Rolul medicului de familiein

recunoasterea si monitorizarea
pacientilor cu Duchenne
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Intelegerea diagnosticului

Definitie si prevalentd

Distrofia muscular& Duchenne (DMD) este cea mai frecventd
forma de distrofie musculard ereditard cu debut in copildrie.

Este o boald X-linkatd recesivd, ceea ce explicd afectarea
predominantd a bdietilor, cu o incidentd estimatd la 1:3.500-
5.000 de nou-ndscuti de sex masculin.

Boala se caracterizeazd prin sldbiciune musculard progresiva si
pierderea treptatd a functiei motorii, ducdnd in timp la
dependentd de scaun rulant, insuficientd respiratorie si
cardiomiopatie.

Etiologie si mecanism patogenetic
e Cauza este mutatia genei DMD (localizatd pe Xp2l),
responsabild de sinteza proteinei distrofing.
e Distrofina are rol structural esential In mentinerea stabilitatii
membranei fibrelor musculare.
e Absenta completd a distrofinei — fragilitate crescutd a
fibrelor musculare — necrozd repetatd — fibrozd si inlocuire
cu tesut adipos.
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Manifestari clinice timpurii
Dezvoltare motorie intédrziatd:

e Copilul invatd sd meargd mai tarziu decdt media. li este greu sd
alerge, sa sard sau sd urce scdrile.
Semnul Gowers:

e CAnd se ridicd de la podeq, copilul ,se sprijind” cu mdainile pe
propriile coapse, din cauza sldbiciunii musculare.
Alte semne sugestive:

e Cdaderi frecvente, mers legdnat.
* Hipotonie (muschi moi, mai putin tonici).
e Pseudo-hipertrofia gambelor (muschi care par mari, dar sunt
slabi).
Progresiv, apare pierderea capacitdtii de mers (in jurul varstei de 10-
12 ani, in lipsa tratamentului).

Speranta de viatd a crescut semnificativ in ultimele decenii datoritd
corticoterapiei si ventilatiei non-invazive, ajungdnd in prezent la
30/40 de ani sau chiar mai mult in unele cazuri.

Medicul de familie nu stabileste diagnosticul definitiv de Duchenne,
dar are un rol esential: recunoasterea semnelor precoce si orientarea
familiei catre specialisti.

Un medic de familie vigilent poate schimba complet parcursul
copilului si al familiei sale.
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Rolul medicului de familie

Medicul de familie are rol de prim contact si de coordonator al traseului
pacientului, fard a stabili diagnosticul final. Responsabilitdtile principale
includ:

e recunoasterea semnelor clinice sugestive pentru DMD;

e solicitarea analizelor orientative (prin bilete de trimitere);

e trimiterea rapidd cdatre neurolog pediatru si genetician;

e documentarea observatiilor clinice si a rezultatelor in fisa pacientului;

e monitorizarea pacientului pe termen lung in colaborare cu echipa

multidisciplinard.

Anadlize recomandate:
e CK total - marker sensibil, valorile tipice pentru Duchenne sunt >10x
normail;
e Transaminaze (AST, ALT) - frecvent crescute, nu trebuie confundate cu
patologia hepaticg;
e Hemoleucograma si biochimie de rutind - pentru context general.

Analizele se realizeazd in laboratoare acreditate, medicul de familie emite
bilet de trimitere.

Evaluare specializatd (efectuatd de neurolog/genetician)

e Test genetic molecular: MLPA si/sau secventiere completd a genei DMD;
confirmd diagnosticul;

e Electromiografie (EMG) - ocazional, dacd diagnosticul este neclar;

e Biopsie musculard - rar, numai dacad testul genetic nu este concludent;
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Interpretarea rezultatelor
e CK crescut sever fard alte cauze — indicd afectare musculard severd si
justifica trimitere la neurolog.
e Transaminaze crescute izolat — nu exclude DMD, insd corelarea cu CK
este esentiald.
e Rezultate genetice — confirmd mutatia DMD si  orienteazd
managementul ulterior.

