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Ο όρος ΝΕΥΡΟΜΥΪΚΕΣ ΠΑΘΗΣΕΙΣ 
είναι ευρύς. 
• Περιλαμβάνει νόσους και διαταραχές της 

λειτουργίας των μυών είτε απ’ευθείας 
λόγω παθολογίας των σκελετικών μυών ή, 
εμμέσως λόγω παθολογίας των νεύρων 
και της νευρομυϊκής σύναψης.

• Συνήθως με τον όρο νευρομυϊκές 
παθήσεις αναφερόμαστε στις 
διαταραχές εκείνες που αφορούν 
τους κατώτερους κινητικούς 
νευρώνες των προσθίων κεράτων 
του νωτιαίου μυελού, τα 
περιφερικά νεύρα και τους μύες. 



• Η αναγνώριση των νευρομυϊκών παθήσεων δεν είναι 
πάντα εύκολη!

• Καθυστέρηση στη διάγνωση μπορεί να συμβεί ακόμη και από «ειδικούς» 
ειδικά σε άτυπες περιπτώσεις.

• Πολλοί παράγοντες, συμπεριλαμβανομένης και της έλλειψης ειδικών 
γνώσεων πάνω στα νευρομυϊκά νοσήματα οδηγούν σε καθυστέρηση της 
διάγνωσης.

• Οι νέες όμως εξελίξεις πάνω στη θεραπεία των 
νοσημάτων αυτών καθιστούν τη πρώιμη διάγνωση 
απολύτως κρίσιμη και αναγκαία. 

Σκοπός της παρουσίασης είναι:
1. Να υπενθυμίσει τη φυσιολογική και παθολογική 

κινητική ανάπτυξη των παιδιών
2. Να βοηθήσει στην αναζήτηση των σημείων εκείνων 

που δείχνουν μη φυσιολογική ανάπτυξη και που 
πρέπει να μας οδηγήσουν στη περαιτέρω παραπομπή 
για έλεγχο. «RED FLAGS»



▪ Η πλατφόρμα RCPCH Compass, είναι μια 
ηλεκτρονική βιβλιοθήκη που έχει 
δημιουργηθεί από το Royal College of 
Pediatrics and Child Health (RCPCH) και το 
Πανεπιστήμιο του Newcastle, με την 
χρηματοδότηση της PTC.

▪ Είναι ένα χρήσιμο εκπαιδευτικό εργαλείο 
για την αναγνώριση της μη φυσιολογικής 
κινητικής ανάπτυξης, των τύπων των 
νευρομυϊκών διαταραχών και την 
παραπομπή των περιστατικών αυτών στις 
κατάλληλες ειδικότητες

RCPCH
COMPASS





▪ Σύνδεση και δημιουργία λογαριασμού μέσω του 
link https://rcpch.learningpool.com

▪ Το προτεινόμενο εκπαιδευτικό πρόγραμμα είναι 
‘Recognising Neuromuscular Disorders’

▪ Παρέχονται μόρια Συνεχιζόμενης Εκπαίδευσης 
(CPD) με την ολοκλήρωση του προγράμματος 

RCPCH

COMPASS

https://rcpch.learningpool.com/


Υπάρχει στενή αλληλοσυσχέτιση ανάμεσα 
στην εξέλιξη του νευρικού συστήματος και 
στην ανάπτυξη συντονισμένης και 
ελεγχόμενης κίνησης.

Υπάρχουν ενδογενείς και 
εξωγενείς παράγοντες που 

επηρεάζουν τη κινητική 
εξέλιξη.

ΕΝΔΟΓΕΝΕΙΣ ΠΑΡΑΓΟΝΤΕΣ
• Φύλο
• Φυλή
• Γονίδια
• Προγεννητικοί παράγοντες 

(προωρότης, χαμηλό ΒΓ)
• Ιατρικά προβλήματα

ΕΞΩΓΕΝΕΙΣ ΠΑΡΑΓΟΝΤΕΣ

• Περιβάλλον
• Κουλτούρα
• Δεσμός μάννας-παιδιού
• Προβλήματα μητέρας
• Χρήση ουσιών κλπ



ΤΑ ΣΤΑΔΙΑ ΤΗΣ ΚΙΝΗΤΙΚΗΣ 
ΕΞΕΛΙΞΗΣ ΕΙΝΑΙ 5.



