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Pacientul neuromuscular un bolnav respirator?

Abstract. Bolile neuromusculare necesită 
o abordare multidisciplinară iar speranța unor 
terapii cauzale însuflețește atât cercetătorii 
cât mai ales familiile și grupurile de sprijin ale 
pacienților. Există în acest sens recomandări 
realizate de experții internaționali și puse 
la dispoziție gratuit familiilor cu copii 
diagnosticați cu boală Duchenne pe site-
ul Parent Project. Aceste recomandări sunt 
traduse în multe limbi, inclusiv în limba 
româna. De asemenea, anual se desfașoară 
la Roma Conferința Internațională privind 
distrofia musculară Duchenne și Becker 
ce reunește cercetători, medici, companii 
farmaceutice, reprezentanți ai agențiilor de 
reglementare și pacienți din întreaga lume, 
cu scopul de actualizare a patologiei si de a 
accelera cercetarea științifică.

Alături de efortul permanent al neurologilor 
pediatri de a coordona îngrijirea acestor 
pacienți, există și in România nevoia de 
a stabili și implementa recomandările 
internaționale în ceea ce privește 
managementul respirator in boala Duchenne 
și în celelalte boli neuromusculare. 

Articolul își propune să aducă în atenție 
aparatura necesară și procedurile pentru 
evaluarea respiratorie și monitorizarea acestor 
pacienți, urmând ca în perioada următoare 
aceste recomandări să fie discutate cu experții 
din țara noastră și incluse în standardul de 
îngrijire. 

O atenție deosebită este acordată 

hipoventilației și polisomnografiei cât și 
valorilor de referință ale capacității vitale 
(FVC), peakcoughflow și presiunea expiratorie 
maximă.

Introducere. Istoria naturală a bolilor 
neuromusculare este caracterizată prin 
deteriorarea mai devreme sau mai târziu a 
funcției respiratorii. Complicațiile pot fi acute 
așa cum sunt cele infecțioase însoțite de 
insuficiență respiratorie sau se pot dezvolta în 
timp ca rezultat al decompensării ventilatorii 
progresive1. Afectarea musculară se poate 
produce la nivelul direct al mușchilor și/ sau la 
nivelul nervilor sau joncțiunii neuromusculare2.

Cel mai frecvent întâlnite boli 
neuromusculare sunt: distrofia musculară 
Duchenne (DMD) și amiotrofia spinală 
(SMA).

Distrofia musculară Duchenne (DMD) 
este o boală neuromusculară X-linkată 
afectând 1 din 3600/5000 subiecți de sex 
masculin, caracterizată prin degenerare 
musculară și fibroză, datorate mutației în gena 
distrofinei3,4. Evoluția clinică este caracterizată 
prin slăbiciune musculară rapid progresivă, 
pierderea mersului în jurul vârstei de 10-12 ani 
și afectare progresivă respiratorie5. Terapiile 
actuale cuprind administrarea de steroizi 
(acceptați ca standard de îngrijire la pacienții 
care se deplasează, inhibitori ai enzimei de 
conversie a angiotensinei pentru protecția 
cardiacă, calciu și vitamina D pentru profilaxia 
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osteoporozei în condițiile unei abordării 
multidisciplinare6.

Atrofia musculară spinală (SMA) este o 
boală a neuronului motor autozomal recesivă, 
care determină degenerescența neuronilor 
motori din coarnele anterioare ale măduvei. 
Este a doua afecțiune ereditară autozomal 
recesivă ca frecvență, după fibroza chistică, 
clasificată în 3 categorii în funcție de severitate 
și vârsta la debut. Tipul 1 SMA (boala  Werdnig-
Hoffmann) este cea mai comună formă de 
SMA, cu o prevalența de 1:20000 nașteri vii iar 
tipul 2 si 3 afectează împreună 1:24000 nașteri 
vii1

În SMA tip 1 debutul apare în jurul vârstei 
de 6 luni și se caracterizează prin atrofii 
musculare și paralizii de origine spinală. SMA 
tip 2 se manifestă între 6 și 12 luni și evoluează 
lent iar SMA tip 3 (boala Wohlfart-Kugelberg-
Welander) apare după vârsta de 18 luni și are 
o evoluție mai blândă decât primele două. 
A fost descrisă si SMA tip 4 care debutează 
cu  slăbiciune musculară, de obicei în decada a 
doua sau a treia de viața. 

