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KASUTATUD LUHENDID
AFO - Ankle-foot orthosis ehk hiippeliigese-jala ortoos

CK - Creatine kinase ehk kreatiinkinaas

DAS - Dynamic arm support ehk diinaamiline kdetugi

DEC - Dystrophin expressing chimeric therapy ehk diistrofiini ekspressiooni kimédrne
teraapia

DMD - Duchenne muscular dystrophy ehk Duchenne'i lihasdiistroofia

EMG - Elektromiiograafia

FVC - Forced vital capacity ehk forsseeritud vitaalkapatsiteet

FVCI - Forced expiratory volume-one second ehk forsseeritud ekspiratoorne sekundimaht
MFM - Motor Function Measure

MFM D3 — Motor Function Measure Dimesion 3

NSAA - North Star Ambulatory Assessment

PMAS - Powered mobile arm support ehk elektriliselt litkkuv kietugi



SISSEJUHATUS

Lihasdiistroofiad on grupp périlikke haigusi, mille pdhitunnuseks on progresseeruv
lihasnorkus. Haigusel on 9 erinevat vormi, mis {iksteisest teatud tunnuste poolest erinevad.

Uheks levinuimaks vormiks on Duchenne’i lihasdiistroofia (Duchenne muscular
dystrophy ehk DMD), mis on oma varajase alguse ja kiire progresseerumise tottu koige
halvema kuluga lihasdiistroofia vorm. Lihasdiistroofiatel, sealhulgas DMD-1 puudub
pracgusel hetkel ravi. Ravi puudumise tottu on vaja leida teisi ldhenemisviise, mis aitaks
aeglustada haiguse progresseerumist, parandada elukvaliteeti ning leevendada haigusest
tulenevaid kaebusi ja stimptome.

Uheks oluliseks valdkonnaks antud eesmirgi tiitmisel on fiisioteraapia. Millised on need
fiisioterapeutilised sekkumised, mis on senimaani parimaid tulemusi andnud? Kuidas
mojutavad erinevad fiisioterapeutilised 1dhenemised DMD-ga patsiente?

Antud bakalaureuset6d koosneb kolmest osast. Esimene osa keskendub lihasdiistroofiate
ildiseloomustusele ja erinevate vormide kirjeldusele. Teine osa toost radgib DMD-st iildiselt
ning kolmas osa annab iilevaate haiguse fiisioterapeutilisest késitlusest.

Too koostamisel on kasutatud artikleid, mis périnevad jdrgmistest andmebaasidest:
PubMed, PEDro, Google Scholar ning ScienceDirect.

Too eesmidrgiks on anda lithike iilevaade lihasdiistroofiatest, pdhiliselt Duchenne’i

lihasdiistroofiast ning antud haigusega seonduvatest fiisioterapeutilistest meetoditest.

Mairksonad: lihasdiistroofiad, Duchenne’i lihasdiistroofia, DMD, fiisioteraapia

Keywords: muscular dystrophies, DMD, Duchenne muscular dystrophy, physiotherapy



1. LIHASDUSTROOFIAD

Lihasdiistroofiad on périlikud haigused, mis hdlmavad endas geenimutatsiooni, mis on
seotud lihaste terviklikkuse ja funktsioneerimise jaoks vajaliku valguga (Huml, 2015).
Valgulised molekulid on tihedalt seotud lihasraku membraanidega (Emery, 2002). Lihasraku
t06 on hdirunud, kui vajalik valguline molekul on muteerunud, seda on ebapiisavas koguses
voi puudub iildse (Huml, 2015).

Haigus avaldub lihaste degeneratsioonina, progresseeruva lihasndrkusena, lihaskiudude
atrofeerumisena ning mitmel juhul kroonilise v3i pideva lihaste ja kddluste lithenemisena
(Huml, 2015).

Lihasdiistroofiad mojutavad pohiliselt lihaskiudusid ja nende terviklikkust, kuid voivad
mojutada lisaks lihaskiududele veel teisi kudesid ja organeid (Huml, 2015).

Haigus avaldub pohiliselt kolmel erineval viisil 1) autosomaalne dominantne parandumine
2) autosomaalne retsessiivne parandumine 3) X-liiteline retsessiivne parandumine (Huml,
2015; National Institute of Neurological Disorders and Stroke, 2013). Mdnel juhul voib
esineda spontaanne mutatsioon, mida ei leita kummagi vanema geenidest ning antud defekt

voib edasi kanduda jargmistele pdlvkondadele (Huml, 2015).

1.1. Levimus

Theadom et al. (2014) on leidnud, et lihasdiistroofiate iileiildine esinemissagedus on 19.8-
25.1 100000 inimese kohta. Enamlevinumateks vormideks on miiotooniline lihasdiistroofia
(0.5-18.1:100000), DMD (1.7-4.2:100000) ning fatsioskapulohumeraalne lihasdiistroofia (3.2-
4.6:100000) (Theadom et al., 2014).

1.2. Erinevad vormid

Parast DMD avastamist 19. sajandil selgus, et esineb veel teisigi sarnaseid vorme (Huml,
2015).

Lihasdiistroofia vormid erinevad {iksteisest jargmiste tunnuste poolest: lihasnorkuse jaotus
ja ulatus; indiviidi vanus haiguse avastamisel; progresseerumise Kiirus; siimptomite tosidus
ning perekonna anamnees (Huml, 2015; Mercuri & Muntoni, 2013).

NINDS ehk National Institute of Neurological Disorders and Stroke (2013) andmete
pohjal on 9 pohilist lihasdiistroofia vormi, milleks on: DMD, Beckeri lihasdiistroofia,
kongenitaalne lihasdiistroofia, distaalne lihasdiistroofia, Emery-Dreifussi lihasdiistroofia,
fatsioskapulohumeraalne lihasdiistroofia, jdseme-vootme lihasdiistroofia, miiotooniline

lihasdiistroofia ning okulofariingeaalne lihasdiistroofia.



Kliiniliste siimptomite ilmumise algusaeg on vormidel erinev varieerudes siinnist kuni
lapse- voi tdiskasvanueani. Kongenitaalsel lihasdiistroofial ilmnevad esmased siimptomid
juba stinnihetkel voi esimestel elukuudel. Paljude teiste vormide korral, nagu DMD ja jéseme-
vOootme lihasdiistroofia, véljenduvad stimptomid alles pérast iseseisva konni kujunemist,
varajases vOi hilises lapseeas. Miiotoonilise ja fatsioskapulohumeraalse lihasdiistroofia korral
ei teki iseloomulikke siimptomeid enne tdiskasvanuiga. (Mercuri & Muntoni, 2013)
Lihasdiistroofiate vormid (tabel 1):

Kongenitaalne lihasdiistroofia — Antud vorm parandub autosomaalretsessiivselt ja sellega
kaasneb hiipotoonia ning lihasndrkus siinnil vai esimeste elukuude jooksul. Lihasnorkus ei ole
progresseeruv. Enamus lapsi on vdimelised toetusega seisma, kuid vihesed dpivad kdondima.
(Emery, 2002) Esineb mahajadamust motoorses arengus (Lovering et al.,, 2005).
Iseloomulikuks on vihesest liikumisest tekkinud kontraktuurid (Emery, 2002).

DMD - X-liiteline parilik haigus, mis avaldub varajases lapseeas. Lapsel esineb raskusi
jooksmisel ning hiljem trepist kdndimisel. Lihasndrkus esineb proksimaalsetes lihastes.
Haiguse 10ppfaasis on diagnoosi saanud patsientidel vaja ratastooli. Antud haigus holmab ka
hingamislihaste ja siidamelihase haaratust. (Flanigan, 2014)

Beckeri lihasdiistroofia — X-liiteline périlik haigus, mis on sarnane DMD-le, kuid haiguse
kulg on kergem. Haigus avaldub umbes 12 eluaastal, osa patsientidel hiljem. K&nnivoime
kadumine ilmneb tdiskasvanueas. (Flanigan, 2014) Eluiga on tavaliselt 40-50 eluaastat
(Emery, 2002).

Emery-Dreifussi lihasdiistroofia ~ —  Haigus  pédrandub  X-liiteliselt ~ vdi
autosomaaldominantselt ning avaldub tavaliselt lapseeas (Lovering et al., 2005). Koosneb
triaadist, mis algab kontraktuuridega Achilleuse kddluses, kiitinarliigeses ning posterioorsetes
tservikaallihastes (esmalt piiratud kaelafleksioon) (Emery, 2002; Mathews, 2003). Teiseks
ilmneb aeglaselt progresseeruv lihasnorkus (Emery, 2002), mis avaldub iilajisemetes
proksimaalselt ning alajasemetes distaalselt (Emery 2002; Lovering et al., 2005). Kolmandaks
tekib kardiomiiopaatia (Emery, 2002).

Distaalsel lihasdiistroofial on kaks erinevat vormi — hilise algusega autosomaalne
dominantne ning varajase algusega autosomaalne retsessiivne vorm. Nagu haiguse nimest
vilja tuleb, avaldub lihasnorkus distaalsetes lihastes. (Emery, 2002)

Fatsioskapulohumeraalne lihasdiistroofia on autosomaalse dominantse parandumisega
haigus (Emery, 2002; Lovering et al.,, 2005), mille korral on haaratud ndolihased ja
tilajasemete proksimaalsed lihased, sealhulgas abaluid stabiliseerivad lihased, mis avaldub
abaluude viljavolvumises ja nende anterioorses kaldes. Lisaks voivad olla haaratud distaalsed

lihased, mille puhul avaldub lihasnorkus astimmeetriliselt. Lihasnorkust esineb ka silmi
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timbritsevates lihastes nagu musculus orbicularis oculi. (Lovering et al., 2005) V6ib esineda
silma vorkkestal paiknevate veresoonte haigestumist ja kuulmishdireid (Emery, 2002).
Haiguse progresseerumine on aeglane (Lovering et al., 2005).

Okulofariingeaalne lihasdiistroofia péarandub autosomaaldominantselt (Lovering et al.,
2005). Haigus avaldub tavaliselt kolmandas elukiimnendis haarates esmalt ekstraokulaarseid
lihaseid ja seejdrel lilemisi ndolihaseid (Emery, 2002). Siimptomiteks on silmalau ptoos ning
progressiivne diisfaagia (Mathews, 2003). Eelnevalt mainitud siimptomitele jargneb pea- ja
kaelalihaste haaratus (Emery, 2002).

