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POVZETEK

Namen raziskovalne naloge je bil ugotoviti znanje dijakov Cetrtih letnikov Srednje zdravstvene
Sole Celje o misi¢nih distrofijah in kakSna staliS¢a imajo do invalidnih oseb, kako deluje Drustvo
distrofikov Slovenije ter kako se ljudje, oboleli z miSi¢no distrofijo, spopadajo s to boleznijo.
Cilj naloge pa je, da bi bili dijaki in SirSa javnost bolj ozaveséeni o misi¢nih distrofijah in njihovih
posledicah.

V teoreticnem delu je napisano, kaj so misi¢ne distrofije in njihova zgodovina, opis nekaterih
misi¢nih distrofij, klinicna slika bolezni in zdravljenje.

Osnova za obdelavo podatkov je 113 anketnih vprasalnikov, ki so jih izpolnili dijaki Cetrtih
letnikov Srednje zdravstvene Sole Celje, 5 intervjujev in Zivljenjska zgodba osebe z misSi¢no
distrofijo. Rezultati so pokazali, da je 69 % anketiranih dijakov Ze sliSalo za miSi¢ne distrofije,
da so to dedne bolezni skeletnih misic, jih ve 39 % in da gre za postopno slabljenje misic 60 %.
Da je pojav obolenja odvisen od vrste obolenja, jih ve Cetrtina, 38 % pa, da misi¢ne distrofije
niso ozdravljive. 70 % si Zeli pridobiti ve¢ znanja o osebah z misi¢no distrofijo, 76 % pa se jih
strinja, da bi vecja ozaves$cenost ljudi zmanjsala stigmatizacijo glede invalidnih oseb.

Klju¢ne besede: misi¢na distrofija, distrofiki, invalidi, dijaki, anketirane osebe.
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ABSTRACT

The purpose of the research task was to determine the knowledge of the students of the
fourth year of the Secondary School of Nursing Celje about Muscular Dystrophy and what
attitude they have to people with disabilities, how the Society of Dystrophies in Slovenia works
and how people with muscular dystrophy are confronted with this disease. The aim of the task
is to make students and the general public more aware of muscular dystrophies and their
consequences.

In the theoretical part is written what muscular dystrophies are and their history, a description
of some muscular dystrophies, a clinical picture of the disease and treatment.

The basis for data processing is 113 questionnaires completed by students of the fourth year
of Secondary School of Nursing Celje, 5 interviews and the life story of a person with muscular
dystrophy. The results showed that 69% of the surveyed students have already heard of
muscular dystrophy, that they are hereditary skeletal muscle diseases is known to 39% and
that this is a gradual muscle weakening know 60%. That the occurrence of the disease depends
on the type of disease know a quarter of them, and 38% that muscular dystrophies are not
curable. 70% want to gain more knowledge about people with muscular dystrophy, and 76%
agree that a greater awareness of people will reduce stigma associated with disabled people.

Key words: muscular dystrophy, people with dystrophy, disabled, students, surveyed
students.

aEy
0 Yo

" "V,
o]
Canus®

* *
LY



Celje o m|5|cn|h distrofijah, raZ|skovaIna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

1 UVOD

Izvem, da sem bolan. Diagnoza, ki jo mi povedo, je ena izmed misi¢nih distrofij. 1z lepega
soncnega dneva, se vse spremeni v ¢rno-beli svet. Brez ljubezni, srece. V sebi ¢utim tezak
kamen, ki se ga ne morem resiti. Za¢nem ¢utiti, da mi telo razpada, da me roke in noge ne
ubogajo vec. Padam v depresijo in nikakor se ne morem vec resiti iz nje. Kaj zdaj? Koga prositi
za pomoc? Sram me je. Sramujem se svojega telesa. Zakaj ravno jaz? Zakaj morem imeti jaz
tezko Zivljenje? Si bom taksen lahko ustvaril druzino in sre¢no ter »zdravo« Zivljenje.

Misi¢ne distrofije so postale bolezni vsakdana. Zanjo lahko oboli Ze novorojencek, ki Se ne ve
zase, ali pa starejsi Clovek, ki si je Ze ustvaril Zivljenje. Ena najteZjih stvari pri tej bolezni je, da
se ¢lovek zaveda, da mu miSice odmirajo. Iz dneva v dan bolj. Za misi¢ne distrofije Se niso nasli
zdravila in so trenutno $e neozdravljive. Zal medicinska znanost $e ne pozna nacina za zajezitev
napredovanja bolezni.

V raziskovalni nalogi sva se poglobili v razli¢cne vrste misi¢nih distrofij in tako razsirili najino
znanje. Te vrste bolezni so zelo razSirjene in pogoste, zato je potrebno ljudi Se bolj ozavescati
o njih.

1.1 NAMEN IN CILJ RAZISKOVALNE NALOGE

Namen raziskovalne naloge je bil ugotoviti znanje dijakov Srednje zdravstvene Sole Celje o
miSi¢nih distrofijah in kak$na staliS¢a imajo do invalidnih oseb, kako deluje Drustvo distrofikov
Slovenije ter kako se ljudje, oboleli z miSi¢no distrofijo, spopadajo z boleznijo.

Cilj raziskovalne naloge je, da bi bili dijaki in SirSa javnost bolj ozave$¢eni o misi¢nih distrofijah
in njihovih posledicah.

1.2 HIPOTEZE

Preden sva odnesli anketne vprasalnike anketirancem, sva si postavili Stiri hipoteze, katere sva
analizirali v razpravi ter jih potrdili oziroma ovrgli, in sicer:

Hipoteza 1: Visji odstotek predstavljajo anketirani dijaki Srednje zdravstvene Sole v Celju, ki so
Ze slisali za misi¢ne distrofije.
Hipoteza 2: Anketirani dijaki Srednje zdravstvene Sole v Celju najpogosteje menijo, da se

miSi¢ne distrofije pojavijo med dvajsetim in tridesetim letom starosti.

Hipoteza 3: NiZji odstotek anketiranih dijakov Srednje zdravstvene Sole v Celju meni, da so
misi¢ne distrofije ozdravljive.

Hipoteza 4: Visji odstotek anketiranih dijakov Srednje zdravstvene Sole v Celju se strinja oz.
popolnoma strinja, da bi vecja ozaveSéenost ljudi zmanjsala stigmatizacijo invalidnih oseb.
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1.3 METODE DELA

Za raziskovalno nalogo sva uporabili:
e metodo preucevanja relevantne literature,
e metodo anketiranja in
e metodo intervjuja.

Najino delo je potekalo po naslednjem vrstnem redu:
e najprej sva se z mentorjem dogovorili o izbrani temi,
e zastavili namen in cilj raziskovalne naloge,
e na podlagi namena in cilja naloge sva si postavili Stiri hipoteze,
e nato sva preucili literaturo za podlago izvedbe teoreti¢nega dela raziskovalne naloge,
e sestavili anketni vprasalnik,
e izvedliintervjuje,
e nato sva pridobljene podatke analizirali, interpretirali ter jih oblikovali v grafe,
e na podlagi pridobljenih podatkov iz anketnih vprasalnikov sva hipoteze potrdili oz.
ovrgli,
e na koncu zapisali zakljucek s predlogi.

Po izboru teme in opredelitvi raziskovalnega dela se za¢ne zbirati literatura, ki jo potrebujemo
za razlaganje in reSevanje postavljenih hipotez. Med najosnovnejso literaturo uvrséamo
ucbenike, enciklopedije, leksikone in slovarje. Ko sva pregledali vso literaturo, sva zbrali
podatke dosedanijih raziskav v strokovni literaturi in periodi¢nih publikacijah.

V raziskavi je uporabljena deskriptivna (opisna) metoda raziskovalnega dela. Podatki so zbrani
z anketnim vprasalnikom zaprtega tipa in intervjuiji.

Anketiranje je bilo izvedeno med dijaki Cetrtih letnikov Srednje zdravstvene Sole Celje.
Zastavljeno jim je bilo osem vprasanj. Eno vprasanje ima dva odgovora, dve vprasanji tri
odgovore, eno vprasanje pet odgovorov in dve vprasanji Sest odgovorov. En sklop vprasanj je
sestavljen iz petih vprasanj s tremi odgovori in eno vprasanje s desetimi trditvami s 5-
stopenjsko Likertovo lestvico.

Izvedenih je bilo pet intervjujev odprtega tipa in opis ene Zivljenjske zgodbe.
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Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

2 TEORETICNI DEL

2.1 KAJ SO MISICNE DISTROFIJE?

Misicne distrofije (v nadaljevanju tudi MD, distrofija je grska beseda, ki pomeni slabo
prehranjenost) so dedne, kroni¢ne, degenerativne in progresivne bolezni, ki neposredno ali
posredno prizadenejo misice. Gre za eno od skupin dednih bolezni skeletnih misic. Klini¢no,
genetsko in biokemiéno so raznovrstne, skupen pa jim je biopsijski distroficni vzorec —
propadanje misi¢nine, ki jo nadomescata mascevje in vezivo (Zidar, 2016, str. 179).

Zanje je znacilna napredujoca misi¢na Sibkost udov, trupa in obraza. Pri posamiénih boleznih
pa so lahko prizadete tudi druge misice, npr. dihalne, sréna ali poziralne. Zelo redko so zajeti
tudi drugi organi ali tkiva — mozgani, notranje uho, oci, endokrine Zleze in koza. Posamicne
oblike bolezni se mocno razlikujejo glede starosti ob zacetku, stopnje prizadetosti, hitrosti
napredovanja, vrste zapletov in prognoze (Zidar, 2016, str. 179).

2.2 ZGODOVINA MISICNIH DISTROFIJ

Mnoge oz. vecino glavnih MD so prepoznali evropski in ameriski zdravniki konec 19. stoletja.
Obliko misi¢ne distrofije, ki nosi ime po Duchennu in jo je le-ta opisal leta 1868, sta v resnici
pred njim prepoznala Ze Gaetano Conte (leta 1836) in Meryon (leta 1851). Celo stoletje za tem
pa se, razen klinicnih opisov novih in novih bolezni, ni zgodilo ni¢ pomembno novega.
Razvrs¢anje MD je temeljilo na opisu klini¢ne slike in tipi¢ne starosti ob zacetku (Zidar, 2016,
str. 179, 180).

Pravo revolucijo na tem podrocju pa je povzrocila tehnologija DNA oz. molekularna genetika.
Razvrséanje bolezni sedaj ne temelji vec zgolj na kliniéni sliki in starosti ob zaéetku, ampak tudi
na nacinu dedovanja in vrsti genetske napake, celo podrocje je s tem v resnici dobilo pravo
znanstveno osnovo (Zidar, 2016, str. 180).

2.3 KLINICNA SLIKA BOLEZNI

Znake misi¢ne distrofije ima lahko Ze novorojencek, zanjo pa lahko zboli ¢lovek v katerikoli
starosti. V sploSnem, kar pove Ze ime, se najbolj zgodaj, ob rojstvu ali v prvih mesecih po njem,
pojavijo kongenitalne misi¢ne distrofije (Zidar, 2016, str. 181).

