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Pasiide urmat
dupa diagnostic

Ghid pentru familiile copiilor cu distrofie musculara Duchenne
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INntroducere

Primirea diagnosticului de distrofie musculara
Duchenne (DMD) este un moment cu un impact
emotional major pentru familie. E firesc sa va
simtiti coplesiti, confuzi sau speriati. Acest ghid isi
propune sa va ofere informatii clare si complete,
sa va orienteze printre pasii importanti si sa va
arate ca exista sprijin pe parcurs.

Fiecare copil cu DMD este diferit, dar exista
principii comune care pot ghida familia 1n
construirea unui plan de ingrijire si sprijin.
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Ce este DMD?

Distrofia musculara Duchenne este o boala genetica rara care afecteaza in
special baietii. Este cauzata de lipsa unei proteine esentiale numita distrofina,
responsabilda pentru protejarea si sustinerea celulelor musculare. Fara distrofina,
celulele musculare se deterioreaza treptat, ceea ce duce la pierderea fortei
musculare.

Cumapare?
Primele simptome aparintre 2 si 5 ani:
o Copilul cade des, seridica greu de pe podea (semnul Gowers);
o Are un mers leganat, dificultati la urcat scarile;
o Dezvoltarea motorie poate fi mailenta fata de alti copii.
Evolutia bolii este progresiva:
o In copildrie: slabirea musculaturii picioarelor;
o In adolescenti: afectarea bratelor, trunchiului, respiratiei, circulatiei.

Cum se confirma diagnosticul?
e Dozare creatin-kinaza (CK) — valori foarte mari (de obicei de 10-100 ori peste
normal);
e Test genetic (analiza ADN) — identifica mutatia responsabila;
e Biopsie musculara (rar, daca testul genetic nu e concludent);

In Romania, testul genetic poate fi efectuat prin trimitere de la neurolog
pediatru, uneori decontat de Casa de Asigurari (in special daca exista istoric
familial).
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Momentul diagnosticarii aduce cu sine multe intrebari si incertitudini si este
firesc sa te simti coplesit intr-o astfel de situatie. Mai jos gasesti o lista de
posibile intrebari pe care, ca parinte, le poti adresa medicului in aceasta
etapa.

e Ce teste suplimentare recomandati pentru confirmarea completa a
diagnosticului? (de exemplu: test genetic detaliat, evaluare cardiaca,
evaluare pulmonara)

e Ce optiuni de tratament sunt disponibile acum in Romania pentru
distrofia musculara Duchenne?

e Cand ar trebui inceput tratamentul medicamentos si ce efecte
secundare ar putea avea?

e Ce specialisti ar trebui sa monitorizeze copilul si cat de des? (nheurolog,
cardiolog, pneumolog etc.)

e Ce investigatii trebuie facute periodic pentru monitorizarea bolii? (ex:
ecografie cardiaca, spirometrie)

e Exista posibilitatea ca pacientul sa fie inclus intr-un studiu clinic? Daca
da, cum putem obtine informatii despre aceste studii?

e Care sunt principalele semne de agravare sau complicatii la care
trebuie sa fim atenti?

In Anexa 1 se regaseste o listd extinsd cu intrebari utile pentru fiecare
categorie de specialist.



" AAY Va AV

Diagnosticarea cu DMD a copilului dumneavoastra reprezinta, cel mai

probabil, unul dintre cele mai dificile momente pe care le-ati trait vreodata.

Este firesc ca in astfel de clipe sa simtiti un amalgam de emotii puternice si

poate chiar contradictorii. Vestea va poate zgudui increderea in stabilitatea

viitorului si poate declansa o criza emotionala.

Important este sa stiti ca nu sunteti singuri si exista sprijin pe acest drum.

Ceseintampla in plan emotional?

Etapele emotionale prin care multi parinti trec sunt:

Soc si neincredere. Initial, vestea poate parea ireala. Mintea poate refuza
sa accepte informatia, ca un mecanism de protectie. Puteti avea senzatia
de amorteala emotionala sau dificultati in a retine ce va explica medicii.
Tristete profunda si sentimentul de pierdere. Pe masura ce realitatea
diagnosticului se instaleaza, e posibil sa simtiti o durere intensa, asemeni
unei pierderi. Apar intrebari despre viitor si un sentiment de incertitudine
care poate provoca anxietate.