Jaseme-vootme  lihasdiistroofia vormil esineb nii  autosomaaldominantset  kui
autosomaalretsessiivset parandumist (Lovering et al., 2005). Esineb 15 erinevat alaliiki
(Emery, 2002). Haigus voib alguse saada lapseeas, kuid tdendolisemalt avaldub hilises
noorukieas vOi varajases tdiskasvanueas. Antud vormi puhul mdjutab lihasnorkus iila- ja
alajasemete proksimaalseid lihaseid. (Lovering et al., 2005) Mitmete tiitipide puhul on
haaratud siidamelihas ning sellest tulenevalt v3ib esineda kardiaalseid haigusi. (Emery, 2002).

Miiotoonilist lihasdiistroofiat esineb 2 liiki, millel on kokku 4 alaliiki (Emery, 2002).
Modlemad vormid paranduvad autosomaaldominantsel viisil (Lovering et al., 2005). Kliiniline
pilt varieerub erinevatel liikidel (Emery, 2002; Turner & Hilton-Jones, 2010), kuid 1. vormi
puhul on haaratud distaalsed lihased ning 2. vormi puhul proksimaalsed lihased (Lovering et
al., 2005). Uldiselt iseloomustab antud lihasdiistroofiat miiotoonia, aeglaselt progresseeruv
lihasnorkus, slidame juhteteede héired, valu, perifeerne neuropaatia, lauba kiilanemine,
katarakt ning hdired endokriinndarmete t60s (Lovering et al., 2005). Voib esineda diisartriat
(Emery, 2002). Néolihaste ndrkust esineb mdlema vormi puhul, kuid iseloomulikku V-
kujulist tilahuult esineb ainult kongenitaalsel miiotoonilisel lihasdiistroofial (Emery, 2002;

Turner & Hilton-Jones, 2010).



Tabel 1. Erinevad lihasdiistroofia vormid (Emery, 2002; Flanigan, 2014; Lovering et al., 2005;
Mercuri & Muntoni, 2013)

Lihasdiistroofia Parandumine Siimptomite avaldumine Lihaste haaratus
vorm
Kongenitaalne Autosomaalretsessiivne Stinnimomendil voi Uldine lihaste
lihasdiistroofia esimestel elukuudel haaratus
Duchenne'i X-liiteline Varajases lapseeas Proksimaalsed
lihasdiistroofia lihased
Beckeri X-liiteline Teismeeas vai hiljem Proksimaalsed
lihasdiistroofia lihased
Emery-Dreifussi X-liiteline ja Lapseeas Ulajdsemete
lihasdiistroofia  autosomaaldominantne proksimaalsed
ning alajisemete
distaalsed lihased
Distaalne Autosomaaldominantne ~ Autosomaaldominantse Distaalsed
lihasdiistroofia ja autosomaalretsessiivne  vormi korral avalduvad lihased

stimptomid hiljem kui
autosomaalretsessiivse
vormi korral
(tdiskasvanueas vs lapseeas)

Fatsioskapulo- Autosomaaldominantne Téiskasvanueas Néolihased,
humeraalne ilajasemete
lihasdiistroofia proksimaalsed
lihased, abaluid
stabiliseerivad
lihased, monel
juhul ka
distaalsed lihased
Okulo- Autosomaaldominantne 30. eluaastates Ekstraokulaarsed
fariingeaalne lihased, tilemised
lihasdiistroofia néolihased,
kaelalihased.
Jiseme-vootme Autosomaaldominantne Varieerub sdltuvalt vormist: Ula- ja
lihasdiistroofia ja autosomaalretsessiivne  v0ib avalduda lapseeas, alajdsemete
kuid tdendolisemalt hilises ~ proksimaalsed
noorukieas v0i varajases lihased.
taiskasvanueas
Miiotooniline  Autosomaaldominantne Téiskasvanueas Uhe vormi puhul
lihasdiistroofia distaalne
lihasnorkus, teise
vormi puhul
proksimaalne




1.3. Diagnoosimine ja ravi

Kahtluse teatud tiilipi lihasdiistroofia olemasolule annab kliiniliste siimptomite esinemine
ning voimalik seos périlikkusega (Mercuri & Muntoni, 2013).

Lihasdiistroofiatel puudub ravi ning seetottu on oluline haiguse varajane diagnoosimine
(Mercuri & Muntoni, 2013). Diagnoos pohineb hoolikalt 1dbiviidud kliinilisel uuringul, et
selgitada vélja lihasdiistroofia pohitiilip ning sellele jargnevatel laboratoorsetel uuringutel
(Emery, 2002).

Koikidel lihasdiistroofiatel ei esine valgu puudusele iseloomulikke ndhtusi ning seetottu
on geneetilise defekti viljaselgitamine vdga oluline (Mercuri & Muntoni, 2013).
Fatsioskapulohumeraalse lihasdiistroofia diagnoosimine geneetilise testiga on vdimalik 98%-
lise tdendosusega (Lovering et al., 2005). Geneetilise ndustamise jaoks on vajalik tédpne
geneetiline diagnoos (Mercuri & Muntoni, 2013).

Seerumi kreatiinkinaasi (creatine kinase ehk CK) kontsentratsiooni moddtmine on
diagnostiline test, mida kasutatakse raskemate lihasdiistroofia vormide puhul, millele on
iseloomulik  korgenenud CK  kontsentratsioon (Emery, 2002). Kuid ainult CK
kontsentratsiooni alusel ei saa haigust diagnoosida, sest isegi 10 korda normaalvairtusest
korgem CK tase ei tdenda kindlalt lihasdiistroofiat ning samamoodi ei vélista normaalne CK
védrtus lihasdiistroofiat, sest osa lihasdiistroofia vormide puhul, nagu Ullrichi kongenitaalne
lihasdiistroofia ja fatsioskapulohumeraalne lihasdiistroofia, on CK kontsentratsioon
normipérane (Mercuri & Muntoni, 2013).

Elektromiiograafia (EMG) meetod on oluline tdendamaks lihasdiistroofia miiopaatilist
iseloomu ning vélistamaks lihasndrkuse neurogeenseid pohjuseid (Emery, 2002). EMG voib
olla abiks miiotoonilise lihasdiistroofia tuvastamisel, kuid antud meetodil on madal védirtus
panemaks diagnoosi korgenenud CK-ga patsientidele (Mercuri & Muntoni, 2013).

Lihaste histoloogilistelt preparaatidelt voib leida lihasdiistroofiatele iseloomulikke
tunnuseid — lihaskiudude suuruse varieerumine, lihaskiu nekroos, makrofaagide suurenenud
osakaal, lihasrakkude asendumine rasv- ning sidekoega, mononukleaarsete rakkude arvu
suurenemine lihastes ja iimbritsetud vakuoolid (rimmed vacuoles) (Emery, 2002).

Uheks pdhiliseks diagnoosimise meetodiks on immunohistokeemiline uuring, mille puhul
kasutatakse teatud antikehasid hindamaks valguliste molekulide taset ning lokalisatsiooni
(Emery, 2002; Mercuri & Muntoni, 2013). Lisaks aitab WB analiiiis (western-blot analysis)
kalkuleerida valguliste molekulide hulka ning seeldbi tuvastada esmast proteiinidefekti ning
suunata geneetilise testimise juurde (Mercuri & Muntoni, 2013).

Lihasdiistroofiatel puudub kindel ravi (Mercuri & Muntoni, 2013). Patsientide ravikasitlus

on kohati varieeruv ning soltub indiviidide pdhidiagnoosist ning vormi tdsidusest (Emery,
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2002).
Kasutusel on palliatiivne ravi (Brandsema & Darras, 2015), mille eesmérgiks on
patsientide elukvaliteedi parandamine (WHO, 2017). Palliatiivne ravi keskendub suuresti

siimptomaatilisele ravile ning haiguse voimalikult kerget kulgu soodustavatele ldhenemistele

(WHO, 2017).
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2. DUCHENNE'l LIHASDUSTROOFIA
DMD on pirilik X-liiteline retsessiivne haigus (Weichbrodt ef al., 2017), mis on

pohjustatud mutatsioonidest diistrofiini geenis (Nowak & Davies, 2004). Geenitestidest on
selgunud, et 70%-il juhtudest on tegemist diistrofiini geeni deletsiooniga, 6%-il
duplikatsiooniga ning iilejdédnud juhtudel esineb punktmutatsioone (Bushby et al., 2005).
Diistrofiini geen on inimese genoomis suurim ning kodeerib valk diistrofiini (Nowak &
Davies, 2004).

Mutatsioonide esinemise tdttu puudub inimese kehas diistrofiini valk (Flanigan, 2014).
Diistrofiini puudusel on lihasmembraan kahjustuste tekkimisele vastuvdtlikum ning seelébi
tekivad lihaskiududes re- ja degeneratsioonid, mis resulteerub lihaskiudude asendumises side-
jarasvkoega (Flanigan, 2014).

Diistrofiin on 427 kDa suurune valk, mida leidub skeleti- ja stidamelihaskoe lihaskiudude
plasmamembraani tsiitoplasmaatilisel pinnal (Lovering et al., 2005). Diistrofiini funktsiooniks
on lihaskontraktsiooni ajal sarkolemmile mehaanilise stabiilsuse tagamine (Petrof ef al., 1993)
jaotades laiali lihaskontraktsiooni ajal tekkivaid mehaanilisi joude laiemale membraani alale
ning 14bi membraani ekstratselluaarsele maatriksile (Ibraghimov-Beskrovnaya et al., 1992).

Ekstratsellulaarse maatriksi olemasolu tottu toimub lihasrakkude paranemine pérast
kahjustust (Ibraghimov-Beskrovnaya et al., 1992). Diistrofiini puudusel hdirub sarkolemmi ja
ekstratsellulaarse maatriksi vaheline interaktsioon (lbraghimov-Beskrovnaya et al., 1992),
sarkolemm muutub hapraks ning pole voimeline enam taluma normiparase
lihaskontraktsiooniga kaasnevat pinget (Petrof et al., 1993). Sarkolemmi ja ekstratsellulaarse
maatriksi vahelise iihenduse hdirumise tottu on lihaskiud vastuvotlikumad vigastuste
tekkimisele ning pole enam vodimelised paranema (Ibraghimov-Beskrovnaya et al., 1992).
Tekkiv membraanikahjustus viib intratsellulaarse Ca”* tdusuni, mis omakorda aktiveerib
proteaase, mis resulteerub lihaskiudude surma vai nekroosiga (Lovering et al., 2005).