Duchennova in mnoge oblike medeni¢no ramenskih misi¢nih distrofij se pokaZejo zgodaj v
otrostvu ali v adolescenci. Navadno Ze po tem, ko otrok shodi. Za blazjimi oblikami medeni¢no
ramenskih misi¢nih distrofij ter za miotoni¢no in facioskapulohumeralno misi¢no distrofijo pa
vecinoma zbolijo odrasli. Najznacilnejsi bolezenski znak je misi¢na Sibkost. Vzorec misi¢ne
Sibkosti lahko pomaga razlikovati med posameznimi misi¢nimi distrofijami, lahko pa je tudi
bolezensko specificen (Zidar, 2016, str. 181).

Za miotonic¢no distrofijo je znacilna miotonija. Izraz uporabljamo za posebno vrsto miSi¢ne
otrdelosti, ki nastane zaradi upocasnjenega sproséanja skréenih misic, npr. po¢asno odpiranje
pesti po njenem stisku. Pogoste so zatrditve sklepov, ki so najveckrat posledica misiéne
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Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

Sibkosti. Skolioza (vstran ukrivljena hrbtenica) je pogosta pri otrocih, vezanih na invalidske
vozicke, imajo pa jo lahko tudi Se hodeci, vendar redkeje (Zidar, 2016, str. 181).

Hitrost napredovanja bolezni se mocno razlikuje in je odvisna predvsem od stopnje Skodljivosti
posamezne mutacije v dolo¢enem genu. Vecina bolnikov s kongenitalno misi¢no distrofijo
nikdar ne shodi. Pri nekaterih drugih oblikah otroci sicer shodijo, pa kasneje to sposobnost
izgubijo, navadno v najstniskih letih (Zidar, 2016, str. 181).

Bolniki z blaZjimi oblikami medeni¢no-ramenskih in npr. facioskapulohumeralno misi¢no
distrofijo lahko hodijo do konca Zivljenja oz. potrebujejo pomoc invalidskega vozi¢ka Sele
kasneje v Zivljenju (Zidar, 2016, str. 181).

2.4 NAJPOGOSTEJSE VRSTE MISICNIH DISTROF1J

Poznamo razliéne vrste misi¢nih distrofij, med katerimi se nekatere od njih pojavljajo zZe pri
otrocih, nekatere pa tudi pri odraslih.

Bolezen se pojavi najpogosteje med prvim in Cetrtim letom starosti. Hoja je od samega zacetka
nezanesljiva in nerodna. Znacilna je hitra utrudljivost, gugajo¢a hoja, hoja po prstih, lordoza
(pretirano ukrivjena hrbtenica na noter), plezanje po sebi ob vstajanju in psevdohipertenzija
mec (lazno povisan krvni tlak, ki je merjen s sfingomanometrom). Bolezen pocasi napreduje.
Pojavijo se tezave z debelostjo, kardiomiopatijo (okvara sréne misice), umskim zaostankom.
Smrt se pojavi pri 20 letih (Hribernik, 2007, str. 158).

Razporeditev misSicne oslabelosti in nain dedovanja je enak kot pri Duchennovi obliki,
prizadetost miSic pa je blazja in potek obolenja pocdasnejsi. Ti bolniki imajo nekaj
funkcionalnega distrofina (distrofin je beljakovina, ki je vezana na celicno membrano misice in
je nadvse pomembna za njeno stabilnost). Prve teZave opazijo oboleli med petim in enajstim
letom (Hribernik, 2007, str. 158).

Obicajno se pojavi v puberteti. Prvi znak je Sibkost obraznih misic. Ta oblika miSi¢ne distrofije
napreduje pocasi. Simptomi so lahko blagi ali pa povzrocijo tezjo invalidnost. Misice
ramenskega obroca in lopatic, v€asih pa tudi nog, postopno slabijo (Hribernik, 2007, str. 158).

Bolezen se pojavi med petim in desetim letom starosti. Najprej se pojavi nerodna, nato
gugajoca hoja. Znacilna je tudi prizadetost ramenskega obroca. Bolezen je pocasi napredujoca.
Invalidski vozic¢ek je potreben pri priblizno petnajstih letih starosti (Leonardis, 2018 ).
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Kunej, T., Filipancic¢, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

Je najpogostejsa distrofija odrasle dobe. Najpogosteje pa prizadane moske. Bolezen se pojavi
v obdobju novorojencka. Pojavi se sindrom ohlapnega dojencka, dihalna stiska in motnje
poZiranja. Lahko se pojavi smrt v dojenckovem obdobju ali huda prizadetost (Drustvo
distrofikov Slovenije, 2018).

2.5 ZDRAVLIENJE MISICNIH DISTROFUJ
Ceprav so misi¢ne distrofije neozdravljive, lahko z razli¢nimi nacini zdravljenja blazimo

simptome in zaplete. Medicinska znanost trenutno ne pozna nacina za upocasnitev
napredovanja bolezni (Leonardis, 2018).

Za zacasno izboljSanje miSicne moci zdravnik pogosto predpise kortikosteroide. Z zdravili
sprostimo zakréene misice (Hribernik, 2007, str. 158).

Vel manjsih raziskav je pokazalo povecanje misicne moci pri jemanju dodatkov, ki vsebujejo
kreatin (snov, ki se nahaja v Cloveski misici). Koencim Q10, ki ga proizvaja ¢lovesko telo,
povecuje zmoznost telesne aktivnosti pri bolnikih z misicno distrofijo (Hribernik, 2007, str.
158).

Vaje za raztezanje misic rok in nog pomagajo prepreciti nastanek kontraktur, bolecine in
omejujoce zakréenosti kit in misic (Hribernik, 2007, str. 158).

Kirurg lahko s posegom sprosti misi¢ne kontrakture (Hribernik, 2007, str. 158).
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Kunej, T., Filipancic¢, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3 EMPIRICNI DEL

3.1 VZOREC

Osnova za obdelavo podatkov je bilo 113 anketnih vprasalnikov, ki so jih izpolnili dijaki ¢etrtih
letnikov Srednje zdravstvene 3ole Celje, in sicer 24 dijakov (21 %) in 89 dijakinj (79 %).

Opravili sva spletni intervju z g. Antonom Zupanom ter intervjuje v Zivo, in sicer z go. Leo

Leonardis, g. Borutom Peterlinom in g. AleSem Mavrom, g. Iztokom Mrakom, g. Janezom
Zidarjem in z g. BoStjanom Kunejem.

3.2 CAS RAZISKAVE

Anketni vprasalniki so bili razdeljeni 18. 12. 2017 na Srednji zdravstveni Soli Celje in ta dan tudi
izpolnjeni. Vprasanja za intervju so bila g. Antonu Zupanu poslana po elektronski posti 13. 1.
2018, odgovor pa posredovan 6. 2. 2018. 13. 2. 2018 so bili opravljeni intervjuji z go. Leo

Leonardis, g. Borutom Peterlinom, g. AleSem Mavrom, g. lztokom Mrakom in g. Janezom
Zidarjem. Zivljenjsko zgodbo nama je g. Bostjan Kunej poslal po elektronski posti 5. 3. 2018.

3.3 OBDELAVA PODATKOV

Podatke sva zapisali v odstotkih ter jih predstavili v grafih. Pomagali sva si s programom Google
Drivom za ustvarjanje anket, kjer sva naredili spletni vprasalnik ter vanj vnesli podatke.

3.4 REZULTATI RAZISKAVE

Na naslednjih straneh so predstavljeni rezultati anketnega vprasalnika v grafih za vsako
vprasanje in podvprasanje posebe;j.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.1 ALI STE ZE SLISALI ZA MISICNE DISTROFIJE?

31%
69 % |

DA " NE

Graf 1: Ali ste Ze slisali za misicne distrofije?

Za misSi¢ne distrofije je Ze sliSalo 69 % anketiranih dijakov, 31 % pa za njih Se ni slisalo.

3.4.2 KAJ SO MISICNE DISTROFIJE?

21 %

()
15% 9%

°%\~ 39 % ’

OSLABELOST MISIC V STAROSTI
HUDE POSKODBE MISIC
DEDNE BOLEZNI SKELETNIH MISIC

W OPERATIVNE ODSTRANITVE DELA MISICE ZARADI POSKODB

NE VEM
B NE VEM, KAJ SO MISICNE DISTROFIJE

Graf 2: Kaj so misicne distrofije?

Na vprasanje kaj so miSi¢ne distrofije, so anketirani dijaki v najvecjem odstotku (39 %) pravilno
odgovoril, da so to dedne bolezni skeletnih misic.

aEy
0 Yo

*
’Q

15

-m
A LLEN

*
*

Yann®

* *
O..-"



Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.3 KDAJ SE MISICNE DISTROFIJE NAJPOGOSTEJE POJAVIIO?

15 % 15%

OD 0 DO 15 LET OD 20 DO 30 LET
PO 50 LETU ODVISNO OD VRSTE OBOLENJA
B NE VEM NE VEM, KAJ SO MISICNE DISTROFIJE

Graf 3: Kdaj se misicne distrofije najpogosteje pojavijo?

Na vprasanje kdaj se misi¢ne distrofije najpogosteje pojavijo, so anketirani dijaki v najve¢jem
odstotku (25 %) pravilno odgovorili, da je to odvisno od vrste obolenja, sledi 22 % tistih, ki
menijo, da se najpogosteje pojavijo po 50. letu, in 15 % tistih, ki menijo, da je to do 15. leta
starosti.

3.4.4 ALI SO MISICNE DISTROFIJE OZDRAVUIVE?

38 %

DA NE " NEVEM

Graf 4: Ali so misicne distrofije ozdravljive?

38 % anketiranih dijakov pravilno meni, da misSi¢ne distrofije niso ozdravljive.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.5 KAKO NASTOPI BOLEZEN?

V nadaljevanju sledi analiza podatkov in predstavitev le-teh v grafih o tem, ali anketirani dijaki
vedo, kako nastopi misi¢na distrofija.

3.4.5.1 KOT TAKOJSNJA OSLABELOST MISIC

DA NE " NEVEM

Graf 5: Bolezen nastopi kot takojSnja oslabelost misic

Da misi¢na distrofija nastopi kot takojSnja oslabelost misic, meni 14 % anketiranih dijakov, 31
% pa se jih s tem ne strinja.

3.4.5.2 KOT TAKOJSNJA POPOLNA ODPOVED ENE MISICE

10%
32%

DA~ NE " NEVEM

Graf 6: Bolezen nastopi kot takojSnja popolna odpoved ene misice

10 % anketiranih dijakov meni, da miSi¢na distrofija nastopi kot takojSnja popolna odpoved
ene misice, 58 % pa se jih s tem ne strinja.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.5.3 KOT TAKOJSNJA POPOLNA ODPOVED VSEH MISIC

7%
35%

DA NE NE VEM

Graf 7: Bolezen nastopi kot takojSnja popolna odpoved vseh misic

58 % anketiranih dijakov meni, da misi¢na distrofija ne nastopi kot takojSnja popolna odpoved
vseh misic, nasprotno pa jih meni 7 %.