Furie si frustrare. Furia poate fi indreptata catre boala, catre sistemul
medical sau chiar catre propria persoana. Este o reactie fireasca la
sentimentul de nedreptate sila neputinta de a schimba lucrurile.
Vinovatie. Multi parinti isi pun intrebari: ,Am gresit cu ceva?”, ,Am fi putut
preveni?” Este important sa retineti: nu exista vina. DMD este o afectiune
genetica pe care parintii nu o pot controla.

Nevoia de a intelege si de a gasi solutii. Dupa ce emotiile initiale se mai
linistesc, apare dorinta de a afla cat mai multe: despre boala, despre
tratamente, despre pasii de urmat. Acesta este un moment-cheie pentru a
transforma suferinta in actiune.
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Cerecomanda specialistiiin aceasta etapa?

Recunoasteti ce simtiti siacordati-va dreptul la emotii.

Nu incercati sa va grabiti sa deveniti ,puternici’ pentru ceilalti. Este in regula
sa plangeti, sa va simtiti coplesiti, sa aveti nevoie de timp. Evitarea emotiilor
poate prelungi suferinta.

Exprimati-va sentimentele Tn mod uri sanatoase.

Vorbiti despre ce simtiti cu partenerul de viata, cu un prieten apropiat sau
Ccu un specialist. Puteti tine un jurnal sau folosi desenul, muzica sau alte
forme de exprimare.

Cautati sprijin psihologic.

Un psiholog cu experienta in consilierea famililor care primesc un
diagnostic grav va poate ajuta sa va regasiti echilibrul si sa va mobilizati
resursele interioare. Nu ezitati sa cereti ajutor.

Conectati-va cu alte familii aflate Tn situatii similare.

Sentimentul ca nu sunteti singuri poate aduce alinare. Grupurile de suport,
fie ele online sau locale, ofera nu doar informatii, ci Si 0 comunitate care
intelege exact prin ce treceti.

Evitati deciziile majore Tn primele saptamani.

In perioada imediat urmatoare diagnosticului, mintea este suprasolicitata.
Luati lucrurile pas cu pas si amanati deciziile importante pana cand va
simtiti pregatiti.

In Anexa 2 a brosurii gasiti informatii despre centre de suport psihologic,
grupuri de sprijin pentru parinti si resurse gratuite pe care le puteti accesa.

Nu sunteti singuri. Exista sprijin. Aveti dreptul sa simtiti.
Siavetidreptul sa cereti ajutor.
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Diagnosticarea distrofiei musculare Duchenne marcheaza inceputul

unui drum care necesita sprijin coordonat din partea unei echipe

medicale si sociale complexe. O astfel de echipa multidisciplinara este

esentiala pentru a asigura sansele la o viata cat mai buna pentru copil

Si pentru a oferi sprijin familiei.

Specialistii esentialidin echipa de ingrijire

Neurolog pediatru

Este medicul coordonator al planului de ingrijire.

Se ocupa de confirmarea diagnosticului, stabilirea planului de
monitorizare si initierea tratamentului (inclusiv corticoterapie).
Recomanda investigatii suplimentare cand este necesar si
coordoneaza legatura cu ceilalti specialisti.

Frecventa consultatiilor: cel putin anual

Cardiolog pediatru

Monitorizeaza sanatatea inimii, avand in vedere riscul de
cardiomiopatie asociat cu Duchenne.

Realizeaza ecocardiografii si/sau RMN cardiac (in functie de
recomandarile neurologului).

e Controleaza tensiunea arteriala si indica tratamente preventive,

daca este cazul.

e Frecventa recomandata: ecocardiografie anuala (uneorila 6 luni, in

functie de varsta si evolutie).
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Pneumolog pediatru

e Evalueaza functia respiratorie, identifica eventualele probleme
precoce si recomanda sprijin respirator atunci cand este nevoie.

e Se implica in prevenirea si tratamentul infectiilor respiratorii.

e Indica exerciti de igiena respiratorie, eventual utilizarea
dispozitivelor de ventilatie non-invaziva (CPAP, BiPAP).

e Frecventa: o data pe an in primii ani, mai des daca apar dificultati
respiratorii.

