy potykanie jest
utrudnione lub niemozliwe, pacjent powinien zostaé zakwalifikowany do zywienia dojelitowego lub
nawet parenteralnego.

1. Diagnostyka w sytuacjach nagtych

» Nalezy oceni¢ natezenie objawdw: kryteria oceny powinny braé pod uwage tolerancje oddechows i

hemodynamiczna

B Oddechowe objawy ostrzegawcze obejmuja:

— Dusznos¢

— Spowolnienie oddechu

— Recesje

— Oddech paradoksalny

— Niedotlenienie lub potrzebe terapii tlenem

— Pacjent juz wentylowany: wydtuzenie czasu wentylacji

— Pacjent po tracheostomii: brak droznosci lub wystepuje obfite krwawienie
B Objawy ostrzegawcze stabej tolerancji hemodynamicznej to:

— Hipotensja

— Niska frakcja wyrzutowa serca: zaburzenia orientacji, wptyw na watrobe

» Badania diagnostyczne w nagtych wypadkach:

B Gazometria krwi tetniczej (czasem kapilarnej, u pacjentow u ktdrych trudno pobrac prébke):
pozwalajg na zbadanie pacjenta w kierunku hipowentylacji pecherzykowej (z lub bez kwasicy
oddechowej) — w praktyce PCO2 > 45 mmHg. Umozliwia takze badanie w kierunku hipoksji.
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B Zdjecie Rtg klatki piersiowej: przyczyny — migzszowe (choroby ptuc, zapadanie sie pecherzykow
ptucnych, obrzek ptuc), lub optucnowe (odma optucnej, ptyn w jamie optucnej)

B EKG: czesto wystepujg nastepujgce specyficzne objawy:
— zatamki Q w obszarach bocznych (I, aVL oraz V5, V6) i czasem dolnych
— odcinek PR moze by¢ skrécony

— Zaburzenia rytmu i przewodzenia sg dos¢ czeste, z epizodami PAFA, zaburzeniami
zatokowymi, ciezkim blokiem przedsionkowo-komorowym

— Mogg pojawic sie problemy z repolaryzacjg i podwyzszeniem ST
— Czesto wystepuje poszezenie QRS

2. Leczenie w nagtych wypadkach

» Objawowe

B Terapia tlenem w przypadku niedotlenienia lub hipoksji
B Diuretyki przy obrzeku ptuc

® Mechaniczna wentylacja, najlepiej nieinwazyjna (u pacjenta niewentylowanego lub z maska)
jezeli objawy kliniczne lub wyniki gazometrii wskazujg na niewydolno$é oddechowg.

B Oczyszczenie oskrzeli zarbwno manualne, jak i przy uzyciu technik mechanicznych (kaszel
wspomagany).

® Intubacja dotchawicza lub wentylacja inwazyjna: problemy ze swiadomoscig, stan wstrzasu,
zatrzymanie oddechu lub akcji serca

B Pacjenci poddani tracheostomii: wymiana rurki w razie zatkania lub zastosowanie rurki z
balonem w razie hipowentylacji pechrzykowe;j.

B W przypadku krwawienia z tchawicy nalezy przeprowadzi¢ szybka ocene uszu, nosa i gardta
oraz zaburzen oddechowych

B W przypadku obturacji oskrzeli innej niz ustalona choroba ptuc nie obserwowano pozytywnego
stosowania ogdlnej antybiotykoterapii.

» Gdzie?: Oddziat Ratunkowy lub Intensywnej Opieki Medycznej z doswiadczeniem w leczeniu
niewydolnosci oddechowej. Oddziat Intensywnej Opieki Kardiologicznej w przypadku niewydolnosci
krgzenia (u pacjentéw niewentylowanych)

» Kiedy?: W nagtych przypadkach

» Jak?: W petni wyposazona karetka pogotowia (dostep zylny, ryzykowna intubacja). Ostroine
postepowanie z pacjentem: nie nalezy kfas¢ pacjenta ze spowolnieniem oddechu (ryzyko
zatrzymania oddychania). Ostrozne przenoszenie (ryzyko ztaman).