Deși în anumite cazuri afectarea 
musculară respiratorie evoluează în paralel 
cu afectarea musculaturii scheletale, uneori 
nu urmează identic patternul deteriorării 
musculaturii scheletale. Este important 
în acest sens evaluarea periodică a 
musculaturii respiratorii și monitorizarea 
progresiei bolii.

Afectarea respiratorie în bolile 
neuromusculare

Trebuie facută distincția între oboseala 
musculară care se remite prin odihnă față 
de slăbiciunea sau hipotonia musculară care 
nu este influențată de repaus și odihnă2. 
Abilitatea de a menține ventilația la nivel 
optim, atât în repaus cât și la efort, constă în 
menținerea echilibrului între forța și rezistența 
musculaturii inspiratorii, expiratorii și sarcina 
respiratorie. Aceasta este reprezentată de 

plămâni, cartilajul costal și căile aeriene și este 
sub controlul centrului respirator.

Afectarea musculaturii respiratorii din 
bolile neuromusculare determină respirație 
mai puțin amplă cu hipoventilație si tuse 
slabă, ineficientă, generând vulnerabilitatea 
pacientului pentru infecții respiratorii, 
pneumonii prin faptul că nu poate elimina 
secrețiile. În același timp pacientul este 
predispus la atelectazie, obstrucția căilor 
aeriene superioare, aspirație pulmonară la 
care se adaugă efectul mecanic al scoliozei 
progresive.

Hipoventilația si tusea
Datorită hipoventilației și zonelor de 

atelectazie, bazele plămânilor sunt foarte 
slab aerate astfel încât plămânii își reduc 
complianța, vor deveni mai rigizi și mai greu 
de extins7. 

Hipoventilația apare inițial în timpul 
somnului cu evoluție ulterior progresivă 
determinând scăderea Sat O2 și creșterea 
concentrației CO2 sangvin. Copilul va prezenta 
clinic: somn agitat, senzație de oboseală, 
trezire din somn cu dificultate, dispnee, cefalee 
matinală, dificultăți de concentrare, scăderea 
performanțelor școlare, hipersomnolență, 
alterarea statusului mental.

În stadiile avansate hipoxemia și retenția de 
CO2 poate să apară în timpul zilei.

La copiii cu musculatura respiratorie 
slăbită va fi afectat reflexul de tuse iar acest 
lucru va duce la inabilitatea de a elimina 
secrețiile din tractul respirator. Astfel pot să 
apară infecții respiratorii frecvente (IACRS) 
care în condiții de tuse eficientă ar evolua 
fără complicații, dar în această situație pot 
necesita spitalizare cu tratament antibiotic 
(IACRS, bronșite, pneumonii). Mai pot apărea: 
atelectazie, senzație de mucus în gât sau 
în piept (“mucus lipicios”), tuse ineficientă, 
oftat prezent / diminuat (dispariția oftatului 
scade elasticitatea pulmonară și crește efortul 
respirator) 7.
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Pattern respirator anormal cu deformări 
toracice

În același timp apare și un pattern respirator 
anormal. În mod fiziologic toracele și 
abdomenul se deplasează în exterior, simetric 
în timpul unui inspir adânc. În schimb, la 
pacienții cu boală neuromusculară, mușchii 
slăbiți ai peretelui toracic pot determina o 
mișcare “în interior” a toracelui concomitent 
cu deplasarea în exterior a abdomenului . 
Această mișcare “paradoxală” este datorată 
instabilității peretelui toracic sub presiunea 
negativă intratoracică generată de excursiile 
diafragmatice. Această mișcare paradoxală 
este de fapt ineficientă și determină o creștere 
a efortului respirator care accentuează 
oboseala musculară și evoluția spre 
hipoventilație. Deformările de configurație 
toracică precum scolioza sau pectus 
excavatum sunt foarte frecvente la pacienții 
neuromusculari și vor contribui suplimentar la 
restricția expansiunii pulmonare.

Afectarea musculaturii glosofaringiene și 
disfuncția bulbară pot determina disfagie și 
aspirație.

Toate modificările menționate – 
hipoventilația, rigiditatea pulmonară și 
toracică, afectarea tusei, pattern-ul respirator 
anormal și aspirația – determină creșterea 
vulnerabilității pacienților neuromusculari la 
infecții pulmonare și obstrucția căilor aeriene 
prin dopuri de mucus. 