3.4.5.4 KOT POSTOPNO SLABLIENJE MISIC

32%

DA NE " NEVEM

Graf 8: Bolezen nastopa kot postopno slabljenje misic

60 % anketiranih dijakov meni, da misi¢na distrofija nastopi kot postopno slabljenje misic,
nasprotno jih meni 8 %.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.5.5 KOT POSTOPNO SLABLJENJE VSEH MISIC

DA  NE

Graf 9: Bolezen nastopi kot postopno slabljenje vseh misic

NE VEM
40 % anketiranih dijakov meni, da misi¢na distrofija nastopi kot postopno slabljenje vseh misic,
24 % pajih je nasprotnega mnenja.

3.4.6 POZNATE KAKSNO OSEBO Z MISICNO DISTROFIJO?

16 % 10%

DA NE

NE VEM, KAJ JE MISICNA DISTROFIJA
Graf 10: Poznate kakSno osebo z misi¢no distrofijo?

Samo 10 % anketiranih dijakov pozna osebo z misi¢no distrofijo.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

3.4.7 KDO SO PO VASEM MNENJU INVALIDI? (MOZNIH JE VEC ODGOVOROV)

1%

OSEBE, KI SO NA INVALIDSKEM VOZICKU
OSEBE, KI SO ZARADI POSKODBE OSTALE BREZ DELA TELESA
OSEBE Z MOTNJAMI V RAZVOJU
B OSEBE, KI SO ZARADI PRIROJENE TELESNE NAPAKE, POSLEDIC BOLEZNI ALI POSKODBE,

NESPOSOBNE ALI LE DELNO SPOSOBNE ZA DELO
NE VEM

Graf 11: Kdo so po vaSem mnenju invalidi?
Na vprasanje kdo so po vasem mnenju invalidi, kjer je bilo moznih ve¢ odgovorov, so v

najvec¢jem odstotku (38 %) anketirani dijaki odgovorili, da so to osebe, ki so zaradi prirojene
telesne napake, posledic bolezni ali poSkodbe nesposobne ali le delno sposobne za delo.
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Kunej, T., Filipancic¢, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole
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V nadaljevanju sledi analiza podatkov in predstavitev le-teh v grafih o stopnji strinjanja na
navedene trditve iz anketnega vprasalnika o misi¢ni distrofiji po 5-stopenjski lestvici zocenami
od 1 do 5, pri cemer pomeni 1-sploh se ne strinjam, 2-ne strinjam se, 3-niti-niti (neodlo¢eno),
4-strinjam se in 5-popolnoma se strinjam.

3.4.8.1 ZELIM SI PRIDOBITI VEC ZNANJA O OSEBAH Z MISICNO DISTROFIJIO

1% 2% 2%

38 %

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)
4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORJENO
Graf 12: Zelim si pridobiti ve¢ znanja o osebah z misi¢no distrofijo

70 % anketiranih dijakov si Zeli pridobiti ve¢ znanja o osebah z misi¢no distrofijo, 4 % si tega
ne zeli, neodlocenih pa je Cetrtina.

3.4.8.2 ZELIM SI, DA Bl SE NA NASI SOLI KDAJ IZVEDLA OKROGLA MIZA O MISICNIH
DISTROFIJAH

2% 3% /_4 %
17 %
41 % ’
1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)
4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 13: Zelim si, da bi se na nasi 3oli kdaj izvedla okrogla miza o mii¢nih distrofijah

Da bi se na nasi Soli kdaj izvedla okrogla miza o misi¢nih distrofijah, si Zeli 74 % anketiranih
dijakov, 7 % jih je nasprotnega mnenja, neodlocenih jih je 17 %.

aEy
0 Yo

*
*
*

21

" "V,
Yann®

* *
LY



Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole
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3.4.8.3 POGOSTO BEREM CLANKE O MISICNIH DISTROFIJAH

0%2%2%
N

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)

4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORJENO

Graf 14: Pogosto berem clanke o misicnih distrofijah

S trditvijo, da pogosto berem clanke o misSi¢nih distrofijah, se 84 % anketiranih dijakov ne
strinja, 2 % se jih s tem strinja, 12 % pa jih je neodlocenih.

3.4.8.4 ZELIM DELATI Z BOLNIKI Z MISICNO DISTROFIJO

1%

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)

4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 15: Zelim delati z bolniki z misi¢no distrofijo

S trditvijo, da Zelim delati z bolniki z miSi¢no distrofijo, se strinja 35 % anketiranih dijakov, 23
% se jih s tem ne strinja, 41 % pa je neodlocenih.
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Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole
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3.4.8.5 V SOLI BI MORALI VEC GOVORITI O INVALIDNIH OSEBAH

1% 2% 3%

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)
4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM  m NEODGOVORIJENO

Graf 16: V Soli bi morali ve¢ govoriti o invalidnih osebah

S trditvijo, da bi v Soli morali vec govoriti o invalidnih osebah, se anketirani dijaki strinjajo v 72
%, nasprotno jih meni 5 %, neodlocenih pa jih je 22 %.

3.4.8.6 INVALIDNIH OSEB SE BOJIM, KER JIM NE ZNAM POMAGATI

1% 4%

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)

4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 17: Invalidnih oseb se bojim, ker jim ne znam pomagati

S trditvijo, da se invalidnih oseb bojim, ker jim ne znam pomagati, se anketirani dijaki v 80 %
ne strinjajo, nasprotno jih meni 5 %, neodlocenih pa jih je 10 %.
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3.4.8.7 MORALI BI SIRITI VEC ZNANJA O RAZNIH BOLEZNIH IN PREDSTAVLIATI ZIVLIENJSKE
ZGODBE, DA BI BILI LJUDJE BOLJ OZAVESCENI O INVALIDNOSTI

1%3% 4%

9%

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)

4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM  m NEODGOVORIJENO

Graf 18: Morali bi Siriti ve€ znanja o raznih boleznih in predstavljati Zivljenjske zgodbe, da bi bili ljudje bolj
ozavesceni o invalidnosti

S trditvijo, da bi morali Siriti ve¢ znanja o raznih boleznih in predstavljati Zivljenjske zgodbe, da
bi bili ljudje bolj ozavesceni o invalidnosti, se anketirani dijaki strinjajo v 83 %, nasprotno jih

meni 7 %, neodlocenih pa jih je 9 %.

3.4.8.8 O INVALIDIH IMAM DOVOLJ ZNANJA IN VEM, KDO VSE SO INVALIDI

1%

1-SPLOH SE NE STRINJAM 2-NE STRINJAM SE 3-NITI-NITI (NEODLOCENO)

4-STRINJAM SE M 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 19: O invalidih imam dovolj znanja in vem, kdo vse so invalidi

S trditvijo, da imam o invalidih dovolj znanja in vem, kdo vse so invalidi, se anketirani dijaki
strinjajo v 51 %, nasprotno jih meni 16 %, neodlocenih pa jih je 32 %.
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3.4.8.9 VELIKO LJUDI SE INVALIDOM POSMEHUIJE
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4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 20: Veliko ljudi se invalidom posmehuje

S trditvijo, da se veliko ljudi invalidom posmehuje, se strinja 42 % anketiranih dijakov,
nasprotnega mnenija jih je 37 %, neodlocenih pa jih je 19 %.

3.4.8.10 VECIA OZAVESCENOST LJUDI BI ZMANJSALA STIGMATIZACIJO INVALIDNIH OSEB

1% 0%
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4-STRINJAM SE B 5-POPOLNOMA SE STRINJAM = NEODGOVORIJENO

Graf 21: Vecja ozavescenost ljudi bi zmanjSala stigmatizacijo invalidnih oseb

S trditvijo, da bi vecja ozavescenost ljudi zmanjsala stigmatizacijo invalidnih oseb, se strinja 76
% anketiranih dijakov, nasprotno jih meni 8 %, neodlocenih pa jih je 15 %.
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3.5 TERENSKO DELO

V torek, 13. 2. 2018, sva se skupaj s profesorjem g. Petrom Cepinom Tovornikom odpravili v
Ljubljano. Najprej sva opravili intervju z go. doc. dr. Leo Leonardis, dr. med. na Univerzitetnem
klinicnem centru Ljubljana, po intervjuju nam je gospa razkazala tudi njihove prostore, nato
sva obiskali Klini¢ni institut za medicinsko genetiko, ki je na podstresju Porodnisnice Ljubljana,
kjer sva se pogovarjali z g. dr. AleSem Mavrom, dr. med., in g. prof. dr. Borutom Peterlinom,
dr. med. Opravili sva intervju z g. Iztokom Mrakom, univ. dipl. soc. del., na Drustvu distrofikov
Slovenije in z g. prof. dr. Janezom Zidarjem, dr. med. na Univerzitetnem klinicnem centru
Ljubljana.

SIika”1: Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana Slika 2: Porodnisnica Ljubljana, kjer je Klinicni
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018) institut za medicinsko genetiko
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

Slika 3: Drustvo distrofikov Slovenije Slika 4: Prostori Klini¢nega instituta za klinicno
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018) nevrofiziologijo v Univerzitetnem klinicnem centru
Ljubljana
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)
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3.6 INTERVIUII

V nadaljevanju sledijo intervjuji, ki sva jih opravil, in sicer z gospodom prof. dr. Antonom
Zupanom, dr. med. preko elektronske poSte, ostale pa sva obiskale na najinem terenskem
delu. V Univerzitetnem klinicnem centru Ljubljana sva se pogovarjali z gospo doc. dr. Leo
Leonardis, dr. med., in zgospodom prof. dr. Janezom Zidarjem, dr. med., na Kliniénem institutu
za medicinsko genetiko z gospodom dr. AleSem Mavrom, dr. med., in gospodom prof. dr.
Borutom Peterlinom, dr. med. Opravili pa sva tudi intervju z g. Iztokom Mrakom, univ. dipl.
soc. del. na Drustvu distrofikov Slovenije. Intervjuji si sledijo po vrstnem redu nastanka.

Vprasanja za intervju so bila g. prof. dr. Antonu Zupanu, dr. med. poslana po elektronski posti
13.1.2018, odgovor pa posredovan 6. 2. 2018. Namen intervjuja je bil izvedeti nekaj o Zivljenju
g. prof. dr. Antona Zupana, ki tudi sam trpi za eno od oblik miSi¢ne distrofije, in kako on gleda
na bolezen ter obolele z njo.

1. Na zacetku bi Vas prosili, ¢e se lahko predstavite?

Rojen sem bil 4. 8. 1954 na Jesenicah. Leta 1980 sem diplomiral na Medicinski fakulteti v
Ljubljani, smer sploSna medicina. Strokovni izpit sem opravil leta 1981. V letih od 1981 do 1983
sem bil zaposlen kot splodni zdravnik v zdravstvenem domu TrzZi¢. Leta 1983 sem zacel
specializacijo iz pediatrije. Specialisti¢ni izpit sem opravil leta 1987. Istega leta sem se kot mladi
raziskovalec zaposlil na takratnem Zavodu za rehabilitacijo invalidov v Ljubljani. Leta 1988 sem
opravil magisterij znanosti s podrocja nevrofiziologije. Leta 1989 sem pricel specializacijo iz
fizikalne medicine in rehabilitacije in specialistini izpit opravil leta 1993. Istega leta sem
obranil doktorsko disertacijo s podrocja fizikalne medicine in rehabilitacije. Leta 1994 sem bil
izvoljen v naziv docent, leta 1999 pa v naziv izredni profesor za predmet fizikalna in
rehabilitacijska medicina na Medicinski fakulteti Univerze v Ljubljani. Zaposlen sem na
Univerzitetnem rehabilitacijskem institutu Republike Slovenije — So¢a, do nedavna kot vodja
Sluzbe za rehabilitacijo bolnikov z miSiénimi in Zivéno-miSi¢nimi boleznimi in kot vodja
Rehabilitacijskega inZeniringa, sedaj pa kot koordinator razvojno raziskovalnega dela. Sem
porocen in oce dveh héerk. Ze od otrostva se bojujem s progresivno misi¢no distrofijo. Zaradi
bolezni sem vezan na elektri¢ni invalidski vozicek, kar pa me v Zivljenju in delu ne omejuje.