Evaluare specializaté (efectuatd de neurolog/genetician)
e Test genetic molecular: MLPA si/sau secventiere completd a genei DMD;
confirmd diagnosticul;
e Electromiografie (EMG) - ocazional, dacd diagnosticul este neclar;
e Biopsie musculard - rar, numai dacad testul genetic nu este concludent;

Simptomele DMD pot fi similare cu alte afectiuni, iar medicul de familie
trebuie sa fie constient de posibilitatile de diagnostic diferential:

Afectiune Elemente distinctive fata de DMD

Alte distrofii musculare X-linkate sau Debut mai tardiv, progresie mai lenta, test
autosomale genetic diferit

Oboseala la efort intens, crize metabolice,

Miopatii metabolice . L e
P analize biochimice specifice

Durere musculara, crestere rapida a CK,

Miopatii inflamatorii B . .
raspuns la corticosteroizi

Spasticitate, reflexe anormale, semne

Tulburari neurologice centrale o
centrale (nu periferice)

Istoric de traumatisme, afectare localizatd,

Tulburari ortopedice/traumatice
CK normal
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Monitorizarea pacientului cu DMD

Rolul medicului de familie in monitorizare

Medicul de familie are rolul de coordonator al monitorizdrii pe termen

lung, fard a efectua proceduri de specialitate invazive.

Principalele responsabilitati includ:

supravegherea stdrii generale a pacientului;

monitorizarea complicatiilor frecvente;

colaborarea cu echipa multidisciplinar& (neurologie, cardiologie,
pneumologie, reabilitare, geneticd);

sprijinirea familiei in accesarea resurselor si documentelor necesare.

Monitorizarea functionala si clinica

Evaluarea motorie: observatii privind mersul, mobilitatea, forta
musculardg;

Greutatea si cresterea: prevenirea obezitatii sau malnutritiei;
Oboseala si activitatea zilnicd: notarea evolutiei energiei si tolerantei
la efort;

Complicatii ortopedice: contracturi, scoliozq, dificultati la urcat scari
sau ridicare de pe scaun;

Supravegherea complicatiilor respiratorii: tuse slabd, infectii
respiratorii frecvente, semne de hipoventilatie;

Monitorizarea cardiacd: palpitatii, dificultdti de respiratie, edeme
periferice (raportate neurologului/cardiologului).
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Evaluari periodice recomandate

Domeniu Frecventa Rolul medicului de familie

Notarea evolutiei starii

Control general si examinare La fiecare vizita sau cel putin
. . . generale, observarea
fizica trimestrial N
complicatiilor
Evaluarea nutritionala si
Greutate siTnaltime La fiecare vizita prevenirea complicatiilor
metabolice
e . . . Prevenirea infectiilor
Vaccinari si preventie Conform calendarului national

respiratorii

Semnalarea prompta a
Supraveghere complicatii Continua modificarilor catre echipa
multidisciplinara
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Gestionarea complicatiilor

Complicatii respiratorii
* Semne: tuse slabg, infectii respiratorii frecvente, hipoventilatie
nocturnd, oboseald usoarg,;
* Rol MF: monitorizare simptomaticd, inregistrarea frecventei
infectiilor, sesizarea pneumologului, coordonarea cu echipa pentru
ventilatie non-invazivd dacd este necesar.

Compilicatii cardiace
* Semne: palpitatii, dificultati respiratorii, edeme periferice;
* Rol MF: monitorizare clinicd, recomandarea consultului cardiologic
periodic, transmiterea informatiilor cardiologului, urmdrirea
respectdrii planului terapeutic

Complicatii ortopedice
* Semne: Contracturi musculare, scoliozg, dificultati in mobilitate;
* Rol MF: supravegherea progresiei, recomandarea kinetoterapiei,
colaborarea cu ortopedul pentru tratament sau adaptadri.

Complicatii nutritionale si metabolice
* Semne: Obosealq, crestere ponderald anormald, malnutritie;
* Rol MF: evaluare periodicd a greutdtii si indltimii, colaborare cu
nutritionist, recomandadrea suplimentelor sau adaptarea dietei.
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Colaborarea interdisciplinara

DMD necesitd colaborare intre multipli specialisti:

e Neurolog pediatru - confirmarea diagnosticului si monitorizarea
progresiei neurologice;

e Genetician - consiliere geneticd, recomandari pentru membrii
familiei;

e Cardiolog - supravegherea cardiomiopatiei;

* Pneumolog - evaluarea functiei respiratorii si ventilatie non-
invaziva;

* Kinetoterapeut sifizioterapeut - mentinerea mobilitatii i
prevenirea contracturilor;

. Dieteticianlnutri;ionist - recomanddri nutritionale personalizate;

e Psiholog/consilier - sprijin emotional si adaptare familiald;

e Asistent social - acces la resurse sociale si drepturi legale.