0-3 μηνών
Μαθαίνει να κινεί το σώμα του
Όχι εκούσια κίνηση ακόμη, κυρίως αντανακλαστικές 
κινήσεις
Ανακαλύπτει το σώμα του



Σημασία έχει:
• Η μη έκλυση τους

• Η παραμονή τους πέραν 
της δέουσας ηλικίας

• Η ασυμμετρία τους



3-6 μηνών
Ανακαλύπτει τα άκρα του
..τα χέρια και τα πόδια
αναπτύσσει σκόπιμες κινήσεις                        
(φτάνει το αντικείμενο και το πιάνει) 

4 μηνών:
• Στη πρηνύ θέση, σηκώνει το κεφάλι σχεδόν σε ορθή γωνία και 

στηρίζεται σε σχεδόν τεντωμένα χέρια.
• Στη καθιστή θέση, το κεφάλι λίγο κουνιέται και συγκρατεί τη 

ράχη του όταν υποστηρίζεταιο στα ισχία. 
• Στην ύπτια θέση φέρνει τα πόδια κάθετα.
• Ρολλάρει στο πλάϊ.





Ο 6ος μήνας χαρακτηρίζεται από 
καινούργια επιτεύγματα στον 
κινητικό τομέα, που ανοίγουν στο παιδί 
νέους δρόμους εξερεύνησης 
του περιβάλλοντος και του εαυτού του. 
• Με την εξαφάνιση ή την ενσωμάτωση 

των νεογνικών αντανακλαστικών, τα 
χέρια του βρέφους απελευθερώνονται. 

• Μόλις μάθει να τα χρησιμοποιεί, ο κόσμος αποκτά 
μεγαλύτερο ενδιαφέρον. 

• Το παιδί κινεί συνεχώς το κεφάλι και τα μάτια του προς 
κάθε κατεύθυνση για να εντοπίσει ενδιαφέροντα 
αντικείμενα. 

• Προσπαθεί να αγγίξει ο,τιδήποτε βλέπει. 
• Απλώνει να πιάσει ένα παιχνίδι προσαρμόζοντας την κίνηση του χεριού του 

ανάλογα μ’αυτό που θέλει να πιάσει και την απόσταση όπου βρίσκεται. Το 
αρπάζει και το κρατάει στο χέρι του, το παρατηρεί, το μεταφέρει από χέρι σε 
χέρι, το βάζει στο στόμα. Μ’αυτόν τον τρόπο συλλέγει πληροφορίες για τις 
ιδιότητες των αντικειμένων και εξερευνά τον κόσμο. Με τη βελτίωση του 
συντονισμού των κινήσεών του ανακαλύπτει τα διάφορα σημεία του σώματός 
του, παρατηρεί και φέρνει τα πόδια στο στόμα.





6-18 μηνών
Αναπτύσσει δεξιότητες
Αυξάνει τον εκλεκτικό έλεγχο της κίνησης
Χρησιμοποιεί τους μύες του για να κινηθεί
Ρολλάρει, κάθεται, μπουσουλάει, περπατάει

ΕΞΙΣΟΡΡΟΠΙΣΤΙΚΕΣ ΚΑΙ ΠΡΟΣΤΑΤΕΥΤΙΚΕΣ 
(ΑΝΤΑΝΑΚΛΑΣΤΙΚΕΣ) ΑΝΤΙΔΡΑΣΕΙΣ

• Πρόσθιες: στη καθιστή θέση, ώθηση προς τα εμπρός, έκταση 
άνω άκρων εμπρός για στήριξη, 6-8 μηνών

• Πλάγιες: Το αυτό προς τα πλάγια, 7-9 μηνών
• Αντανακλαστικό αλεξιπτωτιστή, 10 μηνών
• Οπίσθια προστατευτικά, 10-12 μηνών



10-12 μηνών
• Σταθερό κάθισμα για πολύ ώρα.
• Παιχνίδι με τα χέρια-ώριμη σύλληψη.
• Εγείρεται και ξανακάθεται.
• Πιθανόν να μπουσουλάει (όχι απαραίτητα).
• Δείχνει!



Βάδιση
• Το αντανακλαστικό της βάδισης 

εμφανίζεται στη νεογνική ηλικία, 
εξαφανίζεται μετά το 2ο μήνα, και  
επανεμφανίζεται ως βουλητική 
ενέργεια κατά τον 9ο μήνα.

• Η μέση ηλικία βάδισης είναι οι 14 
μήνες.

• Οριακή ηλικία βάδισης είναι 16-18 
μηνών.

• Παραμένουμε καθησυχαστικοί 
εφόσον το βρέφος έχει καλό μυϊκό 
τόνο και ισχύ, δεν έχει ασυμμετρίες, 
κινεί φυσιολογικά τα κάτω άκρα και 
«μετακινείται» με κάποιο τρόπο.

• Δεν ξεχνούμε να ελέγξουμε το 
μυοσκελετικό σύστημα.