2. Kdo Vas je navdusil za Solanje in za delo, ki ga opravljate?
Nihée me ni navdusil. Zanimal me je Studij naravoslovja, Se posebej medicine in tako sem se
odlocil to Studirati in delati.

3. Kaj Vas pri opravljanju vasega poklica najbolj veseli?

Veseli me neposredno delo z ljudmi — pacienti in njihovimi sorodniki, pa tudi s sodelavci in tudi
z ostalimi ljudmi, s katerimi se pri svojem delu srecujem. Poleg tega me veseli tudi neposredno
delo s Studenti, tako predavanja kot prakticno delo s Studenti na vajah. Veseli me tudi
raziskovalno delo, ki je sestavni del mojega poklica.



4. Kako se spominjate zaCetkov srecanja s tematiko misSicnih distrofij (teoreticno,
prakti¢cno)?

Jaz sem zbolel konec osnovne Sole in natan¢no se spominjam vseh znakov in simptomov, s
katerimi se je bolezen zacela kazati. Znaki in simptomi so v zacetku blagi in komaj opazni, z
razvojem bolezni pa postajajo vse bolj izraziti.

5. Bi lahko opisali kaksen specificen (nenavaden) primer na podro¢ju misicnih distrofij, ki
Vam je Se posebej ostal v spominu?

Vsak primer, vsak pacient je specifi¢en in poseben, pacientov je bilo do sedaj res veliko in kaj
prav posebnega ne morem izpostaviti. Bili pa so tako veseli, smesni, kot tudi zelo Zalostni in
tragicni dogodki.

6. Kako se ljudje spopadajo z razli¢cnimi misicnimi distrofijami?

Ljudje se s svojo boleznijo spopadajo na najrazlicnejse nacine. Eni so neomajni borci od zacetka
bolezni do konca Zivljenja, eni pa se zelo hitro vdajo v usodo in se z boleznijo prenehajo boriti.
Na splosno pa velja, da je borba v zaCetku bolezni zelo intenzivna, lahko bi rekli tudi do neke
mere agresivna, s casom pa clovek bolezen nekako sprejme, vendar se velika vecina bolnikov
ne preneha boriti z njo.

7. Menite da je za osebe z misi¢no distrofijo dovolj poskrbljeno za njihove potrebe ali
menite, da bi se lahko storilo Se vec¢? In kaj bi se po Vasem mnenju lahko?

Za bolnike z misi¢nimi in Zivéno-misi¢nimi obolenji je v Sloveniji relativno dobro poskrbljeno.
Te bolezni spadajo v obvezno zdravstveno zavarovanje, bolniki imajo pravico do rehabilitacije
(ve¢ina bolnikov koristi vsakoletno obnovitveno rehabilitacijo v Izoli), iz obveznega
zdravstvenega zavarovanja prejmejo tudi brezplacno Stevilne medicinsko tehni¢ne
pripomocke. Na socialnem podrocju pa za bolnike skrbi Drustvo distrofikov Slovenije, ki je zelo
dobro organizirano in ima Stevilne aktivnosti.

8. Ste imeli veliko primerov bolnikov z misicno distrofijo, natan¢neje zramensko-medenicno
misicno distrofijo?

Ze vrsto let poznam skoraj vse bolnike z mi§i¢nimi in Zivéno-misi¢nimi obolenji v Sloveniji.
Sre¢ujemo se v ambulanti za miSi¢ne in Zivéno-misicne bolezni ali v ambulanti za tehni¢ne
pripomocke na URI-Soéa ali med obnovitveno rehabilitacijo v lzoli, pa preko Drustva
distrofikov Slovenije, v katerem sem tudi aktiven.

9. Katera od oblik misicne distrofije je najpogostejsa in zakaj?

Misi¢ne in ZivEno-misi¢ne bolezni so dedne, kroni¢ne, degenerativne in progresivne bolezni, ki
neposredno ali posredno prizadenejo miSice. Za tezje oblike bolezni je znadilno postopno in
nezadrzno propadanje misSi¢nih vlaken, kar privede do delne ali popolne ohromelosti
doloéenih misiénih skupin, posledi¢no pa do vse veéjih tezav pri gibanju, do stalne uporabe
vozicka in bolnikove odvisnosti od tuje pomoci pri opravljanju osnovnih dnevnih aktivnosti.
MiSice z napredovanjem bolezni slabijo, miSicni oslabelosti se pridruzZijo tudi mozne
sekundarne posledice misicne oslabelosti, kot so kontrakture (zmanjsana gibljivost sklepov),
skolioza (vstran ukrivljena hrbtenica), tezave z dihanjem, okvare srca itd.

Delovanje misic je tesno povezano z Zivéevjem. Elektri¢ni impulzi, ki potekajo po Zivcih, so
signal za kréenje miSic. Iz centralnega Zivénega sistema (moZganov) potujejo impulzi za



zavestno, hoteno misi¢no kréenje. Potujejo po hrbtenjaci navzdol do motori¢nih Zivénih celic
v sprednjih rogovih hrbtenjacne sivine, od tam potujejo po izrastkih teh celic (aksonih) do
posameznih misic. Ko pride Zivéni impulz do konénih razvejkov aksona, se na mestu, ki ga
imenujemo Zivénomisicni stik, sprosti posebna snov — mediator (acetilholin), ki vzdraZi misico
(miSi¢na vlakna), in na ta nacin pride do kréenja misice.

Motori¢ne Zivéne celice v sprednjih rogovih hrbtenjacne sivine, izrastki motori¢nih Zivénih celic
(aksoni - periferni Zivci), Zivénomisicni stiki in misicna vlakna sestavljajo t. i. motori¢ne enote.
Motori¢na enota je osnovna sestavna enota misicnega kréenja in predstavlja najmanjse stevilo
misi¢nih vlaken, ki jih hkrati lahko aktivira osrednje ZivCevje.

Misi¢ne in Zivéno-misi¢ne bolezni prizadenejo enega ali ve€ sestavnih delov motori¢ne enote.
Glede na to, kateri del motori¢ne enote je prizadet, lo¢imo:

Miopatije, pri katerih je bolezenski proces v sami miSici. Med miopatijami so
najpogostejSe distrofinopatije (Duchennova in Beckerjeva miSi¢na distrofija), ramensko
medenicna, facioskapulohumeralna in miotoni¢na oblika misi¢ne distrofije, kongenitalne
miopatije, metabolne miopatije itd.

Spinalne misicne atrofije, pri katerih gre za okvare motoricnih Zivénih celic v sprednjih
rogovih hrbtenjace. Med spinalnimi misi¢nimi atrofijami (SMA) so najbolj znane SMA tip 1 —
infantilna oblika, imenovana tudi Werdnig Hoffmann, SMA tip 2 — intermediarna oblika in SMA
tip 3 —juvenilna oblika imenovana tudi Kugelberg Welander.

Dedne nevropatije, pri katerih gre za okvare perifernih Zivcev (Zivcev, ki povezujejo
motori¢ne Ziv€ne celice in miSice). Govorimo o hereditarni motori¢no-senzori¢ni nevropatiji
(HMSN) ali Charcot-Marie-Tooth bolezni. Tudi med temi boleznimi jih je znano vec vrst,
najpogostejsi sta HMSN 1 (demielinizacijska) in HMSN 2 (aksonska) oblika.

Bolezni ZivénomiSi¢nega stika, kjer gre za motnjo prenosa signala iz Zivca na misico.
Najbolj znana med temi boleznimi je miastenija gravis.

Ceprav so misi¢ne in Zivéno-misiéne bolezni med seboj zelo razli¢ne, tako po vzroku, ¢asu
nastanka, kliniéni sliki, hitrosti napredovanija, vrsti in obsegu posledic, ki jih povzrocajo, pa se
v pogovornem jeziku za vse bolezni uporablja izraz distrofija oziroma za obolelega distrofik.

10. Priblizno koliko so stare osebe z misicno distrofijo, ki jih oz. ste jih obravnavali
(najmlajsa, najstarejsa)?
Obravnaval sem tako dojencke kot zelo stare bolnike, tudi ve¢ kot 90 let.

11. Se vam je katera oseba, obolela z misi¢no distrofijo, e posebej vtisnila v spomin? Ce ja,
zakaj?

Kot sem Ze zgoraj omenil je bilo teh bolnikov zelo veliko in vsak se ti nekako vtisne v spomin,
tako da ne bi mogel izpostaviti posameznika.

12. Bi lahko nasteli postopke zdravljenja/rehabilitacije, ki jih uporabljate pri svojem delu, in
kako so u€inkoviti?

Med vsemi zgoraj nastetimi boleznimi so najpogostejse in glede obravnave najzahtevnejse
misicne distrofije in spinalne misicne atrofije. Pri obeh skupinah bolezni gre za dedne,
progresivne bolezni z zgodnjim zacetkom in relativno hitrim potekom. Razporeditev in stopnja
oslabelosti miSic oziroma misi¢nih skupin in iz tega izhajajoce sekundarne posledice, kot tudi



funkcijska sposobnost posameznika, so odvisne od oblike bolezni, razlikujejo pa se tudi med
bolniki z isto obliko bolezni. Pri zdravljenju in vodenju distrofikov je zato nujen individualni
pristop. Bolezni zaenkrat $e ni mogoce ozdraviti, kar pa ne pomeni, da jih tudi ni mogoce
zdraviti. Z ustrezno obravnavo je moino potek bolezni upocasniti in prepreciti oziroma
upocasniti nastanek sekundarnih posledic in zapletov bolezni. Potrebno je redno izvajanje vaj
za vzdrZevanje misi¢ne moci in gibljivosti v sklepih, vaj in ukrepov za preprecevanje nastanka
kontraktur in skolioze, dihalnih vaj in postopkov ¢is¢enje dihalnih poti. Zelo pomembna je tudi
skrb za ustrezno telesno tezo. Oprema s tehni¢nimi pripomocki lahko pomembno zmanjsa

odvisnost distrofika od tuje pomoci in mu izboljSa kakovost Zivljenja.

13. Ali na podrocju misicnih distrofij potekajo raziskave (v svetu, pri nas) in kdaj lahko
pricakujemo uspesnejse zdravljenje?

Na podrocju misi¢nih in Zivéno misicnih bolezni potekajo v svetu intenzivne raziskave in kazejo
se tudi Ze prvi rezultati uspeSnega zdravljenja. V prihodnjih letih lahko pri¢akujemo kar
uspesno vzro¢no zdravljenje teh bolezni.

