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Projekta nosaukums: NMD-PRO — Neiromuskularas slimibas: profesionali vecaki un
pacienti

NEIROMUSKULARAS SLIMIBAS

Neiromuskularas slimibas pieder reto slimibu grupai. Reta slimiba ir
slimiba, kas skar mazak par 5 cilvékiem no 10 000. Slimibas pazimes
var noteikt gan piedzim$anas bridi gan bérniba, tomér vairak neka
50% reto slimibu paradas pieaugusa vecuma.

Retas slimibas ir nopietna sabiedribas veselibas probléma un ES
veselibas aizsardzibas un pétniecibas programmu prioritate. ES
tiestbu akti un finanséjums pétniecibas un izstrades projektiem
veicina reto slimibu zalu izstradi. Orphanet nodrosina reto slimibu
uzskaiti un informaciju par vairak neka 6000 slimitbam, ka ari
informaciju par specializétiem pakalpojumiem visa Eiropa.

Neiromuskularas slimibas bieZi vien ir dzivibai bistamas vai hroniski
novardzinosas. Parasti tas ir nearstéjamas, bet savlaiciga diagnoze,
kam seko piemérota apripe, var uzlabot dzives kvalitati un
paredzamo dzives ilgumu.

Latvija gandriz 3000 slimnieku ir konstatéta reta, biezi vien grati vai
vispar nearstéjama slimiba. Latvija ir ap 250 miasténijas
(muskulatiiras nogurdinamiba un vajums) pacienti, ap 500 dazadu
muskulu distrofijas un nervu skiedru bojajumu pacienti.



Muskulu distrofija ir heterogéna parmantotu degenerativu slimibu
grupa, kas izpauzas ar progreséjosu skeleta muskulu vajumu un
izdilumu ( daZas formas neprogresé izteikti strauji).

Ir atbildigais patologiskais géns un patologiskais olbaltums, kas
iesaistits distrofijas patogenezeé.

Muskulu distrofiju veidi un dzives prognozes:

* Disena muskulu distrofija galvenokart paradas agras
bérnibas gados un parasti beidzas ar navi ap 20 gadu vecuma.

*  Bekera muskulu distrofija - parasti dzivo nedaudz pari 40
gadu vecumam.

*  Landuzi-DeZerina slimiba var sakties bérniba vai pat
pusmizZa vai vecuma un slimiba var ilgt vairakus gadu
desmitus. Sejas-plecu joslas un plecu-iegurna joslas muskulu
distrofija nesaisina maza ilgumu

Muskulu distrofijas klasificé péc vairakam pazimém:
* a) péc muskulu patologijas pamatlokalizacijas,
*  b) péc parmantosanas tipa,

* ) péc atbildiga patologiska olbaltuma un géna.



Muskulu distrofiju klasifikacija péc parmantosanas tipa:
* Ar X hromosomu saistitas
* Diséna (Duchenne) muskulu distrofija (DMD)
* Bekera (Becker) muskulu distrofija (BMD)
*  Emerija-Dreifusa (Emery-Dreifuss) muskulu distrofija
*  Autosomali dominantas
* Sejas-plecu joslas muskulu distrofija
*  Okulofaringeala muskulu distrofija
*  Skapuloperoneala muskulu distrofija
*  Plecu-iegurna joslas muskulu distrofija
*  Autosomali recesivas
* Distalas miopatijas

Plecu-iegurna joslas muskulu distrofija (PIJMD; anglu LGMD — limb-
girdle muscular dystrophy) ir heterogéna miopatiju grupa, pie kuras
tagad pieskaita gandriz 10 atseviskas slimibas formas ar autosomali
recesivu, retak dominantu parmantosanas tipu - relativi léni
progreséjoss muskulu vajums, sakotnéji plecu un/vai iegurna/joslas
muskuliem, kurs sakas péc 10 gadu vecuma un pat vélak, pusmiza,
un parasti neizraisa loti izteiktu invaliditati vai pilnigu kustibu nespéju
un kuru parmanto autosomala cela.

Ar PIUMD slimo abu dzimumu parstaviji. So formu klasifikacija,
padzilinoties zinasanam molekularaja genétika, ir vairakkart



parskatita. Jaunas formas tiek nodalitas atbilstosi atklatajiem
atbildigajiem géniem un to olbaltumproduktiem, nevis péc
kliniskajam pazimém, jo to fenotips ir sameéra lidzigs.

Klasiska Erba juvenila progreséjosa muskulu distrofija (péc masdienu
klasifikacijas 2A tipa PIJMD - kalpainopatija) ir viena no senak
zinamajam parmantotajam muskulu slimibam, kas aprakstita jau
1884. gada.

PIJMD kliniskie simptomi:

* Slimiba progresé I€ni, un izteikta kustitbu nespéja parasti
iestajas, kad péc pirmo simptomu manifestacijas ir pagajis
apméram 20 gadu.