Miiofibrillide regeneratsioon, mis on loomulikuks néhtuseks tervete skeletilihaste
kahjustuse jargselt, esineb DMD-ga patsientide esimestel eluaastatel, kuid patsientide
vananedes mehhanism kaob (Lovering et al., 2005). Tulemuseks ongi progresseeruv
lihasnorkus ning lihaste atrofeerumine (Emery, 2002).

Nime on haigus saanud Prantsuse neuroloogi jirgi, kes andis mérkimisvddrse panuse
DMD avastamisse 1861. aastal ilmunud raamatuga “Paraplegie hypertrophique de [’enfance
de cause cerebrale” (Duchenne 1868; Huml, 2015).
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2.1. Haiguse avaldumine ja levimus

DMD on X-liiteline retsessiivne haigus (Flanigan, 2014). Retsessiivsed geenid X-
kromosoomis mojutavad mees- ja naissugu erinevalt (Germain, 2006). Kuna diistrofiini geen
paikneb X-kromosoomis, siis esineb DMD peamiselt meessoo hulgas (Aartsma-Rus et al.,
2016). Muteerunud X-liiteline retsessiivne geen mdjutab meesugu, sest Y-kromosoomi geenid
erinevad X-kromosoomi geenidest ning teist X-kromosoomi, mis kompenseeriks muteerunud
geeni, ei esine (Germain, 2006). Seevastu naissoost isikutel, kes parivad iihe muteerunud
geeniga X-kromosoomi, ei arene DMD, sest nad pédrivad lisaks teise terve X-kromosoomi
oma isalt. Naistel avaldub haigus juhul kui teine X-kromosoom on defektne inaktivatsiooni
v0i kromosoomi anomaalia tottu. (Mathews, 2003)

Romitti ef al. (2015) on leidnud, et USA-s on DMD levimus 1.38 10 000 meesoost isiku
kohta vanuses 5-24 eluaastat. DMD-d diagnoositakse 3 korda rohkem kui Beckeri
lihasdiistroofiat. (Romitti e al., 2015)

2.2. Haiguse kulg ja siimptomid

DMD diagnoosiga patsiendid jouavad arsti vastuvotule tavaliselt 2-5 aasta vanuselt
(Flanigan, 2014). Diagnoosi saavad lapsed keskmiselt 5 aasta vanuselt, kuigi esmased
simptomid ilmnevad paar aastat varem. CK taseme, mis on iikks DMD diagnoosimise
meetodiks, esmane tdus ilmneb umbes 4.7 aasta vanuselt. (Ciafaloni et al., 2009)

Lastel esineb motoorse arengu mahajddmust erinevatel tegevustel, nagu istumine,
roomamine, seismine ja kondimine (Cyrulnik et al., 2007). Esimesed sammud ja
kondimisoskuse kujunemine toimub umbes 18-kuuselt (Parker et al., 2005). Esmaseks
ndhtavaks stimptomiks on ebatavaline kdnnimuster (Flanigan, 2014). Iseloomulik on paterdav
konnak ja varvastel kondimine (Parker et al., 2005). Varvastel kondimise tottu satuvad lapsed
enne haiguse diagnoosimist fiisioterapeutide voi ortopeedide vastuvotule (Flanigan, 2014).
Lapsed opivad kiill kondima, kuid pidevalt siiveneva lihasndrkuse tdttu kaotavad esimese
eludekaadi I0pus vOi teismeea alguses kondimisvoime (Mercuri & Muntoni, 2013).
Abivahendita konnivoime sdilib umbkaudu 10-aastaseni ning ratastoolist sdltuvaks jadvad
lapsed keskmiselt 11 aasta vanuselt (7-13 eluaastat) (Parker et al., 2005).

DMD-ga patsientidel esineb rohkem motoorse ja kognitiivse arengu mahajidmust kui
nende ldhisugulastel. Kognitiivsetest oskustest esineb raskusi esimese sOna iitlemisega ning
lausete moodustamisega. (Cyrulnik et al., 2007)

Pdhiliseks kliiniliseks stimptomiks on proksimaalne lihasndrkus (D'Angelo et al., 2009),
mis véljendub raskuses sooritada teatud tegevusi, nagu treppidel kondimine, hiippamine ning

porandalt piistumine (Flanigan, 2014). Haiguse pddejatel esineb Gower'si manddver
12



(Flanigan, 2014), mis avaldub keskmiselt 5. eluaastal (1.5-7 eluaastat) (Parker et al., 2005).

Lihasjoud suureneb 6.-7. eluaastani, millele jirgneb funktsionaalne platoo 1-2 aastat enne
lihasndrkuse siivenemist ning ratastooli sattumist (Flanigan, 2014). Manuaalse lihastestimise
pdhjal on leitud, et kdige ndrgemaks lihaseks on musculus iliopsoas (D'Angelo et al., 2009).

Haigust siivendab veelgi progressiivne respiratoorse funktsiooni halvenemine ning
kardiomiiopaatia arenemine (Birnkrant et al., 2016; Flanigan, 2014). 90%-il juhtudest saabub
surm respiratoorsete komplikatsioonide ning 10%-il kardiaalsete probleemide tottu (Bushby
et al., 2005). Oodatav eluiga on vaatamata paranenud ravile ja uutele 1dhenemistele lithike
jaades 20-30 eluaasta vahele (Birnkrant et al., 2016).

Uheks viga iseloomulikuks siimptomiks on sdirelihaste pseudohiipertroofia (Duchenne,
1868), mida iseloomustab lihaskoe asendumine side- ning rasvkoega (Flanigan, 2014).

Suureks probleemiks on liigeste kontraktuurid, mis piiravad liigeste funktsiooni ning
seeldbi suurendavad veelgi lihasnorkust, sest lihase jou genereerimise vdime on seotud lihase
pikkusega (Lovering et al., 2005). Iseloomulikuks on just kannakoddluse jiikus ja
kontraktuurid (Flanigan, 2014).

Liilisamba seisukohalt esineb moddukat lordoosi ja skolioosi (Flanigan, 2014; Parker et
al., 2005). Musculus gluteus maximuse norkus ja pinges puusapainutajad viivad
lumbaallordoosi ja anterioorse vaagnakalde tekkeni (D'Angelo et al., 2009). Skolioos tekib
tavaliselt puberteedieas kasvuspurdi ajal (Koumbourlis, 2006) vdi kdnnivdime kaotamisel ja
ratastooli sattumisel (Archer et al., 2016). Skolioosi (eriti just liilisamba torakaalosas)
progresseerumine  limiteerib  hingamislihaste t60vdoimet ning mojub negatiivselt
respiratoorsele funktsioonile (Koumbourlis, 2006).

DMD patsientidel on staatilise ja diinaamilise tasakaalu hdireid ning seetottu on neil
raskem sooritada tasakaalu noudvaid harjutusi (Alkan et al., 2017). Tasakaaluhdireid
kompenseeritakse lilhenenud sammupikkuse ja suurenenud sammulaiusega (D'Angelo et al.,
2009).

Konnianaliitisil on leitud, et DMD patsientidel esineb suurem puusaliigese fleksioon
hoofaasi 10ppfaasis, deviatsioonid pdlveliigeses toefaasi algkontakti ning keskseisu ajal,
ebapiisav  polveliigese fleksioon, {lemddrane plantaarfleksioon hiippeliigeses ning
puusaliigese abduktsioon kogu hoofaasi viltel (D'Angelo et al., 2009).

Lisaks eelnevalt mainitud problemaatikale esineb korvalekaldeid ka orofatsiaalses
funktsioonis (Botteron et al., 2009). K&ik orofatsiaalse funktsiooniga seotud jou véartused on
DMD patsientidel vidiksemad kui tervetel inimestel (Botteron et al., 2009). Naiteks on
posterioorne hammustamisjoud mérgatavalt vdiksem kui kontrollgrupil (145.5 vs 429.2)

(Botteron et al., 2009). Raskused hammustamisel vdivad vdhendada patsientide sd6giisu,
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tekitada vasimust s60mise ajal ning pdhjustada toitainete puudust (Nozaki et al., 2010).

Valu on véga levinud probleem DMD patsientidel ning tihtipeale ei podrata sellele
piisavalt tdhelepanu (Zebracki & Drotar, 2008). Zebracki & Drotar (2008) uuringus selgus, et
kdige enam esineb valu alaseljas, alajasemetes ning liilisamba ja puusa piirkonnas. Valu
esineb iildjuhul korra nddalas, kestab alla paari tunni ning on olemuselt leebe kuni moddukas.

Valuga kaasneb viike kuni moddukas emotsionaalne héiritus. (Zebracki & Drotar, 2008)

2.3. Ravikisitlus

Lihasdiistroofiatel puudub kindel ravi ning seetdttu on varajane patsientide tuvastamine
vaga oluline voimaldamaks kiiret sekkumist (Mercuri & Muntoni, 2013). Praegusel hetkel
pohineb ravikésitlus siimptomaatilisel ning sdilitaval ravil (Walter & Reilich, 2017), kuid
pidevalt tootatakse vélja uusi raviviise.

Pohiliseks eesmérgiks on haiguse progresseerumise aeglustamine, funktsionaalse
voimekuse sdilitamine ning eakohastes tegevustes osalemise voimaldamine (Townsend et al.,
2016). Viahemolulised pole ka jou ja kdnnivdime sdilitamine; steroidravi komplikatsioonide,
milleks voivad olla ilekaalulisus, hilinenud puberteet, osteoporoos ning kataraktid,
minimeerimine; muude vdimalike komplikatsioonide ennetamine; kukkumiste ja nendest
tulenevate traumade viltimine; ventilatoorse funktsiooni siilitamine voimalikult heal tasemel;
kardiomiiopaatia profiilaktika ja ravi; skolioosi véltimine ja ravi; sobiliku koolikeskkonna
kujundamine ning perekondlike stressoritega tegelemine (Flanigan, 2014).