14. Kaj bi svetovali ljudem, ki se spopadajo z obliko misi¢ne distrofije, in tistim, ki so v rizi¢ni
skupini?

Naj bolezen do razumne mere sprejmejo, naj se borijo z njo, naj vzdrzujejo svojo psihofizi¢no
kondicijo, naj se svojega telesa in svojih fizicnih omejitev ne sramujejo in naj se ¢im bolj aktivno
vklju€ujejo v socialno Zivljenje.

Intervju z gospo doc. dr. Leo Leonardis je bil opravljen 13. 2. 2018 v njeni pisarni na oddelku
Klinicnega inStituta za klini¢éno nevrofiziologijo v Univerzitetnem klinicnem centru Ljubljana.
Namen intervjuja je bil izvedeti ¢im vec o tem, kako prepoznavajo misi¢ne distrofije, kaksni so
vzroki za pojav misi¢nih distrofij in kako blaZijo simptome oziroma kako skrbijo za ¢imbolj
kakovostno Zivljenje bolnikov.

Ga. Lea Leonardis je vodja Centra za Ziv€no misSi¢ne bolezni in vodja ambulantno-hospitalnega
oddelka. Po izobrazbi je zdravnica, specialistka na podrocju nevrologije.

Leta 1993 je diplomirala na Medicinski fakulteti, leta 1997 naredila magisterij, leta 2002
specializacijo iz nevrologije in leta 2013 doktorat znanosti s podro¢ja biomedicine.

Ukvarja se z dedno-Zivéno-misicnimi boleznimi, boleznimi perifernega Zivéevja in Ziv€éno
misicnega stika in z motnjami dihanja.

Dejala je, da jo delo, ki ga opravlja, zelo veseli. Ukvarja se z osebami, obolelimi z redkimi
boleznimi. Prav to raziskovanje in iskanje razlicnih vzrokov za bolezni jo najbolj veselita. Na
oddelku je zaposlenih nekaj ve¢ kot deset zdravnikov, diplomirane medicinske sestre in
fizioterapevti. Nekaj Casa preZivi na oddelku, poleg tega pa opravlja preglede po kliniki,
posvetovanja in razlicne preiskave. Njen primarni cilj je izboljsati kakovost Zivljenja osebam z
misi¢no distrofijo in drugimi. Sama meni, da je kvaliteta Zivljenja bistveno bolj pomembna kot
dolzina le-tega. Pravi, da je zanjo vsak primer poseben. Skozi leta delovnih izkuSenj je spoznala,



Kunej, T., Filipancic, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

da se mlajsi ljudje veliko teZje soocajo z boleznijo. Po Stevilu obolelih ne presegamo
mednarodne populacije obolelih za tovrstnimi boleznimi.

Omenila je tudi Javno agencijo Republike Slovenije za zdravila in medicinske pripomocke
(JAZMP), s katero dobro sodelujejo. Gre za ugledno in mednarodno agencijo na podrocju
zdravil, medicinskih pripomockov, krvi, tkiv in celic. Skrbijo za dobrobit ljudi in Zivali. Z
aktivnostmi agencija omogoca dostopnost izdelkov in aktivnosti deleznikov, ki z doseganjem
visokih standardov prinasajo napredke v znanosti in stroki v korist druzbe.

Po kon¢anem intervjuju nam je zdravnica pokazala prostore, kjer opravljajo razlicne preiskave
in preglede. Med drugim je omenila preiskavo EEG - elektroencefalografijo, kjer s pomocjo
elektrod namescenih na povrsini glave, merijo mozZganske elektricne aktivnosti. To jim zelo
pomaga pri diagnosticiranju bolezni. Pokazala pa nama je tudi primer lestvice s katero si
pomagajo pri ocenjevanju bolnikov z Zivénimi in Zivéni- misi¢nimi boleznimi (priloga 2).

-
~

Slika 5: Gospa doc. dr. Lea Leonardis z Slika 6: Ogled prostora in naprav na oddelku
raziskovalkama Lucijo Filipancic (levo) in Klinicnega instituta za klinicno nevrofiziologijo
Teo Kunej (desno) (Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

Intervju z gospodom dr. AleSem Mavrom, dr. med., in gospodom prof. dr. Borutom
Peterlinom, dr. med. je bil opravljen 13. 2. 2018 v Ljubljanski porodnisnici, kjer so na
podstresju prostori Klinicnega instituta za medicinsko genetiko. Namen intervjuja je bil
izvedeti predvsem nacine dedovanja misi¢ne distrofije, kje je vzrok, da se obolenje pojavi in
kako prepoznajo gene, ki so oboleli pri posamezni obliki.

Najprej se je g. dr. AleS Maver predstavil in opisal sam Institut za medicinsko genetiko. Dejal
je, da slednji predstavlja ogromno razli¢nih vrst diagnostike in genetskega svetovanja pri
razlicnih boleznih v Sloveniji. Z napredno medicino in ogromno razli¢nimi raziskavami na tem
podro¢ju so ponudili novo moznost odkrivanja in preprecevanja rojstva otrok s
kromosomskimi nepravilnostmi ali dedno prenosljivimi boleznimi. Pomagajo tako bolnikom
kot tudi njihovim svojcem. Sodelujejo pri organizaciji fakultetnega in podiplomskega Studija
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na podrocju medicinske genetike. Prav zato je potrebno ogromno znanja, potrpeZljivosti in
raziskav.

Dejal je, da je pred casi razvrscanje misicnih distrofij temeljilo le na opisu klini¢ne slike in
tipicne starosti na zaCetku. Prave spremembe pa je povzrodila tehnologija DNA oziroma
molekularna genetika. Sedaj razvrs¢ajo misi¢ne distrofije poleg opisa klini¢ne slike in starosti
Se po nacinu dedovanja in po vrsti genetske napake. Na Zalost pa kljub moénemu napredku
medicine zdravila za misi¢ne bolezni Se niso odkrili. Meni, da je pomembno, da bolniku nudijo
podporo in fizikalno zdravljenje ter zdravljenje bolezenskih zapletov.

Po izkusnjah in raziskavah je v otroStvu najpogostejSa misi¢na distrofija Duchennova misi¢na
distrofija. Zanjo zboli priblizno 8 do 10/100 000 deckov. Beckerjeva misi¢na distrofija je
nekoliko manjsa in znaSa priblizno 7/100 000 deckov. V odrasli dobi pa je najpogostejsa
miotoni¢na distrofija. Zanjo zboli okoli 10/100 000 prebivalcev.

Med pogovorom je bil prisoten tudi g. prof. dr. Borut Peterlin, predstojnik Instituta za
medicinsko genetiko. Sam je potrdil besede g. dr. AleSa Mavra. Dejal je, da se na Institutu
trudijo po najboljsih moceh in si Zelijo, da bodo Se naprej tako uspesni na tem podrocju. Meni,
da je ogromnega pomena raziskovalno delo, katero omogoca, da se naredijo spremembe, in
da se s tem izboljSuje medicina oziroma natancneje genetika pri nas v Sloveniji, ki spada med
ene izmed najpomembnejsih v Evropi. S tujino imajo dobre odnose in veliko sodelujejo. Zelo
mu je vsec, da se tudi zZe dijaki zanimamo za genetiko in dedovanje razli¢nih bolezni.

Slika 7: Raziskovalki Lucija Filipancic (Ievo) in Tea Slika 8: Skupinska fotografija ob koncu intervjuja (z

Kunej (desno) pred Porodnisnico Ljubljana leve Lucija Filipancic, g. dr. Ales Maver, g. prof. dr.
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018) Borut Peterlin in Tea Kunej)

(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

Intervju z gospodom Iztokom Mrakom je bil opravljen 13. 2. 2018 na Drustvu distrofikov
Slovenije v Ljubljani. Namen intervjuja je bil izvedeti, kako drustvo deluje in pomaga misi¢nim
distrofikom, kako se osebe z misi¢nimi distrofijami spopadajo in kako on sam doZivlja bolezen,
saj tudi sam trpi za eno od oblik misi¢ine distrofije, kaj lahko kot oboleli za misi¢no distrofijo
pove o tem, kako je v Sloveniji poskrbljeno za invalide, in kaj meni, kje bi se lahko zadeve
izboljsale.
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Iztok Mrak se je rodil 19. 9. 1983 v Ljubljani. Po izobrazbi je univerzitetni diplomirani socialni
delavec z opravljenim strokovnim izpitom s podroéja socialnega varstva. Studijsko prakso je
opravljal na Osnovni Soli Mirana Jarca v Ljubljani, v okviru katere je sodeloval z vsemi deleZniki
Sole ter bil aktiven pri vzpostavljanju in vzdrievanju pogojev za optimalni razvoj vsakega
ucenca. IzkuSnje je nabiral tudi na Univerzitetnem rehabilitacijskem institutu RS — Soca,
natancneje na Kliniki za fizikalno medicino in rehabilitacijo. Med letoma 2009 in 2013 je v
Drustvu za aktivno participacijo ljudi z manj priloznostmi AMI opravljal funkcijo predsednika,
kjer se je zavzemal za razbijanje predsodkov in stereotipov o sposobnostih ter potencialih
slovenskih invalidov. Sodeloval je tudi pri Stevilnih domacih in mednarodnih projektih. Drustvu
distrofikov Slovenije se je pridruZil septembra 2010, kot strokovni vodja posebnih socialnih
programov.

Po predstavitvi svojega Zivljenja je podrobno prestavil Drustvo distrofikov Slovenije, v
delovanje katerega vlaga ogromno truda in volje.

Drustvo distrofikov Slovenije je nacionalna reprezentativna invalidska organizacija, ki deluje
na podro¢ju celotne Slovenije. Ze od ustanovitve leta 1969 na prostovoljni osnovi zdruzuje
ljudi, ki obolevajo za katero od oblik misiénega ali Zivéno-miSi¢nega obolenja (distrofike).

Leta 1992 je bilo Drustvo distrofikov Slovenije sprejeto med redne ¢lane evropskega zdruzenja
drustev distrofikov EAMDA (European Aliance of Neuromuscular Disorders Associations).

Drustvo distrofikov Slovenije je ustanovitelj dveh invalidskih podjetij Birografika BORI d. o. o.
s sedezem v Ljubljaniin Dom dva topola d. 0. 0. v Izoli. Poslovna identiteta podjetja Birografika
BORI se razvija po nacelih inovativnega graficnega podjetja, hkrati pa tudi kot prodorno
invalidsko podjetje, v katerem se po profesionalnih in trznih nacelih uveljavljajo mladi ljudje s
svezimi idejami, med katerimi so distrofiki in drugi invalidi povsem enakovredni delavci.
Osnovna dejavnost Doma dva topola pa je izvajanje skupinske obmorske obnovitvene
rehabilitacije, ki veliko pripomore k ohranjanju bioloskih potencialov distrofikov. Podjetje
sodeluje z Zavodom za zdravstveno zavarovanje Slovenije in z Univerzitetnim rehabilitacijskim
institutom RS Soca. Zaradi prijetne lokacije doma je okolje primerno tudi za izvajanje Stevilnih
drugih socialnih programov, kot so izobrazevanja, predavanja, tecaji, seminarji, okrogle mize
in Sahovski turnirji.

Drustvo ima preko 940 rednih ¢lanov z razliénimi oblikami miSiénih in Zivéno-misi¢nih obolen;j
in preko 250 podpornih ¢lanov.