18 μηνών

Αυτόνομη βάδιση

Ανάβαση κλίμακας με 
υποστήριξη

Αρχίζει και τρέχει

Τρώει μόνο του με κουτάλι



2-3 ετών
Εξερευνά και παίζει
Τρέχει και πηδάει
Εξερευνά το κόσμο με τις καινούργιες του 
κινητικές δεξιότητες

Το νήπιο 
αναμένεται 

να επιδιώκει 
την 

αυτονόμηση 
με κάθε 
τρόπο!!



4-5 ετών

Έχει πια κινητικές δεξιότητες!
Κινείται άνετα,                                                  
με έλεγχο και ροή                                            
και χωρίς προσπάθεια



Γνωρίζοντας τη φυσιολογική κινητική 
εξέλιξη είμαστε σε θέση να εκτιμήσουμε την 
ανάπτυξη του ασθενούς μας και να 
αναγνωρίσουμε αν η  κινητικότητα του είναι 
φυσιολογική ή παθολογική.



ΟΠΟΙΑ ΚΑΙ ΝΑ ΕΙΝΑΙ Η ΗΛΙΚΙΑ ΤΟΥ 
ΠΑΙΔΙΟΥ ΜΑΣ ΕΝΔΙΑΦΕΡΟΥΝ 3 ΣΤΟΙΧΕΙΑ:

Η ΣΤΑΣΗ - ΤΗ ΚΟΙΤΟΥΜΕ
Η ΚΙΝΗΣΗ - ΤΗ ΠΑΡΑΤΗΡΟΥΜΕ
Ο ΜΥΪΚΟΣ ΤΟΝΟΣ - ΤΟΝ ΑΙΣΘΑΝΟΜΑΣΤΕ



Η ΣΤΑΣΗ - ΤΗ ΚΟΙΤΟΥΜΕ
• Κοιτούμε τη στάση άνω και κάτω άκρων

• Πως διατηρεί τη στάση του το βρέφος ή το παιδί, 
ανάλογα φυσικά με την ηλικία του.

• Σημειώνεται ότι η απαρτίωση των μηχανισμών στάσης 
καθώς και η φυσιολογική λειτουργία ολοκλήρου του 
νευρομυϊκού συστήματος είναι αναγκαίες προϋποθέσεις  για 
τη διατήρηση της ορθίας στάσης και της βάδισης. 

• Η συνεργασία των φλοιωδών εγκεφαλικών κυττάρων του  πυραμιδικού και 
εξωπυραμιδικού συστήματος,  της παρεγκεφαλίδας, του εγκεφαλικού 
στελέχους, του νωτιαίου μυελού, των περιφερικών νεύρων, των νευρομυϊκών 
συνάψεων και των μυών είναι αναγκαία για αποτελεσματική στάση και 
βάδιση. 

• Η εισροή προσαγωγών αισθητικών και αισθητηριακών ερεθισμάτων είναι 
επίσης απαραίτητη για την εκτέλεση της σύνθετης αυτής λειτουργίας. 

• Τέλος η ακεραιότητα του σκελετικού συστήματος είναι μία 
ακόμη  προϋπόθεση. 



Η στάση του βρέφους



Στάση που δηλώνει Υποτονία 



Το κάθισμα

Έλεγχος κεφαλής

Έλεγχος ράχης



Η ΚΙΝΗΣΗ - ΠΑΡΑΤΗΡΗΣΗ
• Παρατηρούμε τη ποιότητα της κίνησης-ομαλή ή απότομη;

• Κινούνται τα άνω και τα κάτω άκρα συμμετρικά;

• Φαίνονται οι κινήσεις ασύντακτες ή περίεργες;



Η ΚΙΝΗΣΗ - ΠΑΡΑΤΗΡΗΣΗ



Ο ΜΥΪΚΟΣ ΤΟΝΟΣ –
ΤΟΝ ΑΙΣΘΑΝΟΜΑΣΤΕ

Σημαντικό στο βρέφος:
• Πιάστε το παιδί και αισθανθείτε αν υπάρχει 

μυϊκή αντίσταση.
• Το νοιώθετε πολύ χαλαρό ή αντίθετα σφιγμένο 

και δύσκαμπτο;



Τα αυτά ισχύουν και για το 

μεγαλύτερο παιδί

• Γενικευμένη αδυναμία και υποτονία



Οι κόκκινες 
σημαίες!!

Είναι τα σημεία εκείνα στα οποία ο παιδίατρος 
δεν πρέπει να είναι «χαλαρός» και να δίνει 
χρόνο στο παιδί.