Kinetoterapeut/ fizioterapeut specializat
e Planifica programe individualizate de exercitii pentru mentinerea
flexibilita tii si mobilitatii.
e Previne contracturile musculare si ajuta la pastrarea independentei
cat mai mult timp.
e Educa familia pentru exercitii zilnice acasa.
e Frecventa: saptamanal,in functie de stadiul bolii.

Ortoped pediatru

e Urmareste dezvoltarea si eventualele deformari ale coloanei
(scolioza) sau ale membrelor.

e Evalueaza oportunitatea unor interventii ortopedice sau utilizarea
ortezelor.

e Frecventa: consult periodic, in special In perioadele de crestere

accelerata.
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Psiholog / psihoterapeut
e Ofera sprijin emotional copilului si familiei pentru a gestiona
Impactul diagnosticului si al boli.
e Ajuta la dezvoltarea mecanismelor sanatoase de adaptare.
e Poate oferi suport in gestionarea relatiilor cu ceilalti (ex. scoala,
familie, societate).
¢ Recomandat: sedinte periodice, in functie de nevoi.

Asistent social

e Informeaza si sprijina familia in accesarea drepturilor legale
(certificat de handicap, indemnizatii, facilitati fiscale, locuinte
adaptate).

e Poate ajuta in orientarea spre organizatii Si servicii de suport.

e Recomandat: implicare constanta, mai ales in primele luni dupa
diagnostic.

Recomandaripentru parinti

e Pastrati un dosar medical complet, cu toate rapoartele,
investigatiile si planurile de tratament. Acest lucru faciliteaza
comunicarea intre specialisti si permite o coordonare mai buna a

e Implicati-va activ in decizile medicale si cereti explicatii clare
despre fiecare interventie propusa.

e Cautati sa aveti o echipa stabila, care sa cunoasca bine cazul

copilului si care sa comunice intre ei (neurolog, cardiolog,
pneumolog etc.).



" AAY Va AV

Primirea unui diagnostic DMD inseamna, dincolo de aspectele medicale, si
necesitatea de a accesa sprijinul legal si financiar pus la dispozitie de stat
pentru copil si familie. Aceasta sectiune ofera informatii clare despre drepturile
de care puteti beneficia si pasii practici de urmat.

Certificatuldeincadrareingrad de handicap

Certificatul de handicap este documentul esential care permite accesul la
majoritatea drepturilor legale si financiare. Se elibereaza de catre Comisia de
Evaluare a Copilului cu Handicap din cadrul DGASPC (Directia Generala de
Asistenta Sociala si Protectia Copilului) de care apartineti.

Ce ofera certificatulde handicap?
e Indemnizatie lunara pentru copil, in functie de gradul de handicap stabilit.
e Salariu de asistent personal / indemnizatie de ingrijitor pentru parintele sau
persoana desemnata sa ingrijeasca copilul (pentru grad grav, insotitde
asistent personal).
e Alocatie majorata pentru copil cu handicap (suplimentar fata de alocatia
standard).
e Scutiri si facilitati fiscale, cum ar fi:
o scutire de impozit pe venit pentru parintele asistent personal;
o scutire de impozit pe locuinta, teren aferent;
o scutire de taxa auto (in functie de judet, uneori la autoturismul folosit
pentru transportul copilului);
o scutire de rovinieta, in anumite cazuri.
Gratuitate sau reduceri la transport (urban, interurban, CFR).
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Dosarul pentru obtinerea certificatului

Pentru obtinerea certificatului de handicap, familia trebuie sa depuna un

dosar la DGASPC (Serviciul de evaluare complexa a copilului).

Documentele solicitate pot varia usor de la un judet la altul, dar in

general includ:

Cerere tip - formular standard care se obtine de la DGASPC sau se
descarca online de pe site-ul institutiei.

Referat medical detaliat - emis de medicul specialist (de obicei
neurolog pediatru), insotit de copii ale analizelor relevante (ex. test
genetic, electromiografie).

Fisa medicala sintetizata - completata de medicul de familie.