Medicul de familie trebuie sa fie punctul central de coordonare,
facilitdnd:

e comunicarea intre specialisti;

» accesul pacientului la investigatii si tratamente;

e actualizarea fisei pacientului cu recomandadrile fiecdrui
specialist;
consilierea familiei privind planul de ingrijire pe termen lung.
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Impreund pentru copii cu Duchenne

Recomandadri pentru medicul de familie:

Documentati toate observatiile si rezultatele analizelor in fisa
pacientului;

Semnalati orice schimbare rapidd a starii copilului;

pacientului;

Colaborati permanent cu familia pentru a asigura
continuitatea ingrijirilor.
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Comunicare si suport pentru familie

Comunicarea eficientd cu familia incepe prin claritate si simplitate.
Este important ca medicul sa foloseascd termeni accesibili si sa evite
jargonul medical complex, explicdnd pasii diagnostici, rolul
specialistilor si al echipei multidisciplinare. Ascultarea activa si
empatia sunt esentiale, iar recunoasterea emotiilor pdrintilor, fie cd
este vorba de fricq, tristete sau confuzie, contribuie la crearea unui
climat de incredere.

Informatiile trebuie oferite gradual, intr-un ritm adaptat familiei, pentru
a nu coplesi pdrintii. Repetitia si confirmarea informatiilor la fiecare
vizitd sunt importante, iar incurajarea familiei de a pune intrebdri si de
a nota aspectele esentiale consolideazd intelegerea si participarea
activd la procesul de ingrijire.

Gestionarea situatiilor dificile

In cazul unui diagnostic recent, este esential sd se acorde timp familiei
pentru a procesa informatia si a intelege implicatiile bolii.

In situatiile in care boala evolueazd rapid, medicul de familie trebuie sa
explice clar pasii urmatori, resursele disponibile si planul de
monitorizare a complicatiilor. Dacd apar conflicte sau neintelegeri intre
familie si scoald, medicul poate ghida padrintii catre consilierul scolar
sau asistentul social, facilitnd o rezolvare constructivd a situatiei.



ASOCIATIA

Rolul medicului in sprijinul psihologic

Medicul de familie are un rol important in orientarea familiei cdtre
sprijin psihologic. Este recomandat ca acesta sd indrume pdrintii si
copilul cdatre consilieri psihologici sau grupuri de suport, incurajand
dialogul cu alte familii care au trecut prin experiente similare.

De asemeneda, medicul trebuie sd observe semnele de stres sau
anxietate excesivd si sd intervind prompt, prin recomandarea
resurselor adecvate sau prin coordonarea cu specialistii din echipa
multidisciplinard.

Pregatirea unor fise sau ghiduri usor de inteles pentru pdrinti poate
usura comunicarea si poate creste increderea acestora in
recomanddrile medicale. In plus, includerea intrebdrilor frecvente si a
rdspunsurilor concise ajutd familia sd gestioneze mai bine provocdarile
zilnice.

Mentinerea unui contact constant cu familia, chiar si intre vizitele
programate, permite medicului sa raspundd rapid intrebdrilor urgente
si sG observe eventuale schimbadri in starea copilului. Este util ca
familia sd fie incurajatd sG documenteze observatiile, progresul si
simptomele noi, pentru ca monitorizarea sd fie completd si eficienta.
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Misiunea medicului de familie depdseste consultul
de rutind: presupune vigilentd, informare
permanentd si capacitatea de a identifica semnele
subtile ale bolilor rare. Aceastd responsabilitate este
esentiald pentru diagnosticarea timpurie,
prevenirea complicatiilor si pentru a oferi pacientilor
si familiilor lor sprijin real, continuu si integrat.