Είναι προτιμότερο να κάνει κάποια παραπάνω 
αξιολόγηση σε παιδί που τελικά θα εξελιχθεί 
καλά παρά να «χάσει» μια πρώιμη διάγνωση 
νευρομυϊκού νοσήματος!



Οι κόκκινες σημαίες!!
3 μηνών: 
Απουσία ελέγχου της κεφαλής

Μέχρι 6 εβδ. πρέπει να κρατά το κεφάλι όταν το σηκώνουμε.
Μέχρι 3 μηνών πρέπει να σηκώνει το κεφάλι στη πρηνύ θέση.



Οι κόκκινες σημαίες!!
6 μηνών: 
Δεν ρολλάρει 
Δεν προσπαθεί να φτάσει παιχνίδια



Οι κόκκινες σημαίες!!

9 μηνών: 
Δεν κάθεται ανεξάρτητα 



Οι κόκκινες σημαίες!!
15 μηνών: 
Δεν μετακινείται στο χώρο



Οι κόκκινες σημαίες!!

18 μηνών: 

Δεν περπατά 
ανεξάρτητα 



Οι κόκκινες σημαίες!!

• Μέχρι 9 μηνών δεν κάθεται 
ανεξάρτητα

• Μέχρι 15 μηνών δεν περπατά 
κρατώντας έπιπλα

• Μέχρι 18 μηνών δεν περπατά



Οι κόκκινες σημαίες!!

30 μηνών: 
Δεν μπορεί να τρέξει



Οι κόκκινες σημαίες!!

3 ετών:
Αδυνατεί να πηδήξει



Οι κόκκινες σημαίες!!
4-5 ετών

Αγωνίζονται με τα σκαλιά ή στην 
ανηφόρα
Περπατούν στις μύτες



ΑΛΛΑ ΠΡΟΕΙΔΟΠΟΙΗΤΙΚΑ 
ΣΗΜΕΙΑ
Δεν χρησιμοποιεί λέξεις ως 
τους 18 μήνες
Δεν κάνει προτάσεις ως τα 2 
έτη

Οι κόκκινες σημαίες!!

Παιδιά 3 ετών και πάνω:
• Σημαντική καθυστέρηση 

της κεφαλής στην έλξη
• Περπατούν στις μύτες
• Αγωνίζεται να πηδήξει             

(3 ετών)
• Κακής ποιότητας τρέξιμο           

(4 ετών)
• Αγωνίζονται με τα σκαλιά 

ή στην ανηφόρα



2 παραδείγματα:
Μυϊκή Δυστροφία Duchenne

Nωτιαία Μυϊκή Ατροφία

Spinal	muscular	atrophy	I	
	

Lower	motor	neuron	lesion:	
Alert	baby	
Normal	cranial	nerve	function	
Fibrillations	

2 ΝΟΣΗΜΑΤΑ ΣΤΑ 
ΟΠΟΙΑ ΔΕΝ 

ΕΠΙΤΡΕΠΕΤΑΙ 
ΚΑΘΥΣΤΕΡΗΣΗ ΣΤΗ 

ΔΙΑΓΝΩΣΗ!!



Η DMD είναι μια σοβαρή, προοδευτική και σπάνια, 
φυλοσύνδετη κληρονομική νόσος που οδηγεί σε εκφύλιση 
των μυών και χαρακτηρίζεται από διαρκή επιδείνωση της 
φυσιολογικής λειτουργικότητας

Η DMD είναι μία από τις πιο συχνές και σοβαρές μορφές 
μυϊκής δυστροφίας

Εμφανίζεται σε περίπου 1 στις 3500 γεννήσεις αρρένων.

Περίπου το 10% των ετεροζυγωτών θηλέων θα παρουσιάσουν 
συμπτώματα 

44



Η έλλειψη δυστροφίνης στην DMD οδηγεί σε 
εκφυλισμό των μυών και αντικατάσταση από 
συνδετικό ιστό

• Η δυστροφίνη διατηρεί την ακεραιότητα των μυϊκών ινών

• Η DMD οφείλεται σε μια μετάλλαξη του γονιδίου της 
δυστροφίνης, που οδηγεί στην απώλεια της λειτουργικής 
δυστροφίνης1

21

DD Floppy infant

Normal Normal

Duchenne Duchenne

1. Hoffman EP et al. Cell 1987;51:919–28; 
2. Wells DJ et al. Expert Rev Mol Med 2002;1-23, doi:10.1017/S146239940200515X

Δομή δυστροφίνης και αλληλεπιδράσεις
Άνοσο-ιστοχημική απεικόνιση της έκφρασης 

της δυστροφίνης σε μυικά κύτταρα από υγιείς 

εθελοντές και ασθενείς με DMD 



Φυσική εξέλιξη της DMD (σχηματικά)