Copie certificat de nastere al copilului.

Copii acte de identitate ale parintilor / reprezentantului legal.

Acte doveditoare pentru alte drepturi (daca este cazul - ex. hotarare
de tutela).

Fisa psihologica / sociala, daca se solicita (in unele judete).

Important: Dosarul trebuie actualizat periodic (de regula la 1 sau 2 ani),

Tn functie de valabilitatea certificatului emis de comisie.
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Alte drepturilegale sifacilitati

Pe langa beneficiile directe ale certificatului de handicap, copilul si

familia pot accesa:

e Prioritate la obtinerea unei locuinte sociale, daca indepliniti criteriile
stabilite la nivel local (dosar depus la primarie).

e Gratuitate sau reducere la transportul public local si interurban;
pentru parintele insotitor sunt prevazute un numar de calatorii
gratuite.

e Decontarea unor dispozitive medicale (de exemplu, orteze, fotolii
rulante) prin Casa de Asigurari de Sanatate, pe baza prescriptiei
medicului specialist.

Alte facilitati posibile (in functie de judet / localitate):
e |locuride parcare speciale;
e sprijin pentru adaptarea locuintei (in anumite programe locale sau
proiecte finantate de stat / UE).

Recomandaripentru parinti

e Cereti sprijinul unui asistent social (al DGASPC sau din unitatea
medicala) pentru completarea dosarului si clarificarea drepturilor.

e Verificati periodic site-ul DGASPC si al primariei pentru informatii
despre termene, documente necesare si noi tipuri de sprijin

disponibile.
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Un copil diagnosticat cu DMD are, pe masura ce boala evolueaza, nevoie de
un mediu accesibil si sigur. Adaptarea locuintei si a activitatilor zilnice nu
inseamna doar modificari practice, ci si crearea unui spatiu in care copilul
sa se simta confortabil, sprijinit si Tncurajat sa isi pastreze autonomia cat
mai mult timp.

Adaptarea locuintei
In functie de stadiul bolii si de mobilitatea copilului, este posibil sa fie
necesare urmatoarele modificari:
Accesul inlocuinta
e Montarea uneirampe la intrare pentru a permite accesul scaunului
rulant sau al unui carucior.
e Eliminarea pragurilor sau montarea unor treceri usoare peste acestea.
Interiorul locuintei
¢ Instalarea de bare de sprijin in zonele de risc (baie, holuri, langa pat).
e Utilizarea unor bariere de siguranta acolo unde exista riscul de cadere
(de exemplu, pe scari).
e Alegerea unui mobilieradaptat (de exemplu, patreglabil, masa
accesibila din scaun rulant).
e Crearea unor culoare de trecere mai largi pentru scaunul rulant.
Baia si toaleta
e Montarea unei cabine de dus cu acces facil sau a unui scaun de dus.
¢ Instalarea uneitoalete adaptate sau a unor ridicatoare pentru toaleta.

e Folosirea covoraselor antiderapante pentru prevenirea accidentelor.
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Transportul
Mobilitatea copilului in afara locuintei este la fel de importanta:

e Card de parcare pentru persoane cu handicap - poate fi solicitat la
primaria de domiciliu pentru a beneficia de locuri speciale de parcare.

e Sprijin pentru achizitia unui vehicul adaptat - in unele cazuri, legislatia
prevede facilitati fiscale sau sprijin material pentru vehicule adaptate
(verificati cu primaria si DGASPC).

e Platforme sau lifturi auto pentru scaun rulant - utile mai ales pentru
deplasari frecvente.

Sprijin si resurse

Pentru accesibilizarea locuintei si sprijin la transport, apelati la:

e Primaria locala - informati-va despre ajutoarele sau facilitatile
disponibile.

e DGASPC - poate oferi consiliere si sprijin in obtinerea certificatelor
necesare.

e ONG-uri si fundatii — unele organizatii ofera sprijin material sau
financiar pentru adaptarea locuintelor.