* Sakotneji muskulu vajums un izdilums attistas regionali —
plecu vai iegurna josla, Biezak tas sakas ar kaju proksimalo
muskulu grupu vajumu, apgratinatu skriesanu, kapsanu pa
kapném, "piles” gaitu.

* Slimibas ietekmé novajinas kajas iesaistitie m. gluteus
maximus un augsstilba aduktori. Novéro arT apgritinatu
piecelsanos no gulus stavokla.

* Veédera preses muskuli ir vairak atrofiski un vajaki neka
spinalie muskuli, tapéc raksturigs simptoms ir "lapsenes
viduklis” ar joslas hiperlordozi.

*  Plecu josla parsvara cies periskapularie muskuli, m. deltoid,
trapezius, ir grati pacelt rokas augSup, pievilkties. lkru
muskulos (ka pazime - staigasana vairak uz pirkstgaliem),
elkonos, plaukstu locttavas,

e pirkstu saliekSana un stiva mugura ir bieZa.



Muskulu distrofiju rehabilitacija:

Rehabilitacijas mérkis pacientiem ar muskulu distrofiju ir
uzlabot pacientu dzives kvalitati un mazinat slimibas
progresésanas gaita pieauguso funkciju traucéjumu raditos
defektus.

* NepiecieSama fizioterapeita, logopéda un ergoterapeita
palidziba, ortozu un citu paliglidzeklu lietoSana pacienta
funkcionalas neatkaribas panaksanai.

*  Fizikala terapija un vingrojumi palidz uzlabot mobilitati un
locitavu kustibas, uzlabo garastavokli un uzlabo miegu.

* NepiecieSama psihologiska palidziba.
*  StiepSanas vingrinajumi var saglabat un palielinat lokanibu.

* Loti batiska ir elpoSanas un barosanas funkciju nodrosinasana
dzives ilguma palielinasanai.

* Slimnieki janodroSina art ar specialiem sédekliem,
ratinkrésliem un paligiericem dazadu darbibu veiksanai.

* Specializétas medikamentozas arstésanas nav, ari génu
terapija vél nav pieejama.



Kadi ir reto slimibu mediciniskie un socialie aspekti?

llgi arsti, pétnieki un politikas veidotaji nezinaja par retajam slimibam
un netika veikti atbilstosi pétijumi, ka ari nebija sabiedribas veselibas
politikas Saja joma. Lielako dalu reto slimibu nevar izarstét, bet ar
atbilstosu arstéSanu un medicinisko apripi var uzlabot pacientu
dzives kvalitati un pagarinat paredzamo dzivildzi.

Attieciba uz atseviskam slimibam jau ir panakts iespaidigs progress,
kas apstiprina to, ka nedrikst atteikties no cinas, bet ir jaturpina un
japastiprina centieni pétniecibas un socialas solidaritates joma.



Pacientu, kuri cie$ no retajam slimibam, problémas:

*  Visi reto slimibu pacienti ir saskarusies ar griatibam
diagnozes noteiksana, informacijas un saja joma kvalificetu
profesionalu pieejamiba.

* Rodas specifiski jautajumi saistiba ar pacientu kvalitativu
veselibas apripi, visparéjo socialo un medicinisko atbalstu,
efektivu sadarbibu starp slimnicam un gimenes arstiem, ka
ari profesionalo un socialo intergraciju.

* Pacienti ir psihologiski, sociali, ekonomiski vieglak
ievainojami. Sis gritibas varétu tikt parvarétas, istenojot
atbilstosu politiku.



Kada ir Eiropas Savienibas politika reto slimibu joma?

Ar ES politiku reto slimibu joma var iepazities Eiropas Komisijas
timekla vietné:

http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm

Apraksti par valstu iniciativam visa Eiropa un stimuliem, ko ieviesusi
Eiropas Komisija un Eiropas Savieniba, ir pieejami Eiropas Komitejas
ekspertu reto slimibu joma timek|a vietné: www.eucerd.eu

Ko lietas laba dara ES eksperti?

ES apkopo resursus, kas paslaik ir izkaisTti, jo ES dalibvalstis Sai joma
nerikojas vienoti. Vienota pieeja palidz pacientiem un medikiem no
dazadam valstim apmaintties ar zindaSanam un informaciju. DaZi no ES
Istenotajiem pasakumiem:

* ES censas uzlabot sabiedribas informétibu par retajam

slimibam;

e ES atbalsta reto slimibu joma izstradato dalibvalstu ricibas
planu istenosanu;

* ESveicina Eiropas méroga sadarbibu un koordinaciju.