Adapted from McDonald CM et al. Muscle Nerve 2013;48:32–54

5 έτη 9 έτη 14 έτη 20 έτη    

Επιδείνωση της λειτουργικότητας του 
άνω μέρους του σώματος

Μείωση της ικανότητας 
για βάδιση

6MWT

North Star Ambulatory Assessment

9-hole peg test

Patient-reported outcomes: NeuroQoL and neuromuscular module of PedsQL

Κλινικά τελικά 
σημεία στην

DMD

Βελτιώσεις στη 
λειτουργικότητα

Ανάγκη για υποστήριξη της 
αναπνευστικής λειτουργίας

Θάνατος

Απώλεια της ικανότητας 
να τραφεί από μόνος του

Απώλεια ικανότητας για 
βάδιση

Με τις καλύτερες δυνατές συνθήκες φροντίδας

Dx

Η ΦΥΣΙΚΗ ΙΣΤΟΡΙΑ ΤΗΣ ΝΟΣΟΥ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΖΕΤΑΙ ΑΠΟ ΠΡΟΪΟΥΣΑ ΕΠΙΔΕΙΝΩΣΗ 
ΤΗΣ ΚΙΝΗΤΙΚΟΤΗΤΑΣ (ΜΥΪΚΗ ΛΕΙΤΟΥΡΓΙΑ), ΣΚΕΛΕΤΙΚΕΣ ΣΥΝΕΠΕΙΕΣ, ΚΑΡΔΙΑΚΗ 

ΚΑΙ ΑΝΑΠΝΕΥΣΤΙΚΗ ΑΝΕΠΑΡΚΕΙΑ.
Η ΑΝΗΛΕΗΣ ΑΥΤΗ ΕΞΕΛΙΞΗ ΕΧΕΙ ΔΙΑΜΟΡΦΩΘΕΙ ΣΗΜΑΝΤΙΚΑ ΛΟΓΩ 

ΣΥΣΤΗΜΑΤΙΚΗΣ ΚΑΙ ΣΥΝΤΟΝΙΣΜΕΝΗΣ ΦΡΟΝΤΙΔΑΣ ΤΩΝ ΕΠΙ ΜΕΡΟΥΣ 
ΠΡΟΒΛΗΜΑΤΩΝ ΜΕ ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑ ΑΥΞΗΣΗ ΤΟΥ ΧΡΟΝΟΥ ΕΠΙΒΙΩΣΗΣ ΚΑΙ 

ΒΕΛΤΙΩΣΗ ΤΗΣ ΠΟΙΟΤΗΤΑΣ ΤΗΣ ΖΩΗΣ.



A new era in the management of 
Duchenne Muscula Dystrophy

• Updated standards of care

• Adequately controlled clinical trials have allowed 
initial approval of disease modifying drugs for small 
groups of patients

• Combined efforts to make effective therapies 
available faster…

• ..and also available to children in low income areas

R. Korintheberg
Developmental Medicine & Child Neurology, March 2019

Κορτικοστεροειδή και στόχοι αγωγής
Συντήρηση κινητικότητας
Ελαχιστοποίηση επιπλοκών (καρδιά, οστά, 
αναπνευστικό) 



Bushby et al,
Lancet 2009



ΣΤΟΧΟΣ ΝΕΩΝ ΓΕΝΕΤΙΚΩΝ ΘΕΡΑΠΕΙΩΝ
Η ΕΠΙΣΤΗΜΗ ΟΜΩΣ ΠΡΟΧΩΡΑ!!



• ATALUREN                                                                           
μόνον για stop codon μεταλλάξεις

• ETEPLIRSEN                                                            
στοχεύει σε DMD γονότυπους        
δεκτικούς σε Exon 51 Skipping



ATALUREN                                                                           
(μόνον για stop codon μεταλλάξεις)

Το Translarna ενδείκνυται για τη θεραπεία της μυϊκής δυστροφίας 
τύπου Duchenne που προκαλείται από ανερμηνεύσιμη μετάλλαξη στο 
γονίδιο της δυστροφίνης, σε περιπατητικούς ασθενείς ηλικίας 2 ετών 
και άνω. Η αποτελεσματικότητα δεν έχει τεκμηριωθεί σε μη 
περιπατητικούς ασθενείς.

Χρήσιμο για αθενείς με τη συγκεκριμένη 
σημειακή μετάλλαξη (10-15% των ασθενών με 

Duchenne)
Για παιδιά περιπατητικά με μέτρια αναπηρία.