Planificaredin timp

Deoarece necesitatile copilului se schimba odata cu evolutia bolii:

e Planificatiadaptarile in etape, anticipand nevoile viitoare.

e Implicati copilul (in functie de varsta) in luarea deciziilor, pentru a-i
pastra sentimentul de autonomie.

e Pastrati o legatura constanta cu medicul, kinetoterapeutul si consilierul

social pentru recomandari.
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Educatia este un drept fundamental al fiecarui copil, iar copiii diagnosticati
cu distrofie musculara Duchenne au dreptul sa participe activ la viata
scolara, in conditii adaptate nevoilor lor. Sprijinul potrivit ii ajuta sa-si atinga
potentialul si sa fie inclusi in comunitate.

Drep turile copilului in sistemul educational
Copilul diagnosticat cu distrofie musculara Duchenne poate beneficia de:

e Acces la educatie de masa - legea prevede integrarea in invatamantul
obisnuit, alaturi de ceilalti copii, cu sprijin adecvat.

e Plan educational individualizat (PEl) - un plan care stabileste obiective
Ssi metode adaptate, elaborat de echipa scolii impreuna cu parintii si
sp ecialistii.

e Posibilitatea reducerii programului scolar - in baza unei recomandari
medicale, pentru a proteja sanatatea si a preveni oboseala excesiva.

e Asistent de sprijin - un cadru desemnat sa sprijine copilul in activitatile
scolare zilnice, daca parintii solicita acest lucru si exista aviz
medical/psihopedagogic.

e Adaptarea spatiilor scolare - acces la clase, laboratoare si toalete prin
amenajari conforme cu normele de accesibilitate.

e Dreptul la transport scolar gratuit - daca acest serviciu exista local si
daca este necesar.
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Ce potface parintii pentru a sprijini educatia copilului

Pentru a asigura un parcurs educational pozitiv:

Comunicati deschis cu echipa scolii: organizati o intalnire inainte de

inceperea anului scolar pentru a prezenta nevoile copilului.

Oferiti materiale explicative despre boala cadrelor didactice: un ghid
simplu despre Duchenne ii va ajuta sa inteleaga cum pot sprijini copilul

in clasa.

Solicitati sprijinul consilierului scolar: acesta poate contribui la
identificarea nevoilor emotionale si la sustinerea integrarii.

Implicati comisia de evaluare complexa de la CIRAE (Centrul Judetean
de Resurse si Asistenta Educationala): pentru elaborarea PEI si obtinerea
recomandarilor oficiale necesare.

Urmariti constant evolutia situatiei: comunicati periodic cu
dirigintele/invatatorul si consilierul scolar pentru a ajusta planul de
sprijin.

Resurse utile

Legea educatiei nationale nr. 1/2011 (cu actualizarile privind incluziunea)
Legea 448/2006 privind protectia si promovarea drepturilor persoanelor
cu handicap

Platformele Ministerului Educatiei - sectiunea ,Educatie incluziva”
Centrele CIJRAE din judetul dumneavoastra
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Un diagnostic de tipul DMD presupune o evolutie progresiva a bolii, iar
planificarea pe termen lung devine esentiala pentru a asigura copilului o
viata cat maidemna siadaptata nevoilor sale.

De ce este importanta planificarea pe termen lung?

e Boala evolueaza in timp, iar nevoile copilului se schimba pe masura ce
mobilitatea scade.

e Masurile luate din timp (ex. accesibilizarea locuintei, informarea despre
tratamente noi) pot reduce stresul viitor si pot asigura o tranzitie mai
lind intre etapele bolii.

e Sprijinul emotional si social planificat ajuta familia sa gestioneze mai
bine momentele dificile.

Colaborarea constanta cu echipa medicala

e Programati consultatii regulate pentru a monitoriza evolutia bolii si a
adapta tratamentele.

e Discutati deschis despre ce urmeaza: cum poate evolua boala, ce
complicatiipot aparea si cum pot fi ele gestionate preventiv.

e Cereti informatii despre studiile clinice si tratamentele noi: intrebati daca
exista posibilitatea includerii copilului intr-un astfel de program.

e Planificati controale periodice: neurolog, cardiolog, pneumolog,
kinetoterap eut, psiholog etc.
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Adaptarea locuintei si a vietii zilnice

Evaluati din timp locuinta si discutati cu un specialist despre posibile adaptari:
e montarea rampelor si lifturilor pentru scari;
e usi mailate, mobilier accesibilizat;

baie/toaleta adaptate;

sistem de alarmare sau interfon interior.