Evaluarea respiratorie
Evaluare respiratorie se bazează pe o 

anamneză detaliată cu obținerea istoricului 
și evoluției până la momentul consultului, 
examinare clinică, teste funcționale respiratorii 
în stare de veghe, polisomnografie și 
gazometrie.

Istoricul trebuie să urmărească atât 
semnele de hipoventilație alveolară cronică 
menționate anterior cât și cele care indică o 
tuse ineficientă.

 La examinarea clinică se va evalua și 

apariția tulburărilor de vorbire datorate 
dispneei, amplitudinea respirațiilor, respirația 
paradoxală cât și anomaliile toracice.

Spirometria este cel mai simplu test în 
evaluarea funcțională respiratorie. Este 
noninvazivă și nedureroasă dar necesită 
personal calificat în efectuarea ei. Măsurarea 
capacității vitale (prin spirometrie) ca 
parametru important în evaluarea respiratorie 
a copiilor cu afecțiuni neuromusculare 
respectă anumite recomandări conform 
ghidurilor internaționale precum:

• va fi obținută la toți pacienții la 
care condițiile clinice permit efectuarea 
spirometriei

• pentru calcularea corectă a valorilor 
predictive ale acestui parametru în caz de 
modificări toracice importante (scolioze 
toracice, cifoscolioze, imposibilitate de 
mobilizare a pacientului pentru măsurarea 
înălțimii reale) se va aplica formula de corecție 
a înălțimii cu anvergura brațelor

• scăderea acestui parametru este parte 
integrantă în susținerea diagnosticului 
funcțional de disfuncție ventilatorie restrictivă. 
În susținerea tabloului funcțional de 
restricție se adaugă și reducerea capacității 
pulmonare totale, scăderea capacității 
reziduale funcționale, parametri ce nu pot fi 
însă obținuți spirometric și necesită evaluare 
funcțională respiratorie complexă precum 
bodypletismografia

• se determină la copiii cu vârsta peste 6 ani 
ce pot efectua tehnic spirometria

• o scădere a CV inspiratorii <60% din 
valoarea teoretică poate fi predictor indirect 
al apariției tulburărilor din timpul somnului iar 
o scadere a CV inspiratorii <40% din valoarea 
teoretică poate fi predictor indirect pentru 
apariția hipoventilației nocturne8

• rata de declin al acestui parametru se 
corelează cu rata de supraviețuire la pacienții 
non ventilați, scăderea CV sub valoarea 
prag de 1L fiind asociată cu o rată mică de 
supraviețuire la 5 ani8



40

SOMNOLOGIE PEDIATRICĂ
ROMANIAN JOURNAL OF PEDIATRIC SLEEP MEDICINE - NR. 1 (6), 2017

• măsurarea acestui parametru se face atât 
in poziție șezândă cât și declivă; în afectarea 
diafragmatică bilaterală diferența dintre aceste 
capacități poate fi >30%; în mod normal există 
o modificare <10% a acestui parametru la 
trecerea din poziție șezândă în cea de decubit.

Testele recomandate se regăsesc sumarizate 
în tabel.

Pentru efectuarea acestor teste este 
necesară dotarea cu următoarele echipamente 
medicale1,7:

• pulsoximetru (inclusiv pentru 
pulsoximetrie nocturnă continuă)

• capnograf
• spirometru
• manometru pentru măsurarea presiunii 

inspiratorii maxime (PIMS sau MIP) și presiunii 
expiratorii maxime (PEMS sau MEP)

• peakflowmetru
• aparat de măsurare adebitului maxim al 

tusei (cough peak flow)
• aparat de măsurare a gazelor sangvine
• polisomnograf și/sau poligraf pentru 

monitorizare cardiorespiratorie în timpul 
somnului

Recomandările pentru evaluarea periodică 
și monitorizarea pacienților sunt în relație cu 
afectarea neuromusculară. La pacienții cu 
boală Duchenne spirometria se recomandă 
de 2 ori/an atunci când CV este peste 60% 
din prezis și MIP/MEP > 60 cm H20 iar 
polisomnografia se recomandă anual1.

Atunci când CV scade sub 60% din prezis 
este recomandată efectuarea spirometriei la 
3-4 luni și polisomnografiei la interval de 6 
luni, cu individualizarea acestor recomandări 
în funcție de evoluția fiecărui pacient1.