Drustvo distrofikov Slovenije je v svojem dosedanjem delovanju razvilo vrsto posebnih
socialnih programov, kateri so usmerjeni izklju¢no v zadovoljevanje specifi¢nih in splosnih
potreb distrofikov v Sloveniji. Mednje spadajo prevozi, osebne asistence, celovita obnovitvena
rehabilitacija distrofikov, neodvisno Zivljenje distrofikov, ohranjanje zdravja, informativna
dejavnost, individualne pomo¢i distrofikom, fizicna pomo¢ in Zivljenjska oskrba, sluzba za
pomoc distrofikom, podpora izobrazevanju, oskrba s tehni¢nimi pripomocki, Sport in kultura.
Znotraj teh socialnih programov osebe z miSi¢no distrofijo uresniCujejo interese in
zadovoljujejo del svojih potreb.



Kunej, T., Filipancic¢, L. Kaj vedo dijaki 4. letnikov programa zdravstvene nege Srednje zdravstvene Sole

Celje o misicnih distrofijah, raziskovalna naloga, Srednja zdravstvena Sola Celje

G. lztok Mrak ima eno izmed misi¢nih distrofij, zato sam najbolje ve, kako se ¢lovek s tem
spopada. Mnenja je, da bi drzava morala Se bolj poskrbeti za obolele osebe, invalide. Ker gre
za obolenje, za katerega je znacilno postopno in nezadrzno propadanje misi¢nih vlaken, je to
za osebo Se toliko teZje.

Skozi pogovor sva spoznali, da je zelo preprost ¢lovek, odkrit, aktiven ter da Zivi polno Zivljenje.
Kot pravi Iztokov moto: »Ni velik tisti, ki Se nikoli ni padel, ampak tisti, ki je padel in potem
vstal«. Cloveka napolni z mnogo energije in dobrega vzdugja.

Slika 9: Med intervjuvanjem g. Iztoka Mraka Slika 10: Skupinska fotografijab koncu intervjuja
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018) (z leve Tea Kunej, g. Iztok Mrak in Lucija Filipancic)
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

Intervju z gospodom prof. dr. Janezom Zidarjem je bil opravljen 13. 2. 2018 na oddelku
Klinicnega inStitura za kliniéno nevrofiziologijo v Univerzitetnem klinicnem centru Ljubljana.
Namen intervjuja je bil izvedeti ¢im vec o tem, kako prepoznavajo misi¢ne distrofije, kaksni so
vzroki za pojav misi¢nih distrofij in katere se najpogosteje pojavljajo.

Po koncanem intervjuji na InStitutu za medicinsko genetiko smo se odpravili nazaj na
Univerzitetni klini¢ni center, kjer sva se pogovarjali Se z g. Janezom Zidarjem.

Podobno kot ga. doc. dr. Lea Leonardis je dejal, da ga delo s tovrstnimi bolniki zelo veseli ze
od malega. Skozi delovna leta na tem oddelku se je soodil z veliko razliénimi vrstami misi¢nih
bolezni. Pravi, da je zanj prav vsak pacient poseben in da so si kljub enaki diagnozi vsi razli¢ni.

Pravi, da so miSi¢ne distrofije razsirjene po vsem svetu, da je v Sloveniji pojavnost misi¢nih
distrofij Stevilcno enaka kot drugod. Kot zdravnik osebam z misi¢no distrofijo pogosto predpise
kortikosteroide, da s tem spro$¢a misice. Dejal je, da je pomembno, da te osebe delajo vaje za
raztezanje misic in s tem preprecujejo nastanek kontraktur. V nekaterih primerih pa se odloci
tudi za operacijo.

Mnenja je, da je njegova naloga ta, da omogoci osebam z misi¢no distrofijo ¢imbolj kakovostno
Zivljenje. Pri njegovih odlocitvah o zdravljenju teh bolezni so mu v pomoc opravljene raziskave.
Meni, da so te izrednega pomena. G. prof. dr. Janez Zidar, dr. med. sodeluje pri razli¢cnih
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strokovnih srecanjih, z veseljem se odzove na intervjuje in piSe strokovne ¢lanke. Slednji so

nama pri teoreticnem delu zelo pomagali.

Slika 11: Intervjuvanje g. prof. dr. Janeza Slika 12: Skupinska fotografija ob koncu
Zidarja (z leve Tea Kunej in intervjuja (z leve g. prof. dr. Janez Zidar,
Lucija Filipancic) Tea Kunej in Lucija Filipancic)
(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)

(Cepin Tovornik, 13. 2. 2018)
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3.7 ZIVLJENJSKA ZGODBA GOSPODA BOSTJANA KUNEJA
Samostojnost

Definicija samostojnosti je kratka, a zajema Sirok spekter interpretacij. Kar je za marsikoga
samoumevno, je zame tezko dosegljivo oz. nepredstavljivo, saj imam zaradi obolelosti za
ramensko-medeni¢no misi¢no distrofijo precej omejeno moZnost gibanja. In Se to gibanje je
vezano zgolj in samo na invalidski vozicek, s katerim pa se je nemogoce popolnoma vkljucevati
v razne oblike socialne vklju¢enosti, saj si omejen pri premagovanju daljsih poti in odvisen od
vremena.

Kdo sem?

Sem 38-letni BosStjan Kunej iz Bistrice ob Sotli, kjer Zivim s svojo 65-letno materjo in Zeno
Marjetko. Leta 1996 sem kljub bolezni zacel z delom v Javnem zavodu Kozjanski park, kjer sem
se leta 1999 tudi redno zaposlil. Leta 2001 je napredujoca distrofija stopila korak naprej in mi
onemogocila hojo po stopnicah. Glede na to, da bolezen napreduje, mi je vmes zacela
povzrocati tudi tezave pri sami voznji osebnega vozila, kljub nenehnim prilagoditvam in
izboljSavam. A ker me je Zivljenje naucilo biti vztrajen in mocan, sem se trudil z voZnjo, dokler
sem lahko. Medtem sem doma »presedlal« na elektri¢ni invalidski vozic¢ek, kar je pomenilo
dodaten stroSek za naSe skromne prihodke — mati namrec¢ prejema okrog 400 € pokojnine,
Zena pa je trenutno brez sluzbe. Dodatne stroske, re¢em jim »distroficni stroski«, je povzrocila
tudi adaptacija in prilagoditev sanitarij, kopalnice, spalnice, vhoda in okolice hise. Zaradi
nenehne, vsakodnevne fizicne pomoci mati in Zena obcutita tezke posledice na svoji hrbtenici,
zato sem se angaziral in si doma uredil tudi sobno dvigalo, ki mi omogoca, da zZivim brez tuje
pomoci Se naprej.

Tako me bolezen z leti vse bolj oddaljuje od moje velike Zivljenjske strasti — voznje.

A cetudi je moje Zivljenje posuto s trnjem in me usoda vedno znova in znova preizkusa, sem
vseeno zelo pozitiven €lovek, katerega zanimajo in veselijo enake ali podobne stvari kot vecino
ostalih.

Kaj si Zzelim?

Moja najvedja Zelja je mobilnost. Zelim si kdaj oditi s kak$nim prijateljem na ko$arkarsko
tekmo, na klepet ob kavici izven svojega mesta, si ogledati katero izmed Stevilnih lepot

Slovenije, obiskati starega prijatelja, s katerim se nisva videla Ze, odkar se je odselil iz nase
soseske, ipd. Za mnoge malenkosti, a zame (nedosegljive) sanje.

Bostjan Kunej
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3.8 PRIMERJAVA REZULTATOV IN RAZPRAVA

Misi¢ne distrofije so ena od redkih skupin dednih bolezni skeletnih misic. So klini¢no, genetsko
in biokemi¢no raznovrstne in se kazejo kot propadanje misi¢nine, ki jo nadomesc¢ata mascevje
in vezivo. Za posledico imajo tudi invalidnost, ki je v danasnjem ¢asu precej pogosta ne le
zaradi miSi¢nih in Zivéno-misi¢nih obolenj, ampak tudi zaradi drugih vzrokov, kot so druge
prirojene telesne napake in posledice bolezni ali pa poSkodbe. Invalidnost osebe, zelo
spremeni samo kvaliteto Zivljenja te osebe. Zato se tudi invalidne osebe borijo za to, da bi jih
obravnavali kot ¢im bolj enakovredne in da bi bile lahko na podrogjih, ki jih kljub invalidnosti
Se vedno zmorejo, ¢im manj prikrajSane, omejene in zatirane. Velikokrat pa je vzrok za njihovo
zatrtje tudi premajhna ozaves$cenost ljudi, na sploSno o sami invalidnosti, vzrokih invalidnosti,
in fizi€nih ter psihi¢nih sposobnosti posameznih skupin invalidov. Ce se osredoto¢imo nazaj na
osebe z misi¢no distrofijo, pa je tem invalidom lahko v veliko pomo¢ in predvsem podporo
Drustvo distrofikov Slovenije, ki ima svoj sedez v Ljubljani, in na katerega se lahko vedno
obrnejo po pomoc.

Rezultati nase raziskave so bili pridobljeni iz anketnih vprasalnikov, ki so jih izpolnjevali dijaki
Cetrtih letnikov programa zdravstvena nega na Srednji zdravstveni Soli Celje.

Kljub temu da so misi¢ne distrofije ena redkih obolenij, je visji odstotek (69 %) dijakov Ze sliSalo
za njo. Na to vprasanje pa se nanasa prva hipoteza, ki se glasi: Visji odstotek predstavljajo
anketirani dijaki Srednje zdravstvene Sole v Celju, ki so Ze slisali za miSicne distrofije.
Hipoteza je potrjena, saj je odstotek dijakov, ki Se ni sliSala za miSi¢ne distrofije, niZji od
dijakov, ki so Ze slisali zanjo.

39 % anketiranih dijakov ve, da so misi¢ne distrofije dedne bolezni skeletnih misic.

Razlicne vrste misi¢nih distrofij se tudi najrazlicneje pojavljajo in dedujejo. Nekatere se
pojavijo Ze v otroStvu ali ob rojstvu, nekatere pa tudi kasneje v Zivljenju. Vse to sva zasledili
tudi v pogovoru z gospodom dr. AleSem Mavrom. V pogovoru izvemo, da je pred casi
razvr$€anje misicnih distrofij temeljilo le na opisu kliniéne slike in tipi¢ne starosti na zacetku.
Do prvih sprememb pride s tehnologijo DNA oziroma molekularno genetiko. Tako lahko po
novem razvrscajo misi¢ne distrofije, poleg opisa klinicne slike in starosti, Se po nacinu
dedovanja in po vrsti genetske napake. Pravi, da je po njegovih izkusnjah in raziskavah
najpogostejsa misi¢na distrofija v otrostvu Duchennova misi¢na distrofija, za katero zboli
priblizno 8 do 10/100 000 deckov. Sledi Beckerjeva misi¢na distrofija in znasa priblizno 7/100
000 deckov. V odrasli dobi pa je najpogostejSa miotoni¢na distrofija. Zanjo zboli okoli
10/100 000 prebivalcev.