» W razie obturacji oskrzeli leki o dziataniu sekretolitycznym sg $cisle przeciwwskazane

» Nalezy unika¢ lekéw uspokajajacych ze wzgledu na ryzyko depresyjnego wptywu na uktad
oddechowy

» Pochodne morfiny nalezy stosowac ostroznie ze wzgledu na ryzyko depresyjnego wptywu na uktad
oddechowy i ryzyko niedroznosci jelit

» Ryzyko zatrzymania moczu przy lekach antycholinergicznych.
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» Indukcja: nalezyta kontrola drég oddechowych (czeste trudnosci anatomiczne), nalezy unikaé ryzyka
aspiracji (opdznione oproznianie zotagdka) i komplikacje sercowo-naczyniowe.
®  Pochodne kurary (sukcynylocholina) sg przeciwwskazane: ryzyko hiperkalemii
® Technika z wyboru jest intubacja, przy uzyciu endoskopu, podczas sedacji propofolem.
» Utrzymanie znieczulenia
® Pochodne halogenowe s3 przeciwwskazane (ztosliwa hipertermia)

® Produktami z wyboru s3a dozylne leki nasenne typu propofol w potgczeniu z krétko dziatajgcymi
pochodnymi morfiny takimi jak remifentanil, jesli niezbedne, w potaczeniu z regionalnymi
technikami znieczulajcymi, aby zminimalizowac ryzyko pooperacyjnej depresji oddechowej.

B Monitorowanie uktadu oddechowego i sercowo-naczyniowego musi by¢ dostosowane do
rodzaju zabiegu chirurgicznego i rozlegtosci probleméw z sercem pacjenta, razem z
monitorowaniem temperatury, aby zapobiec hipotermii i wykry¢ hipertermie ztosliwa.

» Wczesna fizjoterapia oddechowa

P Szczepienia: przeciw grypie i pneumokokom

» Nalezy pozwoli¢ pacjentowi na towarzystwo rodziny, nawet na pogotowiu. Osoby najblizsze
pacjentowi sg najlepiej zaznajomione z chorobg i ryzykiem jakie niesie.

» Nalezy mie¢ na uwadze trudnosci w przenoszeniu i pozycjonowaniu pacjenta (czeste zmiany pozycji),
bdl (odpowiedni materac)

» Czesto karmienie powinno odbywaé sie tylko w pozycji siedzacej; jezeli pacjent musi leze¢ nalezy
zatozy¢ sonde nosowo-zotgdkowsg (ryzyko ketozy gtodowej)

» Nie nalezy zapomina¢ o rehabilitacji ruchowej (przykurcze)

W teorii oddanie watroby i nerek nie jest przeciwwskazane, natomiast donacja serca jest
przeciwwskazana (choroba dotyczy miokardium).

» Prise en charge de linsuffisance respiratoire aigué d’origine neuromusculaire [Management of acute
respiratory failure of neuromuscular origin]. D. Orlikowski , H. Prigent , T.Sharshar, J.C. Raphael.
Journal Européen des Urgences 21 (2008) 94-98.

» Intubation endotrachéale des patients atteints d’'une maladie neuromusculaire [Endotracheal
intubation of patients suffering from a neuromuscular disorder]. A. Polito, D.Orlikowski. Journal
Européen des Urgences 21 (2008) 102—-104.

» Quelle prise en charge anesthésique pour les patients atteints de pathologies musculaires?
[How should anaesthesia be managed in patients suffering from muscular disorders?] Najla Akrout,
Andrea Polito, Djillali Annane and David Orlikowski. La revue du praticien. December 2008 (58) 20.
2265-2270



Te zalecenia zostaty przygotowane we wspotpracy z Dr David Orlikowski w the Reference Centre for
Neuromuscular Disorders, Raymond Poincare Hospital, Garches, oraz Dr GillesBagou SAMU-69 Lyon.
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