Una din aceste recomandări, atunci când 
testele efectuate obiectivează scăderea forței 
musculaturii inspiratorii si expirtaorii cu 
afectarea tusei, se referă la inițierea susținerii 
tusei cu dispozitivul de susținere a tusei pentru 

îmbunătățirea clearance-ului mucociliar și 
inflația periodică cu scopul recrutării alveolare. 

De asemenea, înregistrarea SatO2 < 
90% peste 10 % din durata înregistrării 
la polisomnografie sau un pattern de 
desaturări recurente în timpul somnului 
reprezintă indicație pentru VNI. Capnografia 
și determinarea CO2 transcutanat 
contribuie la stadializarea insuficienței 
respiratorii hipercapnice în bolile progresive 
neuromusculare.

Evaluarea periodică respiratorie la pacienții 
neuromusculari se încadrează astfel într-o 
abordare complexă, multidisciplinară și 
permite elaborarea unui plan anticipativ atât în 
progresia bolii cât și a posibilelor complicații.
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Evaluarea 
respiratorie 

periodică 
anticipativă 
care include 

asistarea tusei și 
ventilația nocturnă 
noninvazivă poate 

îmbunătăți calitatea 
și durata vieții

Stadiul 1
Pre-simptomatic

Stadiul 2
Precoce 

ambulant

Stadiul 3
Tardiv 

ambulant

Stadiul 4
Precoce

non-ambulant

Stadiul 5
Tardiv

non-ambulant

Funcție 
respiratorie 

normală

Risc scăzut pentru afectarea 
respiratorie

Risc crescut 
pentru afectarea 

respiratorie

Risc înalt pentru 
afectarea 

respiratorie

Vaccinare 
corespunzătoare  

vârstei și 
calendarului 

vaccinal inclusiv 
vaccinarea anti 

pneumococică și 
antigripală

Evaluare periodică 
multidisciplinară

Evaluare 
respiratorie  

conform 
evoluției bolii

Managementul 
complicațiilor 

respiratorii

St
ar

e 
de

 v
eg

he

Pulsoximetrie

Spirometrie 
în poziție 
șezândă și în 
decubit

De 2 ori pe an dacă FVC>60% din prezis

La interval de 3-4 luni dacă FVC<60% din prezis

Debit maxim 
al tusei (Peak 
cough flow)
valori normale: 

>360 l/min

Presiunea 
inspiratorie 
maximă (MIP) 
și presiunea 
expiratorie 
maximă (MEP)
valori normale: 
80-120 cm H2O

De 2 ori pe an dacă MIP/MEP >60 cm H2O

La interval de 3-4 luni dacă  MIP/MEP <60 cm H2O

End-tidal CO2 
- ETCO2 prin 
capnografie 

În
 ti

m
pu

l s
om

nu
lu

i

Polisomnografie  
și/sau poligrafie 
pentru 
monitorizarea 
cardiorespiratorie

Polisomnografie anuală
dacă FVC>60% din prezis și/sau MIP/MEP >60 cm H2O

Polisomnografie de 2 ori pe an
dacă FVC<60% din prezis și/sau MIP/MEP <60 cm H2O

Teste funcționale respiratorii recomandate la pacienții cu Distrofia Musculară Duchenne1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8
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Neuromuscular patients
– possibly suffering from a breathing disorder?

STATE OF THE ART

Summary. Neuromuscular diseases require 
a multidisciplinary approach, and the hope 
of causal therapies motivates researchers 
as well as families and patients’ support 
groups. There are such recommendations 
made by international experts, available 
for free to families with children diagnosed 
with Duchenne disease, which can be 
found on the website Parent Project. These 
recommendations are translated in many 
languages including Romanian. Also, The 
International Conference on Duchenne and 
Becker muscular dystrophy is held annually 
in Rome, bringing together researchers, 
physicians, pharmaceutical companies, 
representatives of regulatory agencies and 
patients from around the world, with the 
purpose of updating the pathology and 
accelerating scientific research.

Along with the permanent effort of 
the pediatric neurologists to coordinate 
the care of these patients, there is still 
the need to establish and implement the 
international recommendations in Romania 
as well, regarding respiratory management 
in Duchenne disease and in the other 
neuromuscular diseases. 

This article aims at bringing to our attention 
the required equipment and procedures 
for respiratory assessment and monitoring 
of these patients, and subsequently these 
recommendations should be discussed with 
the experts in our country and included in the 
standard of care. 