Tudi rezultati najine raziskave kazejo, da najvecji odstotek anketiranih dijakov (25 %) meni, da
je Cas pojava bolezni odvisen od vrste bolezni. Na vprasanje, kdaj se bolezen najpogosteje
pojavi, pa se nanasa druga hipoteza, ki se glasi: Anketirani dijaki Srednje zdravstvene Sole v
Celju najpogosteje menijo, da se misi¢ne distrofije pojavijo med dvajsetim in tridesetim
letom starosti. Ta hipoteza ni potrjena, saj so dijaki odgovorili s tem odgovorim lev 7 %. V kar
22 % pa so mnenja, da se bolezen pojavi po petdesetem letu.



Vsak bolnik ne glede na to, za katero bolezen gre, si Zeli slisati, da se bolezen da uspesno
pozdraviti. Za bolnike z miSicno distrofijo je seznanitev z diagnozo nekaj, kar za vedno
spremeni njihovo Zivljenje, saj danes Zal Se ne poznajo zdravila, ki bi uspesno zdravilo misi¢ne
distrofije. Zdravljenje pri miSicnih distrofijah poteka simptomatsko. Gospod dr. AleS Maver je
med pogovorom izpostavil, da na Zalost kljub mocnemu napredku medicine zdravila za misi¢ne
bolezni Se niso odkrili. Meni, da je pomembno, da bolniku nudijo podporo in fizikalno
zdravljenje ter zdravljenje bolezenskih zapletov.

Kot zdravnik g. prof. dr. Janez Zidar osebam z miSi¢éno distrofijo pogosto predpise
kortikosteroide, da s tem sprosca miSice. Pravi, da je pomembno, da te osebe delajo vaje za
raztezanje misic in s tem preprecujejo nastanek kontraktur, v nekaterih primerih pa se odloci
tudi za operacijo. Zdravnica ga. doc. dr. Lea Leonardis pa pravi, da je njen primarni cilj izboljsati
kakovost Zivljenja osebam z misSi¢no distrofijo in drugimi Zivéno-misi¢nimi obolenji, ter meni,
da je kvaliteta Zivljenja bistveno bolj pomembna kot dolZina le-tega. Skozi leta delovnih
izkuSenj pa je spoznala, da se mlajsi ljudje veliko tezje soocajo z boleznijo.

Ko sva anketirane dijake povprasevale po tem, ali so misi¢éne bolezni ozdravljive, sotiv 38 %
odgovorili z ne. Na to vprasanje se nanasa tudi tretja hipoteza, ki se glasi: NiZji odstotek
anketiranih dijakov Srednje zdravstvene Sole Celje meni, da so misi¢ne distrofije ozdravljive.
NiZji odstotek (6 %) anketiranih dijakov meni, da so misSi¢ne distrofije ozdravljive, zato je tretja
hipoteza potrjena.

Na kakSen nacin nastopi miSi¢éna distrofija, je odvisno od same vrste misi¢ne distrofije,
nekatere napredujejo hitreje, druge pocasneje. Vsekakor pa nastopi kot postopno slabljenje
in ne prizadene vseh misic na enkrat. Raziskava je pokazala, da anketirani dijaki v 60 % menijo,
da bolezen nastopi kot postopno slabljenje misic.

Kljub temu da gre za redko vrsto bolezni, je v Sloveniji, kar nekaj oseb z Zivéno-misi¢nimi
oboleniji. Drustvo ima namrec preko 940 rednih ¢lanov z razli¢nimi oblikami misi¢nih in Zivéno-
misi¢nih obolenj in preko 250 podpornih ¢lanov.

Prevalenca na milijon prebivalcev v Sloveniji pri posameznih oblikah misi¢nih distrofij znasa za
Duchennovo MD 32, Beckerjevo MD > 7, Facioskapulohumeralno MD 20, ramensko-
medenic¢na MD <40, miotoni¢no distrofijo 50, spinalne MD 12 (Drustvo distrofikov Slovenije,
2018).

Med anketiranimi dijaki je odstotek dijakov, ki poznajo osebo z misi¢no distrofijo, majhen
(10 %), 74 % anketiranih dijakov ne pozna osebe z misi¢no distrofijo.

Anketirani dijaki Srednje zdravstvene Sole Celje so na vprasanje, kdo so invalidi, v najveéjem
odstotku (35 %) odgovorili, da so to osebe, ki so zaradi prirojene telesne napake, posledic
bolezni ali poskodbe nesposobne ali le delno sposobne za delo, sledi, da so to osebe, ki so
zaradi poskodbe ostale brez dela telesa (24 %), osebe, ki so na invalidskem vozicku (23 %),
osebe z motnjami v razvoju (14 %), 1 % pa je taksnih, ki so odgovorili z ne vem. Raziskava
(Komplet, 2011, str. 18) je na vzorcu 35 ucencev devetega razreda osnovne Sole Vojnik,
pokazala, da 11,3 % ucencev meni, da so invalidi tiste osebe, ki so na invalidskem vozicku, ,
60,4 % ucencev meni, da je invalid oseba, ki zaradi dolo¢ene hibe (psihi¢ne ali motori¢ne) ni
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zmozna sama delno ali v celoti zadovoljiti svojih in druzbenih potreb, 28,3 % ufencev pa meni,
da je invalidna oseba motori¢no prizadeta in potrebuje pomoc¢ drugih ljudi za svoje
premikanje.

8. vprasanje ima 10 navedenih trditev, s katerimi so anketirani dijaki po petstopenjski lestvici
ocenili stopnjo strinjanja. NajpogostejSi odgovor pri trditvi, Zelim si pridobiti ve¢ znanja o
osebah z misi¢no distrofijo je bil, da se strinjajo oz. popolnoma strinjajo (70 %). Pri trditvi, Zelim
si, da bi se na nasi Soli kdaj izvedla okrogla miza o misi¢nih distrofijah, so anketirani dijaki v 74
% odgovorili s strinjam se 0z. s popolnoma se strinjam, 17 % pa je bilo neodlocenih. Pogosto
bere ¢lanke o misi¢ni distrofiji samo 2 % anketiranih dijakov. 35 % anketiranih dijakov si Zeli
delati z bolniki z miSi¢no distrofijo, 41 % jih je glede tega neodlocenih, 23 % pa si jih ne Zeli
delati s takSnimi osebami. 72 % anketiranih dijakov se strinja oz. popolnoma strinja s trditvijo,
da bi v Soli morali ve¢ govoriti o invalidnih osebah, 83 % pa, da bi morali Siriti ve¢ znanja o
raznih boleznih in predstavljati Zivljenjske zgodbe, da bi bili ljudje bolj ozavesceni o
invalidnosti. S trditvijo, o invalidih imam dovolj znanja, da vem, kdo vse so invalidi, se strinja
oz. popolnoma strinja 51 % anketiranih dijakov, 5 % pa se jih boji, ker jim ne znajo pomagati.
42 % anketiranih oseb se strinja 0z. popolnoma strinja, da se veliko ljudi invalidom posmehuje.

Na 8. vprasanje se nanasa Cetrta hipoteza, ki se glasi: Visji odstotek anketiranih dijakov
Srednje zdravstvene Sole Celje se strinja oz. popolnoma strinja, da bi ve¢ja ozavescenost
ljudi zmanjsala stigmatizacijo invalidnih oseb. Ta hipoteza je potrjena, saj se s trditvijo strinja
76 % anketiranih dijakov.
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4 ZAKLJUCEK

Ze v uvodu sva omenili, da so misi¢ne distrofije postale del vsakdana in da za njimi lahko zbolijo
tako odrasli kot tudi tisti najmlajsi. Skozi celotno nalogo sva spoznali, da so razlicne oblike
misi¢nih distrofij izrazene na razlicne nacine. Ene napredujejo zelo hitro in zato osebe
postanejo odvisne hitreje od drugih ter posledi¢no na invalidskem vozicku, nekatere pa
napredujejo pocasneje, a kljub vsemu je bolezen za tistega, ki se z njo sooc€a, izredno tezka in
pusti velik pecat v njegovem Zivljenju. Vsak si Zeli biti samostojen, se gibati, se Cutiti sprejetega
v druzbo. Ko zbolis za tako vrsto bolezni in se ves ¢as zavedas, kaj bo ta prinesla s seboj, da bos
nekega dne v veliki meri ali pa popolnoma odvisen od drugega, se mores$ nauciti zZiveti z
boleznijo. Temu je namenjeno Drustvo distrofikov Slovenije, ki pomaga ljudem, da sprejmejo
bolezen, in jih uci, kako se soociti z njo.

Potreben je ¢as. Nekateri bolezen sprejmejo, se naucijo Ziveti z njo, nekateri pa je ne sprejmejo
nikoli. Pa vendar gre za ljudi, ki so na mentalnem podroc¢ju zdravi, imajo enake Zelje in cilje v
zZivljenju kot zdravi. Veliko jih tako kot zdravi ljudje hodi v sluzbo. Misliva, da imajo na tem
podrocju sicer manjSe moznosti, a da je kljub temu iz dneva v dan bolje poskrbljeno tudi za to,
in verjameva, da bodo nekoc¢ imeli ljudje Se ve¢ moznosti zaposlitve.

Narava je pestra in cudovita. Nihce ni sam kriv, da ima od bolezni nekoliko spremenjeno
telo. Vasko Zivo bitje je enkratno, neponovljivo, neprecenljivo, lepo in vredno spostovanja.
OPOGUMI SE, ODLOC] SE, SPOSTUJ SE IN ZMAGAJ! (Zupan in Plevnik, 2013, str. 5)

Meniva, da je stigmatizacija oseb z misi¢nimi distofijami in prav tako ostalih invalidov e vedno
precejsSnja, kljub temu da ne gre za redke primere. Da bi veja ozaveScenost zmanjsala
stigmatizacijo invalidnih oseb, se strinja tudi 76 % anketiranih dijakov. Ljudje prehitro sodijo
po zunanjosti in se posmehujejo, Se preden spoznajo zgodbo invalidne osebe, ne glede na to,
ali gre za bolezen, telesno napako ali nesreco. To je pokazala tudi raziskava, saj se kar 42 %
anketiranih dijakov strinja, da se veliko ljudi posmehuje invalidom. Kljub temu da se tudi
invalidne osebe vedno bolj odpirajo javnosti, delijo svoje zgodbe, ljudje Se vedno gledajo na
invalidne osebe s predsodki.

Tudi sami bi lahko pripomogli h kakovostnejSemu Zivljenju invalidnih oseb, e bi le poskusili na
stvari gledati iz njihovega zornega kota. Stvari, ki so nam popolnoma samoumevne, lahko njim
predstavljajo ogromen napor in veliko vloZzenega ¢asa. Eden od primerov so javni prevozi, nam
nekaj vsakdanjega, za njih nekaj izredno tezko dosegljivega. Od tocke A do tocke B invalidne
osebe vedno potrebujejo nekoga, ki jih bo pospremil oziroma jih odpeljal do Zeljenega cilja.
Na mnogo podrodjih bi jim lahko zagotovili ve¢jo samostojnost Zze samo s tem, da bi mislili na
to kaj to predstavlja tako za tiste najbolj gibalno ovirane osebe, kot tudi tiste manj gibalno
ovirane, se drzali pravil, kot so parkirna mesta za invalide, na javnih mestih poskrbeli za
ureditev stopnisc tako, da bi bila dostopna tudi invalidskim vozickom.