Kisitlus on multidistsiplinaarne ning hdlmab paljude valdkondade spetsialistide koost6dd,
nagu neuroloog, taastus(ravi)arst, kardioloog, pulmonoloog, fiisioterapeut, tegevusterapeut
ning dieediarst. Lisaks on oluliseks liiliks endokrinoloog, ortopeed ja sotsiaaltdodtaja.
(Flanigan, 2014)

Uha enam tegeletakse tiivirakkudel pdhinevate teraapiatega, mis vdivad tulevikus viiga
lootustandvaid tulemusi saavutada (Sienkiewicz et al., 2015). Kasutusel on ka geeniteraapia,
mis hdlmab eksoni vahele jétmist ja stopkoodonite alla surumist (Sienkiewicz et al., 2015).
Siemionow et al. (2018) on leidnud, et diistrofiini ekspressiooni kiméddrne (Dystrophin
expressing chimeric ehk DEC) teraapia vOib olla potentsiaalseks teraapiaviisiks DMD
patsientidel. Diistrofiini puudusega hiirtega tehtud uuringutest selgus, et kahe normaalse
inimdoonori ja normaalse + DMD inimdoonori miioblastide kasutamisel taastus hiirte
diistrofiini  hulk, mis korreleerus markimisvddrses lihasjou, kontraktsioonivdime ning
vasimuse talumise tdusus (Siemionow et al., 2018).

Laialdaselt on kasutusel gliikokortikoidid. On leitud, et gliikokortikoidide pikaajalisem

(>1 aasta) kasutamine pidurdab funktsionaalsete tegevuste halvenemise progresseerumist
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(McDonald et al., 2017). Pohiliselt on kasutusel deflazacort ning prednisone (Biggar et al.,
2006). Deflazacorti kasutavatel patsientidel sdilib litkumisvdime 3-5 aastat kauem kui mitte
kasutajatel (Biggar et al., 2006).

Sobilike ravimeetmete valimine vdoimaldab pikendada patsientide eluiga ning parandada

nende elukvaliteeti (Brandsema & Darras, 2015).
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3. DUCHENNE’I LIHASDUSTROOFIA FUSIOTERAPEUTILINE
KASITLUS

3.1. Fiisioterapeutiline lihenemine

DMD fiisioterapeutilise kisitluse eesmirgiks on funktsionaalse vdimekuse languse
aeglustamine, mis on vajalik nii igapidevatoimingutega hakkama saamiseks kui elukvaliteedi
séilitamiseks (Jansen et al, 2013). Oluline on siilitada posturaalset siimmeetrilisust ning
tegeleda kontraktuuride tekkimise ja nende progresseerumise véltimisega (Townsend et al.,
2016).

Fiitisiline aktiivsus on oluline lihasatroofia progresseerumise aeglustamiseks,
kontraktuuride véltimiseks ning motoorse funktsiooni séilitamiseks, mis omakorda aeglustab
vOi hoiab dra sekundaarsete probleemide tekkimist, milleks on inaktiivsusest tingitud
lihasatroofia ning iilekaal (Vry et al., 2013).

Praeguste tdoenduspohiste uuringute pohjal leiab soovitusi treenimiseks, kuid konkreetsed
ja spetsiifilised parameetrid, nagu treeningu sagedus, intensiivsus ning kestus on siiani tdpselt
teadmata (Lovering ef al., 2005; Vry et al., 2013). Sellest hoolimata on fiisioteraapia ja pidev
treenimine vajalik (Vry et al., 2013). Mdddukat fiiiisilist aktiivsust tuleks harrastada mitu
korda nidalas, voimalusel igapédevaselt (Vry et al., 2013). Vry et al. (2013) leidsid, et
patsiendid tolereerisid hésti vibratsioonitreeningut, kuid aktiivsuseks voib olla ka moni muu
meelepdrane fliisilise aktiivsuse vorm.

Teraapiad peavad olema planeeritud indiviidist ldhtuvalt (Birnkrant ef al., 2016).

Politano et al. (2017) poolt Itaalias 1dbi viidud wuuringust selgus, et 502-st
lihasdiistroofiaga patsiendist, kellest 66%-il esines DMD, 351-1 (70%) oli rehabilitatsiooniga
seotud protseduuridest ja tegevustest kasu. Koige sagedasemaks protseduuriks oli
fiisioteraapia, millele jérgnes respiratoorne rehabilitatsioon ning assisteeritud mehaaniline
ventilatsioon (Politano ef al., 2017).

Isegi kui tulevikus arendatakse vélja lihasdiistroofiate ravimiseks geeniteraapiad, siis

fiisioteraapia jadb viga oluliseks osaks raviplaanist (Lovering et al., 2005).

3.2. Fiisioteraapia kittesaadavus

Rodger et al. (2015) viisid 13bi uuringu erinevate riikide (Uhendkuningriigid, Saksamaa,
Taani ja Ida-Euroopa riigid) DMD patsientide seas saamaks informatsiooni ravi
kittesaadavuse ja elukvaliteedi kohta. Uuritavaid oli kokku 1062. (Rodger et al., 2015)

Ainult 21.4% Uhendkuningriikide tiiskasvanutest on saanud professionaalset

fiisioteraapiat ning ainult 4.8% sai iganddalaselt iile 60 minuti fiisioteraapia teenust. Ule
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poolte uuritavatest inglastest (64.3%) on saanud haiguse jooksul fiisioteraapiat, kuid praegusel
hetkel nad antud teenust ei saa. Selgus, et teiste riikide patsientidele vdimaldatakse
fiisioteraapiat rohkem: 93.2% sakslastest, 87.8% taanlastest ning 51.3% idaeurooplastest sai
flisioteraapia teenust. Iganddalaselt iile 60 minuti sai teenust 74.3% sakslastest, 36.6%
taanlastest ning 38.5% idaeurooplastest. (Rodger et al., 2015)

Lastele on fiisioteraapia Uhendkuningriigis kittesaadavam kui tiiskasvanutele — 55%
uuritavatest vastas, et saab professionaalset fiisioteraapia teenust, kellest 18.1% saab
iganéddalaselt {ile 60 minuti. Kiisitlusest selgus, et Saksamaal, Taanis ja Ida-Euroopa riikides
on lastele fiisioteraapia kittesaadavam kui Uhendkuningriigis. 91.8% Saksa, 93.3% Taani ja
73.5% Ida-Euroopa lastest saab fiisioteraapiat. Iganddalaselt rohkem kui 60 minutit
fiisioteraapiat said 55.8% Saksa, 53.5% Taani ning 53.8% Ida-Euroopa lastest. (Rodger et al.,
2015)

3.3. Veeteraapia

Hiidroteraapial on minimaalne negatiivne mdju kahjustunud lihastele, sest vees liigutusi
sooritades viheneb ekstsentrilise lihastoo vajadus (Lovering et al., 2005). Vesi mdjutab teatud
omadustega (ujuvus, keharaskuse vdhendamine) liigeseid, védhendades neile mojuvat
koormust ning seeldbi leevendades valu ja parandades liigesliikuvust (Becker, 2009). Lisaks
soodustab ja fasiliteerib vesikeskkond aktiivseid liigutusi (Silva ef al., 2012).

Vesiravi on madala kuni mddduka intensiivsusega ning seetdttu ei pohjusta lilekoormust,
mis voiks DMD patsientidele halvasti mojuda (Silva et al., 2012).

Derikvandi & Kaviyaniniya (2017) wuurisid vesiravi mdju lihasjoule erinevate
lihasdiistroofia vormide korral. Vesiravi koosnes 10-minutilisest soojendusest, mis hdlmas
erinevaid konnivariatsioone; 10-15 minutilisest pohiosast, kuhu kuulusid spetsiaalsed
lihasjouharjutused; 10-15 minutilisest ujumise juurdeviivatest harjutustest; S-minutilisest
16puosast, kuhu kuulusid taastavad ning 160gastavad harjutused. Sekkumise kestuseks oli 8
néddalat, mis koosnes 24-st vesiravi sessioonist. Tulemused olid positiivse diinaamikaga ning
uuringugrupi lihasjoud paranes mérkimisvaérselt (lihasjoud hinnatud diinamomeetriga: enne
sekkumist 12.22 + 2.75, pérast sekkumist 16.67 + 1.03) vdorrelduna kontrollgrupiga (enne
sekkumist 13.10 + 1.17, parast sekkumist 12.10 & 2.42). (Derikvandi & Kaviyaniniya, 2017)

Hiidroteraapia  liksikjuhtumi  analiiiisil  leiti, et ratastooliga liikkumiseks ja
manddverdamiseks kulunud aeg véhenes peale 10-korralist 60-minutilist teraapiasessiooni.
Samas véhenesid respiratoorse funktsiooniga seotud vairtused, mida voib seostada haiguse

progresseerumisega toimuva kopsufunktsiooni halvenemisega ratastooli sattudes. (Silva et al.,

2012)
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Eelnevalt mainitust voib jareldada, et vesikeskkond on DMD patsientidele ohutu ning on
lootust, et see mdjub patsientide lihasjdule ning funktsionaalsusele positiivselt.
Konkreetsemate soovituste (teraapia kestus, harjutuste iseloom jne) vilja tootamiseks oleks
vaja labi viia rohkem ning suurema uuringurithmaga sekkumisi. Senimaani on teostatud vihe

uuringuid nii DMD kui ka teiste lihasdiistroofia vormide kohta.

3.4. Hingamisteraapia

Respiratoorse  funktsiooni  halvenemine ja  komplikatsioonide tekkimine on
surmapdhjuseks 90%-il patsientidest (Bushby et al., 2005) ning sellest tulenevalt vdivad
paremat kopsufunktsiooni tagavad teraapiavotted pikendada DMD patsientide eluiga
(Birnkrant et al., 2016). Eelkdige on tdhusad votted, mis aitavad véljutada sekreeti ning
tagavad mehaaniliselt assisteeritud ventilatsiooni siinkroonis patsiendi enda dige
hingamismustriga (Birnkrant et al., 2016).

Rodrigues et al. (2014) uurisid jooga hingamisharjutuste mdju 6-14 aastaste DMD
diagnoosiga patsientide hingamisfunktsioonile. Sekkumine kestis 10 kuud ning igapaevaselt
sooritati etteantud hingamisharjutusi 3 seeriat (Rodrigues et al., 2014).