Special attention is paid to hypoventilation 
and polysomnography as well as to the 

reference values of the vital capacity (FVC), 
peak cough flow and maximal expiratory 
pressure.

Introduction. The natural history of 
neuromuscular diseases is characterized 
by the deterioration sooner or later of the 
respiratory function. The complications can 
be severe as the infectious ones accompanied 
by respiratory failure or may develop over 
time as a result of progressive ventilatory 
decompensation1. Muscular impairment may 
occur directly in the muscles and/or in the 
nerves or in the neuromuscular junction2. 

The most common neuromuscular diseases 
are: Duchenne muscular dystrophy (DMD) and 
spinal muscular atrophy (SMA).

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a 
X-linked neuromuscular disease which affects 
1 in 3600/5000 male subjects, characterized 
by muscular degeneration and fibrosis, caused 
by the mutation in the dystrophy gene3,4.  The 
clinical evolution is characterized by rapidly 
progressive muscular weakness, loss of walk 
around 10-12 years of age and respiratory 
progressive impairment5. Current therapies 
include steroids (accepted as standard of care 
in moving patients, angiotensin-converting 
enzyme inhibitors for heart protection, 
calcium and vitamin D for prevention of 
osteoporosis in the case of a multidisciplinary 
approach6.

Spinal muscular atrophy (SMA) is a recessive 
disease of the autosomal motor neuron, which 
causes the degeneration of the motor neurons 
in the anterior horns of the spinal cord. It is the 
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second most common autosomal recessive 
hereditary disease, after cystic fibrosis, 
classified in 3 categories depending on 
severity and onset age. Type 1 SMA (Werdnig-
Hoffmann disease) is the most common form 
of SMA, with a prevalence of 1:20000 births, 
and types 2 and 3 together affect 1:24000 
births1  

In type 1 SMA the onset occurs around 
the age of 6 months and is characterized by 
muscular atrophy and spinal palsy. Type 2 
SMA occurs between 6 and 12 months and 
develops slowly, and type 3 SMA  (Wohlfart-
Kugelberg-Welander disease) occurs after the 
age of 18 months and has a milder evolution 
than the first two. Type 4 SMA has also been 
described, it starts with muscular weakness, 
usually during the second or third life decade. 

Although in certain cases the respiratory 
muscle impairment evolves in parallel with 
the skeletal muscle impairment, sometimes 
it does not identically follow the pattern 
of the skeletal muscle deterioration. 
Therefore, it is important to have a periodic 
assessment of the respiratory muscles and 
to monitor the progression of the disease.

Respiratory impairment in 
neuromuscular disease 

One should make the difference between 
muscle fatigue which is remitted through 
rest as opposed to the muscle weakness or 
hypotony which is not influenced by inactivity 
and rest2. The ability to maintain an optimal 
level of ventilation during rest as well as 
during effort consists in maintaining a balance 
between the inspiratory and expiratory 
muscular strength and resistance and the 
respiratory function. This is represented by 
lungs, costal cartilage, and airways and it is 
under the control of the respiratory center.

The impairment of the respiratory muscles 
by neuromuscular diseases causes less 
wide breathing with hypoventilation and 
weak inefficient cough, leading to patient’s 
vulnerability for respiratory infections, 
pneumonias, as they cannot eliminate 
secretions. At the same time, patient is 

predisposed to atelectasis, upper airway 
obstruction, pulmonary aspiration along with 
the mechanical effect of progressive scoliosis.

Hypoventilation and cough
Because of hypoventilation and areas of 

atelectasis, lung bases are poorly aerated, 
therefore lungs reduce their compliance 
becoming more rigid and harder to expand7. 

Hypoventilation initially occurs during sleep 
with subsequently progressive evolution 
causing the decrease of O2 saturation and the 
increase of CO2 blood concentration. Such a 
child will experience: agitated sleep, a feeling 
of fatigue, difficult waking, dyspnea, morning 
headaches, concentration difficulties, decrease 
in school performance, hypersomnolence, 
alteration of mental status.

In its advanced stages, hypoxemia and CO2 
retention may occur during daytime.