Ozavescenost oseb bi vsekakor zmanjsala stigmatizacijo invalidnih oseb. Kljub temu da se Ze
vedno vec govori o raznih vrstah invalidnosti, bi se moralo ozavescati tudi vedno bolj o tem,
kaj se Se lahko naredi z nase stvari za izboljSanje gibanja invalidov. Tudi same Zeliva z raziskavo
in nalogo dodati kos¢ek v mozaik znanja, ki bo pomagal k vecji osves¢enosti ljudi o invalidih.
Na 3Soli bova za dijake pripravili okroglo mizo in predstavili rezultate raziskave.
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Stigmatizacijo bi lahko zmanjsalo tudi znanje o sposobnostih misicnih distrofikov. Nekatere
oblike bolezni sicer res hitro napredujejo, ampak to ne pomeni, da so takSne osebe popolnoma
onesposobljene za delo. Vedno vec se govori o razli¢nih primerih invalidnosti, ampak potrebno
bi bilo izpostaviti tudi invalidovo sposobnost in zagnanost za delo.

Osebe z miSi¢no distrofijo ne morejo vseh stvari poceti tako, kot jih po€nemo zdravi ljudje,
ampak prav tako bi se moralo razsiriti znanje o tem, da tako kot zdravi lahko hodijo v sluzbo
in opravljajo najrazlicnejsa dela. Ukvarjajo se lahko tudi z drugimi dejavnostmi, kot so
svetovalna in pisarniska dela, na podrocju telesne aktivnosti pa lahko tudi oni kljub gibalni
oviranosti plavajo, kar tudi pozitivno vpliva na njihovo pocutje.

Odlicen primer tega, da so osebe z misi¢nimi distrofijami dale¢ od nesposobnega, je Drustvo
distrofikov Slovenije, kjer so zaposlene takSne osebe, ki drustvo zelo uspe$no in zagnano
vodijo. Ampak koliko ljudi sploh ve, da se dobro znajdejo v Zivljenju kljub svoji gibalni
oviranosti, seveda pa potrebujejo pomo¢ in nekatere prilagoditve. Misliva, da bi zato morali
mediji pogosteje pisati in porocati o tej tematiki, da bi zaceli ljudje drugace gledati na takSne
osebe ter jih ceniti in spoStovati. Ko ljudje izpostavijo svojo Zivljenjsko zgodbo, to pri ljudeh
vzbudi spostovanje. Zato je potrebno spodbuditi ljudi, da povedo svoje Zivljenjske zgodbe.

Z izdelavo raziskovalne naloge sva se ogromno naucili o misi¢nih distrofijah in spoznali, kako
hitro se lahko zZivljenje spremeni. Spoznali sva, da imajo invalidne osebe neverjetno voljo in
ljubezen do Zivljenja, kar potrjuje tudi g. BoStjan Kunej, in ga znajo Ziveti in ceniti, kar marsikdo
od nas, ki je fizitno zdrav, ne zna. Tudi sami sedaj drugace gledava na stvari, in vidiva, da je res
na vsakem koraku neka stvar, ki bi jo lahko prilagodili invalidnim osebam in jim olajsali napor
pri gibanju.

Za konec bi dodale Se lepo misel iz knjige Tudi jaz sem sposoben plavati:

Bodi pogumen! Naj ti ne bo nerodno pred pogledi drugih. Samo plitvi in po duhu revni ljudje
vsiljivo gledajo, se obracajo ali celo nespostljivo obrekujejo. Ne meni se zanje, pojdi prek
tega. S svojo odlocnostjo in pogumom jih premagaj in bodi ponosen na to!

(Zupan, Plevnik, 2013, str. 5)
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6 PRILOGE

Priloga 1: Anketni vprasalnik o misi¢nih distrofijah
Priloga 2: Primer lestvice, s katero si pomagajo pri ocenjevanju bolnikov z Zivénimi in Zivéno-
misi¢nimi boleznimi (v tem primeru lestvica za ALS - amiotrofi¢na lateralna skleroza)
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ANKETNI VPRASALNIK O MISICNIH DISTROFIJAH

Spostovani!

Sva dijakinji 4. letnika Srednje zdravstvene Sole Celje. V letosSnjem Solskem letu izdelujeva
raziskovalno nalogo o misi¢nih distrofijah. V ta namen sva sestavili anonimni anketni
vprasalnik, s katerim Zeliva ugotoviti znanje dijakov o misicnih distrofijah in njihova stalis¢a do
invalidov. Za izpolnitev anketnega vprasalnika se Vam Ze vnaprej lepo zahvaljujeva. Pri vsakem
vprasanju je moZen samo en odgovor, razen tam, kjer je to posebej oznaceno. Hvala za
sodelovanje.

Datum izpolnjevanja anketnega vprasalnika:

Letnik in oddelek:

Spol:
a) Moski
b) Zenski

1) Ali ste Ze slisali za misi¢ne distrofije?
a) Da
b) Ne

2) Kaj so misi¢ne distrofije?
a) Oslabelost miSic v starosti
b) Hude poskodbe misice
c) Dedne bolezni skeletnih misic
d) Operativne odstranitve dela miSice zaradi poSkodb
e) Nevem
f) Ne vem, kaj so misi¢ne distrofije

3) Kdaj se misi¢ne distrofije najpogosteje pojavijo?
a) O0d0do 15 let
b) Od 20do 30 let
c) Po 50 letu
d) Odvisno od vrste obolenja
e) Nevem
f) Ne vem, kaj so misi¢ne distrofije

4) Ali so misi¢ne distrofije ozdravljive?
a) Da
b) Ne
c¢) Nevem
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5) Kako nastopi bolezen?

Da Ne Ne vem

Kot takojSnja oslabelost misic

Kot takojSnja popolna odpoved ene misice
Kot takojSnja popolna odpoved vseh misic
Kot postopno slabljenje misic

Kot postopno slabljenje vseh misic

6) Poznate kak3$no osebo z misi¢no distrofijo?
a) Da
b) Ne
c) Ne vem, kaj je misi¢na distrofija

7) Kdo so po vaSem mnenju invalidi? (moZnih je ve¢ odgovorov)
a) Samo oseba, ki je na invalidskem vozicku
b) Samo oseba, ki je zaradi poSkodbe ostala brez dela telesa
c) Osebe z motnjami v razvoju
d) Osebe, ki so zaradi prirojene telesne napake, posledic bolezni ali posSkodbe
nesposobne ali le delno sposobne za delo
e) Nevem

8) S krizcem oznacite stopnjo strinjanja od 1 do 5, kjer 1 pomeni, da se s trditvijo sploh ne
strinjate, 2, da se ne strinjate, 3, niti-niti (neodloceno), 4, da se strinjate in 5, da se popolnoma
strinjate.

Trditve 1 (2 |3 |4 |5
Zelim si pridobiti ve€ znanja o osebah z migi¢nimi distrofijami.
Zelim si, da bi se na nasi $oli kdaj izvedla okrogla miza o misi¢nih
distrofijah.

Pogosto berem ¢lanke o misi¢nih distrofijah.

Zelim delati z bolniki z misi¢no distrofijo.

V Soli bi morali ve¢ govoriti o invalidnih osebah.

Invalidnih oseb se bojim, ker jim ne znam pomagati.

Morali bi Siriti vec€ znanja o raznih boleznih in Zivljenjske zgodbe, da
bi bili ljudje bol ozaves$ceni o invalidnosti.

O invalidih imam dovolj znanja in vem kdo vse so invalidi.

Veliko ljudi se invalidom posmehuje.

Vedja ozavescenost ljudi bi zmanjsala stigmatizacijo invalidnih
oseb.
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ALS Functional Rating Scale Revised (ALS-FRS-R)

Date: Name patient: Date of Birth:
Patient’s number Right-/left-handed
Item 1: SPEECH
4 Normal speech process
3 Detectable speech disturbance
21 Intelligible with repeating
11 Speech combined with non-vocal communication
0l Loss of useful speech
Item 2: SALIVATION
4 Normal
3 Slight but definite excess of saliva in mouth; may have nighttime droaling
2 Moderately excessive saliva; may have minimal drooling (during the day)
1 Marked excess of saliva with some drooling
0 Marked drooling; requires constant tissue or handkerchief
Item 3: SWALLOWING
4 Normal eating habits
3 Early eating problems — occasional choking
2 Dietary consistency changes
1 Needs supplement tube feeding
0 NPO (exclusively parenteral or enteral feeding)
Item 4: HANDWRITING
q Normal
3" Slow or sloppy: all words are legible
2 Not all words are legible
1 Able to grip pen, but unable to write
0 Unable to grip pen

Item Sa: CUTTING FOOD AND HANDLING UTENSILS
Patients without gastrostomy = Use 5b if >50% is through g-tube
4 Normal
Somewhat slow and clumsy, but no help needed
Can cut most foods (>50%), although slow and clumsy; some help needed
Food must be cut by someone, but can still feed slowly
Needs to be fed

O = N W

Item 5b: CUTTING FOOD AND HANDLING UTENSILS
Patients with gastrostomy = 5b option is used if the patient has a gastrostomy and only if it is the primary
method (more than 50%) of eating .
4 Normal
Clumsy, but able to perform all manipulations independently
Some help needed with closures and fasteners
Provides minimal assistance to caregiver
Unable to perform any aspect of task

L= S TV

ALS Funchional Rating Scale Revisedd (ALS -FRS-R). Version: May 2013
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Item 6: DRESSING AND HYGIENE

Normal function

Independent and complete self-care with effort or decreased efficiency
Intermittent assistance or substitute methods

Needs attendant for self-care

Total dependence

O N WD

Item 7: TURNING IN BED AND ADJUSTING BED CLOTHES
4 Normal function

3 Somewhat slow and clumsy, but no help needed
2 Can turn alone, or adjust sheets, but with great difficulty
» G Can initiate, but not turn or adjust sheets alone
0 Helpless
Item 8: WALKING
4 Normal
3 Early ambulation difficulties
2 Walks with assistance
h Non-ambulatory functional movement
0 No purposeful leg movement
Item 9: CLIMBING STAIRS
4 Normal
3 Slow
2 Mild unsteadiness or fatigue
1 Needs assistance
0 Cannot do
Item 10: DYSPNEA
4 None
3 Occurs when walking
2 QOccurs with one or more of the following: eating, bathing, dressing (ADL)
) Occurs at rest: difficulty breathing when either sitting or lying
0 Significant difficulty: considering using mechanical respiratory support
Item 11: ORTHOPNEA
4 None
3 Some difficulty sleeping at night due to shortness of breath, does not routinely use more than
two pillows
21 Needs extra pillows in order to sleep (more than two)
11 Can only sleep sitting up
0 Unable to sleep without mechanical assistance

Item 12: RESPIRATORY INSUFFICIENCY

4 None
. Intermittent use of BIPAP
2 Continuous use of BiPAP during the night
1 Continuous use of BiPAP during day & night
0 Invasive mechanical ventilation by intubation or tracheostomy
LT DT N TN YN e i e e i B A A AR5 A A a3 SV MRS 4o)

ALS Functianal Rating Scale Revised ALS-FRS-R). Version; May 2015
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