Το Eteplirsen στοχεύει σε DMD 
γονότυπους δεκτικούς                               
σε Exon 51 Skipping

~13% των DMD 
ασθενών είναι 
δεκτικοί/κατάλληλοι  
σε exon 51 skipping

Aartsma-Rus, et al. Hum Mutat. 2009 Mar; 30 (3): 293-9

ΕΧΕΙ ΑΔΕΙΑ ΚΥΚΛΟΦΟΡΙΑΣ ΣΤΗΝ ΑΜΕΡΙΚΗ



exon skipping: αποκαθιστά το 
γενετικό κώδικα για ωρισμένα 
ελλείμματα.



Μυϊκή 
Δυστροφία 

Duchenne
Η πιο πρώιμη έναρξη 

ειδικής θεραπείας έχει 
καλύτερο αποτέλεσμα!!



Μυϊκή Δυστροφία Duchenne
ΤΑ ΠΙΟ ΠΡΩΪΜΑ 

ΣΗΜΕΙΑ 
ΕΜΦΑΝΙΖΟΝΤΑΙ ΣΤΑ 

2,5 ΕΤΗ.
<5% ΔΙΑΓΝΩΣΕΩΝ 
ΓΙΝΟΝΤΑΙ <2 ΕΤΗ.

Η ΜΕΣΗ ΗΛΙΚΙΑ 
ΔΙΑΓΝΩΣΗΣ ΕΙΝΑΙ ΤΑ 

4,3 ΕΤΗ



ΤΟ ΠΡΟΒΛΗΜΑ ΤΗΣ ΚΑΘΥΣΤΕΡΗΣΗΣ ΣΤΗΝ 
ΔΙΑΓΝΩΣΗ

ΣΟΒΑΡΟ!
ΕΠΗΡΕΑΖΕΙ ΤΗ ΚΛΙΝΙΚΗ 

ΕΚΒΑΣΗ

ΕΓΚΑΙΡΗ ΚΑΙ ΣΩΣΤΗ 
ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΟΔΗΓΕΙ ΣΤΗ 

ΚΑΛΥΤΕΡΗ ΔΥΝΑΤΗ 
ΦΡΟΝΤΙΔΑ

Ο ΠΑΙΔΙΑΤΡΟΣ ΕΙΝΑΙ ΤΟ ΙΔΑΝΙΚΟ 
ΑΤΟΜΟ ΓΙΑ ΝΑ ΥΠΟΠΤΕΥΘΕΙ ΟΤΙ 

ΥΠΑΡΧΕΙ ΠΡΟΒΛΗΜΑ ΣΤΗ 
ΚΙΝΗΤΙΚΗ ΑΝΑΠΤΥΞΗ ΚΑΙ ΝΑ 

ΖΗΤΉΣΕΙ ΕΛΕΓΧΟ ΤΗΣ 
ΚΡΕΑΤΙΝΙΚΗΣ ΦΩΣΦΟΚΙΝΑΣΗΣ

• ΓΕΝΕΤΙΚΗ ΣΥΜΒΟΥΛΗ
• ΠΡΩΙΜΗ ΕΝΑΡΞΗ 

ΣΥΣΤΗΜΑΤΙΚΗΣ ΦΡΟΝΤΙΔΑΣ 
ΤΩΝ ΠΑΙΔΙΩΝ

• ΕΝΑΡΞΗ ΤΩΝ ΝΕΩΝ 
ΦΑΡΜΑΚΕΥΤΙΚΩΝ 
ΣΚΕΥΑΣΜΑΤΩΝ ΤΑ ΟΠΟΙΑ 
ΦΑΙΝΕΤΑΙ ΝΑ ΕΧΟΥΝ 
ΜΕΙΖΟΝΑ ΕΠΙΔΡΑΣΗ ΣΤΑ ΠΙΟ 
ΠΡΩΙΜΑ ΣΤΑΔΙΑ ΤΗΣ ΝΟΣΟΥ



ΠΟΤΕ ΘΑ ΠΡΕΠΕΙ ΝΑ ΓΙΝΕΤΑΙ ΕΛΕΓΧΟΣ CK;

Ο ΕΛΕΓΧΟΣ ΤΗΣ ΚΡΕΑΤΙΝΙΚΗΣ 
ΦΩΣΦΟΚΙΝΑΣΗΣ ΕΙΝΑΙ ΕΝΑ ΑΠΛΟ ΤΕΣΤ ΠΟΥ 

ΑΝ ΕΙΝΑΙ ΦΥΣΙΟΛΟΓΙΚΟ ΑΠΟΚΛΕΙΕΙ ΤΗ 
ΔΙΑΓΝΩΣΗ ΤΗΣ ΜΥΪΚΗΣ ΔΥΣΤΡΟΦΙΑΣ.