Sooritatud hingamisharjutused olid: kapalabhati (nina kaudu véljahingamine, millele
jargnes jouline kohu- ja puusavodtmelihaste kontraktsioon ning peale mida tuli passiivne
sissehingamine, mis tekkis eelnevalt kontraktsioonis olnud lihaste 160gastumisele), uddiyana
(apnoele eelnenud forsseeritud viljahingamine, millele jirgnes rindkere laienemine, mis
saavutati ilma sissehingamiseta, ja kori sulgemine), agnisara (forsseeritud viljahingamisele
jargnev apnoe koos maksimaalse lihaste kontraktsiooniga, millele jargneb sissehingamine
lihaste 16dvestumisega). (Rodrigues et al., 2014)

Antud hingamisharjutustel on monevorra erinev funktsioon. Kapalabhati vdimaldab
treenida véljahingamislihaseid, siis kui sissehingamislihased on 160gastunud. Uddiyanal ja
agnisaral on treeniv efekt sissehingamislihastele, sealhulgas mdjub wuddiyana pdhiliselt
interkostaalsetele hingamislihastele ning agnisara diafragmale. (Rodrigues et al., 2014)

Esimese 3 kuu jooksul sooritati ainult kapalabhatit, igas seerias oli 120 kordust. 3 kuu
pérast lisandus uddiyana hingamisharjutus, mille liks seeria koosnes 10 kordusest. 6 kuud
pérast uuringu algust lisandus kahele eelmisele hingamisharjutusele agnisara, mida sooritati
iihes seerias 5 korda. (Rodrigues et al., 2014)

Tulemusi vorreldi vanuse ja soo pohjal vilja arvutatud ennustatava vaartusega (Rodrigues
etal., 2014).

Forsseeritud vitaalkapatsiteedi (FVC) tulemus ennustatavast viartusest oli uuringu alguses

82.3 + 18.6% ning 10 kuu moddudes 90.3 + 22.5% (p=0.02). Forsseeritud ekspiratoorse
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sekundimahu (FEV1) tulemus ennustatavast vaartusest oli uuringu alguses 83.8 = 16.6% ning
10 kuu moddudes 90.1 £+ 17.4% (p=0.04). (Rodrigues et al., 2014)

Suur osa patsientidest (82.6%) on vdimelised dppima sooritama jooga hingamisharjutusi.
Kopsufunktsiooni on voimalik parandada 10-kuulise jooga hingamisharjutuste sooritamisega,
mida tdestab mérkimisvdarne FEV1 ja FVC paranemine (Rodrigues ef al., 2014).

Sarnaseid tulemusi FVC véértuse paranemise kohta on leidnud ka Takaso et al. (2010).
Treeningtsiikkel oli vorreldes joogaharjutustega liihem ning kestis 6 nddalat, mille jooksul
sooritati igapdevaselt kopsufunktsiooni parandavate aparaatidega hingamisharjutusi, 3*15
kordust. Sekkumise alguses oli FVC keskmiseks vidirtuseks 21.6% ning peale 6-nidalast
treeningut oli vdartus tdusnud 26.2%-le normatiivist. (Takaso et al., 2010)

Erinevate hingamisharjutustega on voOimalik mojutada patsientide respiratoorset
funktsiooni ning sellega seotud véirtusi. Oluliseks faktoriks tundub olevat igapdevane

treenimine.

3.5. Lihasjou- ja vastupidavustreening

Jansen et al. (2013) viisid 1dbi uuringu saamaks teada assisteeritud jalgrattasdidu-
treeningu moju DMD patsientide funktsionaalsele voimekusele. Osalejateks olid patsiendid,
kes olid kondimisvdime 10ppfaasis vOi ratastoolis, aga uuringu jaoks piisavalt hea
kdefunktsiooniga. Uuringust jdid vélja alla 6-aastased patsiendid ning need, kelle
liikkumisaktiivsus soltus teatud haigusest (niiteks kardiomiiopaatia). (Jansen et al., 2013)

Uurimisgrupis oli 17 patsienti, kellest 8 olid vdimelised kdndima ning 9 oli ratastoolis.
Kontrollgruppi kuulus 13 inimest, kellest 10 liikus iseseisvalt ning 3 oli ratastoolis.
Uurimisgrupile rakendati 24 nddala jooksul 5-1 korral nddalas 15-minutilist jalgade ja kéte
treeningut assisteeritud jalgrattal. Kontrollgrupp sai tavapérast ravi, mille alla kuulus ka
flisioteraapia. (Jansen et al., 2013)

Tulemuseks oli see, et Motor Function Measure (MFM) testi skoor jdi uurimisgrupil
stabiilseks, kuid langes kontrollgrupil. Assisteeritud jalgrattasdit hoidis dra 6.3% MFM skoori
languse. (Jansen ef al., 2013)

Kontrollgrupis kaotas 3 poissi voime kdndida 10 meetrit ning 2 poissi vOime tdusta
pOrandalt piisti. Uuringugrupis ei kaotanud keegi voimet kondida 10 meetrit, kuid 1 poiss
polnud enam voimeline piistuma. (Jansen et al., 2013)

Tulemusest voib jireldada, et 24-nédalane assisteeritud jalgrattasdidu-treening aeglustab
funktsionaalsete voOimete langust ja madala intensiivsusega diinaamiline treening on
joukohane ja ohutu kdnnivoimega ning hiljuti ratastooli sattunud DMD patsientidele. (Jansen

etal., 2013)
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Huijben et al. (2015) viisid lébi iiksikjuhtumi uuringu DMD diagnoosiga tiidrukule, kes
sai sama sekkumist, mis eelnevalt mainitud noormehed. Nagu selgus meessoost isikute
lihaskompositsioon muutus ning vdrrelduna alghindamisega oli rasvafiltraatide osakaal
vdiksem. (Huijben et al., 2015)

Antud sekkumisel on potentsiaali parandamaks lihaste funktsiooni, kuid edasised
uuringud on vajalikud (Huijben et al., 2015; Jansen et al., 2013). Funktsionaalsuse
halvenemise aeglustamise eesmirgil voOiks lisaks tavapérasele fiisioteraapiale rakendada
veloergomeetril sOitmist.

Juba aastakiimneid on uuritud erinevate treeningute mdju mdx hiirte peal, kelle haigus on
biokeemiliselt sarnane DMD patsientide haigusele (Markert et al., 2011). Mitmed uuringud
pohinevad jooksmisel ning nende otsene iilekandmine inimuuringutele pole vodimalik
patsientide siliveneva lihasndrkuse ning ratastooli sattumise tottu. Antud treening pole
patsientidele joukohane.

Tulemusi voiks anda antigravitatsioonilisel liikurrajal kombineeritud aeroobne ning
lihasjoutreening. 10-nddalane antigravitatsioonilisel liikurrajal sooritatud treening andis
Beckeri ja jaseme-vootme lihasdiistroofia patsientide seas positiivse diinaamikaga tulemuse
(Berthelsen et al., 2014). Treeningute tulemusel paranes patsientide 6 minuti konnitesti
distants ning diinaamiline tasakaal. 6 minuti kdnnitesti tulemus kontrollperioodi 16pus oli 359
+ 49 meetrit ning peale sekkumist 394 + 59 meetrit (p=0.05). Diinaamilist tasakaalu hinnati
jouplatvormide abil iihest dérest teise litkumisel ning tulemus paranes 20.4 + 3.4 sekundilt
17.0 + 3.1 sekundile (p=0.05). (Berthelsen et al., 2014)

Kuigi DMD on olemuselt raskekujulisem kui Beckeri lihasdiistroofia, voiks eelnevalt
mainitud sekkumine sobida ka DMD patsientidele. Uuringus osalenud Beckeri ja jiseme-
vootme lihasdiistroofia vormidega patsientide jaoks oli ldhenemine ohutu ning seda tdendab
stabiilne vereplasma CK hulk rakus. Antigravitatsioonilise liikurraja treening voiks olla koige
lootustandvam konnivdoimega voi hiljuti ratastooli sattunud patsientidel.

On leitud seos kaela painutajalihaste lihasjou ja funktsionaalsete tegevuste vahel — mida
suurem on kaela painutajalihaste lihasjoud, seda paremad on tulemused teatud
funktsionaalsete tegevuste sooritamisel (Bozgeyik ef al., 2016). Bozgeyik ef al. (2016) uurisid
kaela painutajalihaste lihasjoudu ning selgus, et patsientidel, kelle lihasjou védrtus manuaalsel
lihastestimisel oli {ile 3, oli 6 minuti konnitesti ldbitud distants pikem ning North Star
Ambulatory Assessment (NSAA) testi skoor korgem (p<0.01). Uuritaval grupil number 1
(kaela painutajalihaste jou vaartus manuaalsel lihastestimisel alla 3) oli 6 minuti kdnnitestil

labitud keskmine distants 365.84 = 75.71 meetrit ning grupil number 2 (kaela painutajalihaste
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joud manuaalsel lihastestimisel {ile 3) 405.50 = 86.35 meetrit (p<0.01). NSAA skoorid oli
vastavalt 19.25 + 7.52 ja 23.59 + 6.52 (p=<0.01). (Bozgeyik et al., 2016) P3hjus voib olla
selles, et mida tugevamad on kaelalihased, seda tugevamad on ka iilajdénud lihased ning
seetdttu on igapdevatoimetuste sooritamine tugevamate kaelalihastega patsientidel
tulemuslikum kui ndrgemate kaelalihastega patsientidel.

Lihasjou treeningutel tuleks tdhelepanu pddrata mitte ainult alajdsemete lihastele, vaid ka

kaelalihastele, sest see vOib aidata paremini hakkama saada igapédevatoimetustega.

3.6. Liigesliikuvuse harjutused

Ratastooli sattumisel on oluline tegeleda patsientide kdefunktsiooniga, et neil séiliks
voimalus igapdevatoimetustega voimalikult iseseisvalt hakkama saada. Alemdaroglu et al.
(2015) kasutasid uuringugrupi sekkumisena 40-minutilist kdeergomeetri-treeningut ning
kontrollgrupi sekkumisena koduharjutusprogrammi, mis keskendus Ola-, kiilinar- ja
randmeliigeste liigesliikuvuse harjutustele.