Luati in calcul posibilitati de sprijin pentru achizitia unui vehicul adaptat si
drepturile privind parcarea (card pentru locuri de parcare persoane cu
dizabilitati).

Urmarirea progresului tratamentelor
e Solicitati periodic informatii despre noile terapii aprobate sau aflate in
cercetare.
e Discutati despre cum pot fi accesate aceste tratamente (inclusiv prin
participare la studii clinice, in tara sau strainatate).
e Informati-va despre medicatia suportiva ce poate intarzia unele
complicatii (ex. corticosteroizi, terapii cardio-respiratorii).

Planificarea educationala si sociala

e Anticipati nevoile educationale viitoare: discutati cu scoala despre cum
poate sprijini copilul pe termen lung (ex. scolarizare la domiciliu, tehnologii
asistive).

e Ganditi un plan de sprijin emotional si social: grupuri de suport, activitati
p otrivite pentru etapa respectiva.

Planificarea nuTnseamna sa anticipati tot ce urmeaza, ci sa va oferiti timp
sa luati decizii informate, Tntr-un ritm care sa va sprijine familia. Este
normal sa cereti sfaturi, sa discutati cu alte familii sau cu specialisti.
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ANEXA'1

Intrebari pentru sp ecialisti la momentul diagnosticarii

Intreb&ri pentru medicul sp ecialist

Cum a fost confirmat diagnosticul de distrofie musculara
Duchenne al copilului meu? Ce dovezi avem (teste genetice,
analize)?

Ce investigatii suplimentare sunt necesare pentru o evaluare
completa a starii copilului? (de exemplu: evaluare
cardiologica, respiratorie, ortopedica)

Ce recomandari exista privind testarea genetica a mamei si a
altor membri ai familiei? Cine ne poate consilia genetic?

Care sunt optiunile de tratament standard disponibile in
Romania? (inclusiv medicatie, fizioterapie, suport respirator)
Exista studii clinice active sau tratamente inovatoare la care
am putea avea acces”?

Cum se va monitoriza evolutia bolii si ce specialisti trebuie sa
consultam in mod regulat?

Ce simptome sau modificari ar trebui sa ne alarmeze si sa ne
determine sa solicitam ajutor medical urgent?

Exista centre specializate in Duchenne In Romania la care ne
recomandati sa apelam?

Ce tip de sprijin sau consiliere psihologica este indicat pentru
familie?
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Intrebari pentru asistentul social

La ce tipuri de beneficii sociale are dreptul copilul si familia? (ex:
indemnizatii, alocatii, facilitati fiscale)

Care este procedura pentru obtinerea certificatului de handicap?
Exista programe de sprijin pentru locuinte adaptate, transport
adaptat sau alte facilitati?

Cum putem obtine sprijin pentru achizitionarea dispozitivelor
medicale sau echipamentelor necesare?

Exista organizatii sau ONG-uri locale care ofera sprijin
suplimentar?

Intrebari pentru psiholog

Cum oferim sprijin emotional copilului?

Cum ne puteti sprijini familia sa faca fata emotional acestei
situatii?

Cum explicam diagnosticul copilului, fratilor si altor membri ai
familiei?

Exista grupuri de suport pentru parinti sau copii?

Intreb&ri pentru kinetoterapeut / fizioterap eut

Cand trebuie inceputa kinetoterapia? Cat de frecvent?

Ce tipuri de exercitii sunt recomandate si ce ar trebui evitat?
Putem face o parte din exercitiiacasa? Cum le invatam corect?
Ce dispozitive de sustinere / orteze sunt recomandate si cand?
Cum putem preveni (sau incetini) deformarile articulare sau
problemele coloanei?

Important: Lista de mai sus ofera doar cateva exemplede
ntrebari utile. Parintii suntincurajati sa adauge orice alte
nelamuriripe care le au si sa le discute cu specialistii.








http://www.bolirareromania.ro/
http://www.worldduchenne.org/
http://www.worldduchenne.org/
http://www.eurordis.org/