ΑΝ ΕΙΝΑΙ ΑΥΞΗΜΕΝΗ, ΤΟ ΠΑΙΔΙ 
ΠΑΡΑΠΕΜΠΕΤΑΙ ΣΤΟΝ ΕΙΔΙΚΟ ΚΑΙ 
ΑΚΟΛΟΥΘΕΙ ΓΕΝΕΤΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ

Κάθε παιδί που δεν περπατά 
έως τους 16-18 μήνες, 

πρέπει να κάνει τεστ CPK



Η διάγνωση της DMD μπορεί να επιβεβαιωθεί από 
τον γενετικό έλεγχο

Ο γενετικός έλεγχος (ανάλυση αλληλουχίας) και η ταυτοποίηση της μετάλλαξης 
είναι σημαντικοί παράγοντες που επιτρέπουν την γενετική συμβουλευτική σε 
οικογένειες, πρόσβαση σε πρότυπα φροντίδας και  πρόσβαση σε θεραπείες 
ειδικές για συγκεκριμένες μεταλλάξεις.

H έγκαιρη διάγνωση της Μυϊκής Δυστροφίας 
Duchenne, είναι ζωτικής σημασίας για τον καθορισμό 
σωστής διαχείρισης και αγωγής

Είδη γενετικών μεταλλάξεων σε 
ασθενείς με DMD

25% 
Μικρές 

μεταλλάξεις

~65
%
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• Εξελικτική και σοβαρή
νευρομυϊκή νόσος.

• Είναι η 2η πιο συνήθης
θανατηφόρος παιδιατρική
νόσος.
• Κληρονομούμενη κατά τον

υπολειπόμενο χαρακτήρα.

•Προκαλεί αδυναμία των
εγγύς μυών, ατροφία,
αναπνευστκές και
ορθοπαιδικές επιπλοκές.

Νωτιαία Μυϊκή Ατροφία 

Ετήσια 
επίπτωση:

8.5–10.3/ 100,000
ζώσες γεννήσεις
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•Εκφύλιση των
κατωτέρων κινητικών
νευρώνων στα
πρόσθια κέρατα του
νωτιαίου μυελού

•Προϊούσα μυϊκή
ατροφία και αδυναμία

Νωτιαία Μυϊκή Ατροφία 

A motor neuron cell

Dendrite

Neurofibrils

Nucleus

Cell body

Axon

Node of Ranvier

Myelin sheath

Neurilemma
Motor end plates

Cell membrane
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SMA, spinal muscular atrophy; SMN, survival motor neuron. Image modified from: Marieb EN & Hoehn K. Fundamentals of the nervous system and nervous tissue. In: Marieb EN & Hoehn K. Human Anatomy & Physiology. 10th ed.
Upper Saddle River, NJ: Pearson; 2016. 1. Prior TW & Russman BS. GeneReviews®. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/. Accessed Mar 2016; 2. Wang CH, et al. J Child Neurol. 2007;22:1027-1049

Η κλινική βαρύτητα αλλάζει ανάλογα με το τύπο,
αλλά υπάρχουν κοινά χαρ/κά:
Μυίκή αδυναμία συμμετρική και στις εγγύς μυϊκές ομάδες.
Κάτω άκρα > άνω άκρα.
Φυσιολογική νοημοσύνη
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• SMA is classified into subtypes under the International SMA Consortium (ISMAC) system, based 
on age of onset and maximum motor function achieved1

ΤΑΞΙΝΟΜΗΣΗ ΝΜΑ

1. Kolb SJ & Kissel JT. Neurol Clin. 2015;33:831-846; 2. Wang CH, et al; Participants of the International Conference on SMA Standard
of Care. J Child Neurol. 2007;22:1027-1049; 3. Prior TW & Russman BS. GeneReviews®.
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/. Accessed Mar 2016; 4. Finkel RS, et al. Neurology. 2014;83:810-817; 5. Dubowitz V.
Eur J Paediatr Neurol. 1999;3:49-51; 6. Arnold WD, et al. Muscle Nerve. 2015;51:157-167

Types of SMA1-3

SMA type Age of onset Motor function achieved

Type 0a Prenatal None 

Type I 0–6 months Sit with support only

Type II 7–18 months Independent sitting

Type III >18 months Independent stand and walk

Type IV Second or third decade Normal

Ιn some reports, SMA type 0 and 1A are equivalent4,5

ΟΙ ΚΥΡΙΟΙ ΦΑΙΝΟΤΥΠΟΙ ΤΗΣ ΝΜΑ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΖΟΝΤΑΙ ΑΠΟ 
ΤΗΝ ΗΛΙΚΙΑ ΕΝΑΡΞΗΣ ΤΩΝ ΣΥΜΠΤΩΜΑΤΩΝ  

ΚΑΙ ΤΙΣ ΚΙΝΗΤΙΚΕΣ ΔΕΞΙΟΤΗΤΕΣ ΠΟΥ ΕΠΙΤΥΓΧΑΝΟΝΤΑΙ



Νωτιαία Μυϊκή Ατροφία (ΝΜΑ) 
Τύπου Ι

25% ζουν
>13.5 μήνες 

χωρίς συνεχή 
αναπνευστική 
υποστήριξη

8% ζουν 
>20 μηνών.