8-nddalase sekkumise jargselt oli kontrollgrupis maérkimisvédrselt paranenud
randmepainutajalihaste (p=0.03) ja kiilinarvarrelihaste joud (p=0.03). Lisaks tdusis parema
kie haardejoud (p<0.05). (Alemdaroglu et al., 2015)

Uuringugrupis paranes selili asendist piisti tdusmise aeg 10.84 + 10.30 sekundilt 8.27 +
7.35 sekundile (p=0.02). T-sérgi selga panemise ja dra vOtmise aeg paranes uuringugrupis.
Uuringu- ja kontrollgrupi vahelisel vordlusel antud {ilesande sooritamisel ilmnes statilistiliselt
oluline erinevus (p=0.02). Kiiiinarliigese fleksioon-ekstensiooni viimise korduste arv paranes
pérast 1. (p<0.05), 2. (p<0.01), 4. (p<0.01) ja 8. (p<0.01) nidalat. (Alemdaroglu et al., 2015)

Kéeergomeetri-treening oli laste subjektiivsel hinnangul meeldivam, kergemini sooritatav
ning kasulikum. Lisaks tagas kdeergomeeter rohkem lihaste silinergias olemist ning toetas
keha rohkem kui ainuiiksi iilajiseme liigesliikuvuse harjutused. Kieergomeetril treenimine
vorrelduna liigeslitkuvuse harjutustega parandas iilajiseme litkumise kvaliteeti kée
eleveerimise seisukohalt hinnatuna ning vdhendas kompensatoorsete strateegiate kasutust.
Liigeslitkuvuse harjutusi peeti raskeks, sest vanemad ei osanud kontrollida ja hinnata laste
kompensatoorseid liigutusi. (Alemdaroglu et al., 2015)

Kéeergomeeter ning iilajiseme liigesliikuvuse harjutused voiksid olla osa teraapiast, sest
molemad sekkumised on andnud positiivseid tulemusi funktsionaalsuse paranemisel, mis on
DMD patsientidel elukvaliteedi sidilitamise seisukohast viga oluline. Kdeergomeetril saadud
tulemused andsid funktsionaalsuse seisukohalt paremaid tulemusi ning seetottu voiks seda
eelistada, kuid alati tuleb meeles pidada, et teraapiaid tuleb planeerida indiviidist l&htuvalt.

Oluline on arvestada ka patsiendi sooviga, sest meelepirasemate tegevuste sooritamisel on
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tildjuhul motivatsiooni rohkem.
Harjutusi, mis hdlmaksid ilajdsemete treenimist, tuleks pdimida
rehabilitatsiooniprogrammidesse vdimalikult vara, sest antud harjutused aitavad sdilitada laste

funktsionaalsust ning suurendada nende iseseisvust igapdevastes toimetustes.

3.7. Seismine

Townsend et al. (2016) uurisid toetatud seismise mdju DMD patsientide lihaselastsusele ja
luutihedusele. Uuringus osalejate arv on liiga viike (n=4) tegemaks podhjapanevaid jireldusi,
kuid saadud tulemused vdiksid olla motteaineks planeeritavatele uuringutele.

Sekkumine kestis 8 kuud. 3-1 patsiendil 4-st paranes puusapainutajalihaste elastsus
sekkumise ajal voi vahetult peale seda. Polvepainutajalihaste elastsus paranes 50% osalejatest.
Plantaarfleksorite lihaselastsus piisis stabiilsena 3-1 ning halvenes 1-1 osalejal. (Townsend et
al.,2016)

Luutiheduse paranemiseks oleks optimaalne seista toe najal 60-90 minutit pdevas (Paleg et
al., 2013), kuid antud uuringus seisid patsiendid pdevas keskmiselt 23-38 minutit, mis ei
olnud piisav, et oleks luutiheduse paranemist tdheldatud (Townsend et al., 2016).

Townsend et al. (2016) uuring on ainuke, mis on uurinud seismise kasulikkust DMD
patsientide seas. Kuna uuringust selgus, et sekkumine oli patsientidele talutav ja ohutu, siis
seda arvesse vottes vOiks teiste parameetrite ning suurendatud uuringugrupiga uusi uuringuid

14bi viia.

3.8. Abivahendid

3.8.1. Abivahendid alajasemetele

Kuigi ortooside kasutamine on iildlevinud soovitus erinevates ravijuhistes, siis ortooside
tegelik moju DMD patsientide seas on siiani ebaméérane.

Péaevaste ja Oiste hiippeliigese-jala ortooside (ankle-foot orthosis ehk AFO) kasutamise
vordlemisel mitte ortooside kasutamisega leiti, et moned konni kinemaatilised ja kineetilised
parameetrid paranesid, kuid see ei mojutanud patsientide funktsionaalsust (de Souza et al.,
2016). De Souza et al. (2016) leidsid, et kinemaatiliste ja kineetiliste parameetrite muutumine
vidhendas teatud kompensatoorseid liigutusi DMD patsientide seas ning seetdttu soovitavad
Oiseid ja paevaseid AFO-sid varakult ning pidevalt haiguse alguses kasutama hakata.

AFO-de kasutamisel said positiivseid tulemusi ka Alemdaroglu et al. (2013), kui
uuringugrupis peale 3-kuulist Oiste ortooside kasutamist paranes porandalt selili asendist

plustumise aeg (p=0.015), kohuli asendist piistumise aeg (p=0.002) ning 5 trepiastme
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labimiseks kulunud aeg (p=0.032) (Alemdaroglu et al., 2013).

Oise reguleeritava hiippeliigese lahase/ortoosi kasutamine koos passiivsete venitustega
hoiab dra iga-aastase eeldatava 23% Achilleuse kddluse kontraktuuri siivenemise (Hyde et al.,
2000). Sarnase tulemuse kontraktuuride siivenemise aeglustamise kohta said Alemdaroglu et
al. (2013), kui 3-kuulise uuringu jooksul jéi uuritavate hiippeliigese liigeliikuvus stabiilseks.

Seevastu Townsend et al. (2015) uurisid diinaamilise vastusega hiippeliigese ja jala ortoosi
(dynamic response ankle-foot orthosis ehk DR-AFO) moju DMD patsientide seas. Kuigi
uuringuriithm oli vdike (3 uuritavat), selgus, et 10 meetri konnitesti, treppidest kdndimise ja
porandalt plistumise aeg pikenes ning 6 minuti kdnnitesti distants lithenes. Uuritavatel langes
konnikiirus (keskmiselt -2.4 cm/s), kuid paranes keskmine sammupikkus. Suureks miinuseks
tulemuste juures oli see, et osalejatel esines tavapdrasest rohkem kukkumisi, mis voib
omakorda kaasa tuua sekundaarseid probleeme nagu luumurrud. (Townsend ef al., 2015)

Uuringute tulemusena selgub, et ortoosid ei paranda patsientide kdnnifunktsiooni, kuid
neil on siiski patsientide litkumisele ning haiguse progresseerumisele teatud positiivne efekt.
Eelnevalt mainitud vdheste uuringute pohjal tundub, et DMD patsientidele on sobilikumad

jéigad ortoosid ning neid soovitatakse kasutada 66siti.

3.8.2. Abivahendid iilajisemetele

Diinaamiline kdetugi (Dynamic arm support ehk DAS) oli kasutusel 24 nidala jooksul
ning uuritavad pidid abivahendit kasutama mittedomineerival kiiel. Ulesandeks oli kasutada
DAS-i vdhemalt 2 korda nddalas s6omisel ning rakendada abivahendit vdimalikult palju
igapdevategevustes. (Jansen ef al., 2015)

Leiti, et mittetreenitud kde Action Reasearch Arm Test (ARAT), mis hindab kide motoorset
funktsiooni ja vOimekust, skoor langes suuremal méddral vorrelduna treenitud kiega. Motor
Function Measure Dimension 3 (MFM D3) hindamisel ei langenud peale 24-nidalast
treeningut lihelgi patsiendil uuritava kiega saadud tulemus, kuid 4 wuuritaval langes
mittetreenitud kde skoor (-4.8 kuni -9.5%). Positiivse kiiljena vodib vélja tuua Jansen et al.
(2015) uuringust selgunud teadmise, et 6 uuritavat 8-st soovis DAS seadet endale jatta.
(Jansen et al., 2015)

Domineeriva kie MFM D3 tulemuse langus voib olla seotud sellega, et eelnevalt paremas
seisus ja pidevalt kasutuses olnud iilajdse ei olnud uuringu ajal enam nii palju kasutuses ning
aktiivsuse piiramine toobki kaasa suurema languse kui juba eelnevalt halvema funktsiooniga
iilajase.

Kumar & Phillips (2013) keskendusid oma uuringus sarnaste elektriliselt liikuvate

kdetugede kasutamise tagasisidele ning said teada, et abivahend mdjus positiivselt uuritavate
23



psiihholoogilistele faktoritele ning suurendas nende enesekindlust. Leiti, et elektriliselt litkuv
kéetugi (powered mobile arm support ehk PMAS) oli kasulik jargnevate tegevuste juures:
sOomisel parema kehahoiu tagamine ja sirgelt istumine; uste avamine; erinevad
hiigieenitoimingud; kétlemine; restoranis s6omine; kirjutamine; telefoni, arvuti ja klaviatuuri
kasutamine. (Kumar & Phillips, 2013)

Kuna Jansen et al. (2015) uuringust negatiivseid mdjusid vélja ei tulnud ja pigem leiti, et
jdmemotoorika koha pealt voib ldhenemine tulemuslik olla, siis vdiks antud vahendit
voimalusel kasutada. Elektriliste kdetugede kasutamist voiks kaaluda ka seetottu, et Kumar &
Phillipsi (2013) uuringu tulemusena olid patsiendid positiivselt meelestatud ning abivahendil
oli patsientide hinnangul rohkem plusse kui miinuseid. Kuid domineeriva kie motoorika
languse dra hoidmiseks tuleks rakendada ka seda kétt tegevustes mitte kdrvale ja aktiivsuseta
jétta ning kasutamist tdielikult piirata.