* ESizveidojusi ta sauktos Eiropas references tiklus. Tas ir

forums, kura dazadu valstu arstniecibas iestades un
profesionali var dalities ar zinaS§anam un noskaidrot, kur
pacientus nosutit tad, ja vinu mitnes valsti nav attiecigas
retas slimibas specialistu;

* ESrosina reto slimibu plasaku izpéti.


http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/european_reference_networks/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/experts_committee/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/national_plans/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/orphanet/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/orphanet/index_lv.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/orphanet/index_lv.htm
http://www.eucerd.eu/
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm
http://ec.europa.eu/health/rare_diseases/policy/index_en.htm

VESELIBAS POLITIKA LATVIJA:

Veselibas apriipes budzeta ieziméto Tpaso programmu reto slimibu
medikamentozai arstésanai bérniem tika iedaliti vairak neka

700 000 latu, un §t programma tiek istenota Bérnu kliniskaja
universitates slimnica. Tas nozimé, ka bérniem, kam nepiecieSamas
dargas zales vairaku desmitu takstosu latu apmeéra, pat ménes;,
vairs netiek nemts véra valsts kompensacijas limits - 10 000 latu - un
medikamentozo arstéSanu apmaksa pilniba.

Bérniem lidz 18 gadu vecumam tiek apmaksati ari laboratorijas
izmekléjumi citas valstis, ja Seit tas nav izdarams (ar konsilija
lemumu).

Péc profesionalu iniciativas ir izveidojusies sadarbiba ar vairakam
valstim (Belgija, Vacija, Niderlande, Lielbritanija, Zviedrija, ASV u.c.),
kuru laboratorijas var veikt atseviskus izmekléjumus, ka ari sapemt
konsultantu palidzibu.

Kur Latvija var griezties péc padoma un palidzibas NMD pacienti?

Pieaugusie var griezties pie neirologes Dr Naudinas (pienem
Stradina slimnicas konsultativaja poliklinika).

Reto slimibu biedriba ,,Caladrius” (www.caladrius.lv) ir izveidota ar

meérki parstavéet Latvija ar retajam slimibam slimojoSo pacientu
intereses. Biedribas misija ir panakt Latvija esoSo reto slimibu
pacientu vienlidzibu ar Eiropas Savienibas reto slimibu pacientu
vidéjo limeni. Biedriba censas palidzét reto slimibu skartiem
cilvekiem un vinu tuviniekiem, panakot vinu stavokla vienlidzibu ar
citu pacientu grupam valsti, ka ari sekmét reto slimibu skarto
pacientu dzives kvalitates uzlabosanos.


http://www.caladrius.lv/

Biedriba censas ietekmét Nacionalo politiku reto slimibu joma:
¢ sakartot un izveidot sistemu;
* pakapeniski palielinat finanséjumu;

* nodrosinat pacientu arstésanu tur, kur to var izdarit
vislabak, un ta, ka to var izdarit vislabak.

Biedribas mérki turpmak:

@ Veicinat reto slimibu skarto cilvéku dzives kvalitates
uzlabosanos, sniegt tiem socialo, psihologisko palidzibu un
atbalstu

* Organizét nepiecieSamo palidzibu un aizstavibu ar retajam
slimibam slimojosiem cilvékiem

* Palielinat sabiedribas informétibu par jautajumiem, kas
saistiti ar retajam slimibam, izglitot sabiedribu.

Izmantojot ziedojumus, iespéjams sniegt atbalstu pacientiem zalu
iegadei un arstésanai:

@ medicinisko partiku bérniem;
+ Ipasi izgatavotas ortozes bérniem;
* bérnu arstésanos un operacijas arvalstis;

e arvalstu augstaka limena specialistu cela un uzturésanas
izdevumus;

* pacientu lidzmaksajumus zalu iegadei.



Biedriba MOTUS VITA (www.motusvita.lv) ir brivpratiga
organizacija, kuru Riga, Latvija, 2009. gada izveidoja neliela cilveku
grupa, lai sniegtu atbalstu cilvékiem, kuri slimo ar neiromuskularam
slimibam (NMS), un vinu gimeném. Biedriba sniedz pilnvértigu
atbalsta sistému, ka ari sniedz praktisku informaciju un galvenos
pakalpojumus cilvékiem NMS.

Biedribas MOTUS VITA galvenais mérkis ir sniegt palidzibu cilvékiem
un vinu gimeném, kuri ir cietusi no nervu - muskulu saslimsanam.

Biedribas ,,Motus Vita ” organizétaja pasGkuma


http://www.motusvita.lv/

Biedriba organizé radosas darbnicas, izstades, pieméram,
Rigas Domé, ekskursijas un vasaras nometnes, palidz tehnisko
ieri¢u, pieméram, atbilstoSu modernu ratinkréslu iegade.

Brosird izmantota darstes neirologes Dr. Marutas Solvita Naudinas
2013.gada 4.februdra prezentdcija, ka arf biedribas “Caladrius”
vaditdjas Anitas Siklovas un biedribas ,,Motus Vita” vaditdja
Valerija Rakova prezentacijas Grundtvig mdcibu partneribas
projekta ,,NMD-PRO — Neiromuskuldrds slimibas: profesionali
vecaki un pacienti ” ietvaros 2012. gada jilija.
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