ΦΥΣΙΚΗ ΙΣΤΟΡΙΑ ΠΡΙΝ 
ΤΙΣ ΠΑΡΕΜΒΑΣΕΙΣ



ΝΜΑ 
Τύπου ΙΙ



Νωτιαία Μυϊκή Ατροφία (ΝΜΑ) 
Τύπου ΙΙ

Τελικό στάδιο με συγκάμψεις, 
σοβαρή σκολίωση, τραχειοστομία, 

αναπνευστική υποστήριξη.



Διαγνωστικός

Αλγόριθμος

ΝΜΑ

SMN gene deletion test 

2 -4 εβδ.
95% ευαισθησία

Σχεδόν 100% ειδικότητα

E. Mercuri et al./Neuromuscular Disorders (2017)



Standards of care for 
SMA: Consensus 
Statement
Wang, Journal of Child Neurology, 2007

SMA is a 
complex disease 

with a wide 
clinical spectrum Neurology

Nutrition

Bone Health

Orthopaedics

Genetics

Physiotherapy

Pulmonology

GI
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2018
SPIRANZA



ΌΧΙ, ΌΤΑΝ Ο ΠΑΙΔΊΑΤΡΟΣ ΕΊΝΑΙ 
ΠΡΟΣΕΚΤΙΚΌΣ ΚΑΙ ΤΟ ΔΙΑΓΝΩΣΤΙΚΌ 
ΈΛΕΓΧΟ ΑΝΑΛΆΒΕΙ Ο ΚΑΤΆΛΛΗΛΟΣ.

Καθυστερεί η διάγνωση της 
ΝΜΑ;



Υποτονικό 
βρέφος

Παιδίατρος:
Παραπέμπει συνήθως άμεσα για 

αξιολόγηση το υποτονικό 
βρέφος.

Διότι γνωρίζει ότι οι 
καταστάσεις που 

χαρακτηρίζονται από 
υποτονία δυνατόν να 
έχουν κίνδυνο για το 

παιδί

Στο δια ταύτα!!!



Υποτονικό νήπιο που δεν 
εξελίσσεται κινητικά ή παιδί 
που αρχίζει να κουράζεται με 
τη κίνηση και να εμφανίζει 
μυϊκή αδυναμία

Παιδίατρος:
Παραπέμπει συνήθως αρκετά 
σύντομα το υποτονικό νήπιο 
που δεν εξελίσσεται κινητικά 

καθώς και το παιδί που 
«κοπούται»



επίλογος



Οι γονείς συχνά είτε από άγνοια ή από φόβο 
και άρνηση συχνά βρίσκουν δικαιολογίες για 
τη κινητική καθυστέρηση του παιδιού.

• Το παιδί μου τεμπελιάζει και θέλει να το κουβαλάω
• Πάντα κάθεται χωρίς να κινείται
• Δεν του αρέσει να περπατάει
• Αγωνίζεται να σηκωθεί από το πάτωμα ή τη καρέκλα
• Κινείται πολύ αργά
• Παραπονείται ότι πονούν τα πόδια του
• Είναι ασταθής, εύκολα τον σπρώχνουν τα άλλα παιδιά
• Το παιδί μου πέφτει συνέχεια και σκοντάφτει με το παραμικρό

• “Και εγώ καθυστέρησα να βαδίσω και να τρέξω!! “

•Ακολουθήστε αυτό που σας υποδεικνύει 
η γνώση και η πείρα σας!!!



Επίλογος
Τα δεδομένα μάλλον θα 
αλλάξουν καθώς οι 
θεραπευτικές παρεμβάσεις 
προχωρούν.

Μέχρι τότε...

Μολονότι η ίαση είναι ο στόχος σε κάθε 
θεραπεία, σε χρόνια και δύσκολα νοσήματα 

έστω μία μέτρια βελτίωση της κατάστασης των 
ασθενών οδηγεί σε βελτίωση της ποιότητας 
της ζωής του παιδιού και της οικογένειας.



ευχαριστώ...