Kéde puhkeortooside kasutamine 00sel koos passiivsete venitustega (8 kuu véltel) on
andnud hdid tulemusi patsientide randmeliigese ektsensioonsuunalise kontraktuuri
siivenemise dra hoidmises. Ullatuslik on pdidla abduktsioonsuunalise liikumise paranemine,
mis on oluline esemete haaramisel ning lahti laskmisel. Uuringu tulemusi kokku vottes selgus,
et domineeriva kide randmeliigese ekstensioon paranes 4-1 ning séilis 4-1 uuritaval (uuringus
osales 8 uuritavat), seevastu mittedomineerival kdel paranes randmeliigese ekstensioon 5-1
ning sdilis 2-1 uuritaval. Domineeriva kie poidla abduktsioon paranes 6-1 ning siilis 2-1
uuritaval, mittedomineerival kéel paranes 5-1 ning 3-1 jdi stabiilseks. Kéte haardejoud ning
peenmotoorika tulemustes oli samuti positiivset diinaamikat ndha, kuid mitte nii
markimisvairselt kui randme- ja poidlaliigese liigesliitkuvusi hinnates. (Weichbrodt et al.,
2017)

Patsiendile spetsiaalselt valmistatud kie puhkeortooside kasutamine peatab randeliigeses
tekkivate kontraktuuride siivenemist ning voimaldab patsientidel rohkem iseseisvalt toimetada
ja vajalikke kéelisi tegevusi sooritada. Kuigi uuringugrupis oli vihe osalejaid, on tulemused

paljulubavad. (Weichbrodt et al., 2017)

3.8.3. Ratastool
Valu, survepunktide, deformatsioonide ja riihihdirete tekkimise vOimaluse tdttu on
jarjepidev ratastoolide kontrollimine ning kohandamine véga oluline (Richardson & Frank,
2009).
Ratastooli valimisel, vahetamisel voi korrigeerimisel on oluline jilgida lilisamba, pea
ning jdsemete korralikku toetust (Richardson & Frank, 2009). Antud punktidele tihelepanu

pooramata vodivad kergemini tekkida erinevad liilisamba deformatsioonid. Spinaalsete
24



deformatsioonide tekkimine on suurel mééral seotud patsientide istumisvdime ning ratastoolis
olemisest tekkivate surveprobleemidega (Liu ef al., 2003).

Patsientidel, kellel esineb suur iilajisemete lihasndrkus, on kite dige asetamine oluline
selleks, et nad suudaksid alles jadnud joudu enda kasuks rakendada ning optimaalselt &ra
kasutada. Kdige soodsamad on asendid, mis fasiliteerivad patsiendi tegutsemist. (Richardson
& Frank, 2009) Mida paremini on kehaosad toetatud ja asetatud, seda kergem on teatud
liigutusi sooritada ning energiat sdista.

Olulisel kohal on sobivate ratastooli lisade valimine. Reguleeritavate seljatugedega
ratastoolidel on mitmeid positiivseid omadusi, nagu liilisambalt koormuse véhendamine,
survepunktide ja valu leevendamine ning mugavuse tagamine (Richardson & Frank, 2009).
Ratastoolikandiku kasutamine soodustab korrektse riihi sdilitamist ning annab vdimaluse
kasutada kési vajalikeks tegevusteks (Richardson & Frank, 2009). Korrektset riihti aitavad
hoida ka erinevad kehatiive toetust pakkuvad abivahendid (Liu ef al., 2003). Liu et al. (2003)
uuringu osalejatest 78% suutis ise enda keha liigutada ning asendivahetustega survepunkte
leevendada. Valu ja tuimustunde leevendamisel olid abiks Ohkpadjad ning teised
ratastoolipadjad (Liu et al., 2003). Anterioorse rindkere v00 kasutamine stabiliseerib
kehatiive, kuid vOimaldab siiski patsientidel kehatiive liigutada. Samas fasiliteerib antud
asend iseseisvat so0mist ning vihendab reite all tekkivat survet. (Liu et al., 2003)

Patsientidele voib ratastooliga seonduv tunduda teisejargulisena, kuid tegelikult on dige
ratastooli valimine védga tdhtis just elukvaliteedi parandamise ning sekundaarsete
komplikatsioonide véltimise tottu. Eelnevat arvesse vottes on fiisioterapeutidel oluline roll
Opetada patsiente ratastooliga timber kdima ning harida neid erinevate ratastooli abivahendite

ning sobivate asendite osas.

3.9. Vibratsiooniteraapia

Vry et al. (2013) rakendasid patsientidele kogu keha vibratsiooniteraapiat.
Vibratsiooniteraapiat defineeriti kui vibratsiooniplatvormil seismist ning harjutuste
sooritamist. Uks teraapia kestis 18 minutit, mis hdlmas 3-minutilist treeningut, millele jérgnes
3-minutiline puhkepaus. Kokku sooritati 3 kordust. Péevas oli 2 treeningut, mille vahel
vihemalt 4-tunnine paus. Niddalas oli kokku 5 teraapiat, mis leidsid aset vabalt valitud
pdevadel. Sekkumine kestis 8 nddalat, millele jargnes 4-nddalane sekkumiseta periood.
Vibratsiooniplatvormil sooritati kiikke, musculus gastrocnemiuse venitusi ning keharaskuse
kandmist iihelt jalalt teisele. (Vry et al., 2013)

Koigil 14 uuritaval tdusis pdrast esimest treeningut CK hulk rakus: 11 856 + 4769 U/l vs

18 493 4+ 7430 U/I. Kuid 4. nddala 16puks oli esialgne tase taastunud. Antud CK hulga tous
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voib olla seotud sellega, et sddrelihaste venitus holmab ekstsentrilist kontraktsiooni, mis vois
tekitada CK tdusu, kuid kuna peale igat harjutust CK taset ei mdddetud, siis ei saa kindlalt
viita, et just see tekitas CK tousu. Teine loogiline pdhjendus oleks see, et antud treening oli
uus ja harjumatu uuringus osalejate jaoks. (Vry et al., 2013)

Lihasvalu esines 6-1 uuritaval 14-st parast esimest treeningut ning 6-1 12-st peale nelja
nddalat treenimist. Lihasndrkust esines 1-1 uuritaval 14-st pdrast esimest treeningut, 4-1
uuritaval 11-st parast nelja nddalat. (Vry et al., 2013)

6 DMD uuritava enda subjektiivse hinnangu pdhjal paranes nende motoorne funktsioon
eriti just konnifunktsiooni ja trepiastmete ldbimise puhul, esines vdhem kukkumisi ning
tasakaal oli parem. Ukski patsient ei tundnud lihasjdus ega motoorses funktsioonis
halvenemist. Viimasel hindamisel ehk 4 nédalat ilma vibratsiooniplatvormi treeninguta tundis
4 uuritavat, et nende neuromuskulaarne vdimekus on halvenenud ning see viljendus varvastel
konnis, sagedamates kukkumistes ning lihasndrkuses. (Vry ef al., 2013)

Myers et al. (2014) rakendasid vibratsiooniteraapiat 2 minuti jooksul, millele jargnes 60-
sekundiline paus ning seejérel uuesti 2 minutit liikuval vibratsiooniplatvormil seismist.
Sekkumist rakendati 3 korral nddalas 4 nddala jooksul. Astmeliselt tdsteti
vibratsioonisagedust alustades 7Hz ning uuringu 16pus oli sagedus juba 20Hz (Myers et al.,
2014). Erinevalt Vry et al. (2013) poolt lébiviidud uuringust ei toimunud antud sekkumise
jooksul CK taseme muutust rakus peale esimest treeningut (Myers ef al., 2014).

Soderpalm ef al. (2013) said samuti tulemuse, et DMD patsientide CK tase ei tdusnud
parast 3-kuulist vibratsiooniteraapiat. Kuna CK taseme tdus on otseses seoses
lihaskahjustusega, siis saab viita, et antud sekkumine oli patsientidele ohutu. Antud uuringus
said patsiendid vibratsiooniteraapiat 2 minuti jooksul 2-3 korda niddalas sagedusega 16-24Hz
kahe nidala jooksul ning jargnevad 10 néddalat 6 minutit (Soderpalm et al., 2013).

Petryk et al. (2017) rakendasid vibratsiooniteraapiat 6 kuu jooksul iga pdev 10 minutit.
Vorrelduna alghindamisega paranes kdikidel uuritavatel hiippeliigese plantaarfleksorite
lihasjoud 8-48% (keskmiselt 16%). Hiippeliigese dorsaalfleksorite lihasjoud oli 6 kuu
moddudes stabiilne, kuid pérast vibratsiooniteraapia lopetamist jarelkontrollis (12 kuud peale
uuringu alustamist) selgus, et hiippeliigese dorsaalfleksorite lihasjoud oli vihenenud 25.4%
vorra. Samas rakendati uuringus ka teisi sekkumisi (6ised ortoosid ja venitused), mis voisid
tulemusi mojutada. (Petryk et al., 2017)

Kuigi uvuringutes rakendatud vibratsiooniteraapia erines aja, sageduse ning fiilisilise
koormuse poolest, siis saadud tulemuste pdhjal vdib véita, et kogu keha vibratsioonitreening
on DMD patsientide seas kliiniliselt hésti talutav ning ohutu, kuid mérkimisvidrsemate

tulemuste saamiseks (lihasjou, liigeslitkuvuse jne osas) tuleks edasiseid uuringuid 14bi viia
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(Myers et al., 2014; Petryk et al., 2017; Soderpalm et al., 2013; Vry et al., 2013).

Seni ldbiviidud uuringute tulemustest voib jdreldada, et pidev ning pikaajalisem
vibratsiooniteraapia rakendamine annab tohusamaid tulemusi kui lithema perioodiga (<8
nddalat) {ilepdevane teraapia rakendamine. Kuna tegu on progresseeruva haigusega, siis

lithiajaline sekkumine ei anna mérkimisvaarseid tulemusi.

3.10. Orofatsiaalne teraapia

Orofatsiaalse funktsiooniga seotud problemaatika voib tunduda teiste kaebuste kdrval
teisejdrgulisena, kuid tegelikult on antud aspektiga vajalik tegeleda, et véltida sekundaarsete
probleemide teket. Uuringuid antud kisitluse kohta on véhe ning pigem on need tahaplaanile
jaanud.

Nozaki et al. (2010) uurisid temporomandibulaarliigese liigesliikuvuse harjutuste ning
terapeudi assisteeritud treeningu moju orofatsiaalsele funktsioonile. 6-kuulise uuringu jooksul
said uuritavad iganddalaselt 2 korda terapeudi assisteeritud treeningut ning pidid iseseisvalt 3
korda pievas liigesliikuvuse harjutusi tegema. Terapeudi assisteeritud treening koosnes
musculus masseter lihase soojendamisest kuumakotiga 15 minuti jooksul, millele jdrgnes
lihase masseerimine iihe minuti jooksul 24 korda. Peale eelnevalt mainitud protseduuri pidi
patsient sooritama liigesliikuvuse harjutusi omas tempos 5 minuti jooksul. (Nozaki et al.,
2010)

Uuringu tulemusi hinnati hammaste kokkusurumisjou alusel. Algselt oli véartus 79.0 +
46.6 N, peale 2-kuulist treeningut oli tulemus 80.1 + 40.4 N, peale 4-kuulist treeningut 91.2 +
40.9 N ning peale 6. kuud oli hammaste kokkusurumisjoud tdusnud 102.6 + 379 N
(p=0.0016). (Nozaki et al., 2010)

3.11. Patsientide informeerimine

Rodger et al. (2015) viisid 1dbi uuringu, mille pohieesmirgiks oli teada saada ravide
kéttesaadavust ning informatsiooni levikut DMD diagnoosiga patsientide seas. Uuritavateks
olid patsiendid Inglismaalt, Saksamaalt, Taanist ning Ida-Euroopast (Bulgaaria, Ungari, Poola
ja TSehhi) (Rodger et al., 2015).

Uuringust selgus, et 97.6% Uhendkuningriigi tdiskasvanutest on saanud informatsiooni
skolioosi ja kontraktuuride véltimise kohta ning nendest 14.6% pidas informatsiooni
ebapiisavaks. Saksamaal on sama informatsioon joudnud 94.5%-le uuritavatest, kellest 12.3%
el pidanud saadud informatsiooni piisavalt pdhjendatuks. Taanlastest oli info saajaid 100%

ning vdiksem osa inimesi (9.3%) ei jddnud informatsiooniga rahule. Idaeurooplaste seas oli
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info kéttesaajaid vdhem kui eelnevalt vilja toodud riikides (81.6%) ning peaaegu pooled
(42.1%) ei pidanud informatsiooni piisavaks. (Rodger et al., 2015)

Venituste kohta jagatud teabe kéttesaamine jdi ritkide kokkuvottes 84-90% vahele.
Erinevusi tuli sisse ka vanuselises arvestuses — Uhendkuningriigis pidasid lapsed
informatsiooni kasulikumaks kui tdiskasvanud (82.7% vs 69%). (Rodger et al., 2015)

Kardiaalsete komplikatsioonide kohta jagati informatsiooni 90.2% Uhendkuningriigi
patsiendile, kellest umbes 1/3 pidas teavet ebapiisavaks. 7.3% patsientidest ei saanud tiildse
informatsiooni kardiaalsete komplikatsioonide kohta. Sarnased tulemused saadi Taani ja
Saksa populatsioonis. Ida-Euroopa riikide hulgas oli informatsiooni piisavaks pidanud
inimeste hulk madalam ning ebapiisav vdi iildse mitte informatsiooni saanute hulk oli
kdrgem. Uhendkuningriigi 10-17 aastaste laste seas libiviidud kiisitluse tulemus oli sarnane
tdiskasvanutele (90.3%), kuid suurem osakaal (65.6%) pidas saadud teavet piisavaks. (Rodger
etal., 2015)

Hingamisfunktsiooniga seotud komplikatsioonide kohta sai informatsiooni 89.7%
Uhendkuningriikide patsientidest, kellest 1/5 pidas informatsiooni ebapiisavaks ning 10.3%
jai ilma vajalikust informatsioonist. Sakslaste seas 1dbi viidud uvuring andis sarnased
tulemused ning taanlastest pidas suurem hulk inimesi saadud teavet piisavaks. Uldiselt selgus
see, et rohkem tdiskasvanuid sai informatsiooni respiratoorsete probleemide kohta kui 10-17
aastased lapsed (89.7% vs 67.9%). 71.8% tdiskasvanutest, 51.5% 10-17 aastastest ning 31.3%
alla 10-aastastest pidas saadud informatsiooni piisavaks. (Rodger et al., 2015)

Tundub, et patsientidele jagatakse piisavalt informatsiooni, kuid teabe kvaliteet on see,

mis patsientidele muret teeb ning mida vdoiks tulevikus parandada.
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KOKKUVOTE

Bakalaureuset6o eesmirk oli anda tilevaade lihasdiistroofiatest iildiselt ning pdhjalikumalt
Duchenne'i lihasdiistroofiast ja sellega seonduvast fiisioterapeutilisest késitlusest.

Lihasdiistroofiad on périlikud haigused, mis tekivad geenimutatsioonide tagajirjel ning
mille korral on lihaste funktsioneerimise jaoks vajalik valk muteerunud. Lihasdiistroofiatel on
9 erinevat vormi, mis erinevad lksteisest teatud tunnuste poolest, kuid kdikidel vormidel on
ithiseks tunnuseks lihasnorkus ja lihaste atrofeerumine. Lihasdiistroofiate esinemissagedus on
19.8-25.1 100000 inimese kohta. Lihasdiistroofiatel puudub ravi ning seetdttu keskendutakse
ravikisitluses stimptomite leevendamisele ning elukvaliteedi parandamisele.

Duchenne'i lihasdiistroofia on iiheks levinumaks lihasdiistroofia vormiks. Tegemist on
koige raskekujulisema ja halvema prognoosiga lihasdiistroofia vormiga. Haigus péarandub
edasi X-liiteliselt. Esmased haiguse stimptomid avalduvad varajases lapseeas. Stimptomiteks
on motoorse arengu mahajiimus, ebatavaline ja iseloomulik kdnnimuster (paterdav konnak ja
varvastel kondimine), proksimaalne lihasndrkus, kontraktuurid, lillisamba deformatsioonid ja
sddrelihaste pseudohiipertroofia. Peale skeletilihaste vdivad olla haaratud ka hingamislihased
ja stidamelihas. Duchenne'i lihasdiistroofiaga patsientide eluiga on lithike ning nad surevad
20-30 eluaasta vahel.

Duchenne'i lihasdiistroofia ravikésitlus on multidistsiplinaarne ning holmab paljude
spetsialistide koostodd. Viga tdhtsal kohal meeskonnas on ka fiisioterapeut. Fiisioteraapia
eesmirgiks on funktsionaalse vOimekuse languse aeglustamine, mis on vajalik nii
igapdevatoimingutega hakkama saamiseks kui elukvaliteedi sailitamiseks. Olulisel kohal on
sekundaarsete probleemide véltimine.

Fiisioterapeutiliste]l meetodite]l on potentsiaali mdjutamaks positiivselt Duchenne'i
lihasdiistroofiaga patsientide haiguse kulgu. Antud haiguse puhul tuleb tulemuste
tdlgendamisel arvesse votta ka seda, et tegemist on ravimatu progresseeruva haigusega ning
halvenemist pole voimalik &dra hoida. Tulemuste mitteparanemine ei tdhenda seda, et
positiivne diinaamika puudub. Tulemuste stabiilsena hoidmine vdib mitmel juhul niidata
hoopis seda, et haiguse progresseerumist on aeglustatud.

Uuringuid antud valdkonna kohta on pigem véhe ning see on pohjuseks, miks konkreetsed
soovitused fiitisilise aktiivsuse kohta puuduvad. Kindlate parameetrite vélja todtamiseks oleks
vaja rohkem wuuringuid 1dbi viia ning nende pdhjal leida kdige optimaalsemad
treeningkoormused.

Bakalaureusetod eesmirk sai tdidetud. ToO autor sai kinnitust, et fiisioteraapiaga on

voimalik aidata Duchenne'i lihasdiistroofiaga patsiente.
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SUMMARY

Muscular dystrophies — Duchenne muscular dystrophy and its physiotherapeutical
methods

The aim of this bachelor’s thesis was to give an overview of muscular dystrophies, with a
profound look into Duchenne’s muscular dystrophy and physiotherapeutic methods associated
with it.

Muscular dystrophies are genetic diseases, which develop as the consequence of gene
mutation, in which case essential protein for muscle function has mutated. Muscular
dystrophies have nine different forms, which differ from each other thanks to certain features.
Nevertheless, the similar characteristic for this disease is muscular weakness and muscle
atrophy. The incidence of this disease is 19.8-25.1 per hundred thousand people. Muscular
dystrophies do not have a cure, which means that treatment approaches focus on the remission
of its symptoms and to better the quality of life for those suffering from it.

Duchenne’s muscular dystrophy is one of the most common forms of this disease.
Amongst other forms of muscular dystrophies, Duchenne’s is the most severe and has the
poorest prognosis. This disease has an X-linked recessive inheritance pattern. First symptoms
already appear at a very early age. The symptoms include difficulties in motor skills,
uncommon and specific walking pattern (waddling gait and toe walking), proximal muscular
weakness, muscle contractures, deformations of spine and pseudohypertrophy of calves. Apart
from skeletal muscles, respiratory and cardiac muscles could be also affected. Patients, who
suffer from Duchenne’s muscular dystrophy, have a short life expectancy and usually they
pass away between ages 20 to 30.

The treatment approach of Duchenne’s muscular dystrophy is multidisciplinary and
involves cooperation from many specialists. Physiotherapist has a very important part in that
team. The aim of physiotherapy is to slow down the decline of functional capability, which is
necessary to handle everyday activities and also to maintain quality of life. It is also important
to avoid secondary problems.

Physiotherapeutic approaches have potential to positively influence the progression of
illness for people with Duchenne’s syndrome. Nevertheless, with this disease we have to
consider that it is incurable disease and it is impossible to stop deterioration of it. Lack of
improvement in results does not mean that positive dynamic is missing. Instead, maintaining
stability in results could show that progression of the disease has been slowed down.

There have not been many studies made about this subject and this is the main reason,
why specific recommendations about physical activity are missing. To work out certain
parameters, new researches should be executed and more accurate training loads for patients
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could be calculated based on them.
The aim of the bachelor’s thesis was achieved. The author got a confirmation that patients,

who suffer from Duchenne’s muscular dystrophy, can be helped with physiotherapy.
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