In children with weakened respiratory 
muscles the cough reflex will be affected, 
which leads to the inability to eliminate 
secretions from the respiratory tract. Therefore, 
respiratory infections (IACRS) may commonly 
occur, which would develop without 
complications with efficient cough, but in this 
situation they may require hospitalization 
with antibiotic treatment (IACRS, bronchitis, 
pneumonia).  Atelectasis, sensation of mucus 
(“sticky mucus”) in the throat or chest may also 
occur, as well as inefficient cough, existing/
diminished sighing (disappearance of the 
sighing decreases pulmonary elasticity and 
increases the respiratory effort) 7.

Abnormal breathing pattern with 
thoracic deformities 

An abnormal breathing pattern occurs at 
the same time. Physiologically, the thorax 
and the abdomen move towards the outside, 
symmetrically during deep breathing. Instead, 
in patients with neuromuscular disease, 
the weak muscles of the thoracic wall may 
cause a movement towards “the inside” of 
the thorax accompanied by a movement 
towards the outside of the abdomen. This 
“paradoxical” movement is caused by the 
instability of the thoracic wall under the 
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negative intrathoracic pressure generated 
by the diaphragmatic excursions. This 
paradoxical movement is in fact inefficient 
causing an increased respiratory effort which 
accentuates muscle fatigue and the evolution 
towards hypoventilation. The thoracic 
configuration deformities such as scoliosis 
or pectus excavatum are very common in 
neuromuscular patients and will additionally 
contribute to the restriction of the pulmonary 
expansion.

The impairment of the glossopharyngeal 
muscles and the bulbar dysfunction may cause 
dysphagia and aspiration.

All the above mentioned modifications 
– hypoventilation, lung and thorax rigidity, 
cough impairment, abnormal respiratory 
pattern and aspiration – cause the increase 
of neuromuscular patients’ vulnerability to 
pulmonary infections and airway obstruction 
through mucus plugs. 

Respiratory assessment
The respiratory assessment is based on 

a detailed anamnesis with obtaining the 
history and disease progression until the 
time of the consultation, clinical examination, 
respiratory functional tests during awakening, 
polysomnography and gasometry.

The history should follow the above 
mentioned signs of chronic alveolar 
hypoventilation as well as those indicating 
inefficient cough. 

The clinical examination should also 
include the occurrence of speech disorders 
caused by dyspnea, breathing wideness, 
paradoxical breathing as well as thoracic 
abnormalities.

Spirometry is the simplest test in the 
respiratory functional evaluation. It is 
noninvasive and unpainful but it requires 
qualified personnel. The measurement of 
the vital capacity (through spirometry) as 
an important parameter in the respiratory 
assessment of children with neuromuscular 
disorders follows certain recommendations 
according to international guidelines such as:

• �shall be performed in all patients whose 
clinical condition permits it

• �in case of significant thoracic 

modifications (thoracic scoliosis, 
cyphoscoliosis, impossibility to mobilize 
the patient for measurement of the real 
height), for the correct calculation of 
the predictive values of this parameter 
one should apply the formula for height 
correction by arm range

• �the decrease of the values of this 
parameter is an integral part in supporting 
the functional diagnosis of restrictive 
ventilator dysfunction. In the support of 
the restriction functional picture comes 
also the reduction of the total pulmonary 
capacity, the reduction of the functional 
residual capacity, parameters which 
cannot be obtained by spirometry, but by 
complex functional respiratory assessment 
such as body pletismography

• �it is determined in children aged over 6 
who may technically undergo spirometry

• �a decrease in the inspiratory CV<60% of 
the theoretical value may indirectly predict 
occurrence of sleep related disorders, and 
a decrease in the inspiratory CV<40% of 
the theoretical value may indirectly predict 
occurrence of nocturnal hypoventilation8 

• �the decline rate of this parameter is 
correlated with the survival rate in non-
ventilated patients, the decrease of CV 
under the threshold of 1L being associated 
with a low survival rate of 5 years8 

• �the measurement of this parameter 
should be made sitting as well as in a 
sloping position; in patients with bilateral 
diaphragmatic impairment the difference 
between the values of this capacity may 
be >30%; under normal conditions there 
is a modification <10% of this parameter 
when changing the sitting position with 
decubitus

Recommended tests are summarized in table.

For the performance of these tests the 
following medical equipment is required1,7:

• �pulse oximeter (including for continuous 
nocturnal pulse oximetry)

• capnograph
• spirometer
• �manometer for measurement of the 

maximal inspiratory pressure (PIMS or MIP) 
and maximal expiratory pressure (PEMS or 
MEP)

• �peak flow meter
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• �device for measurement of the maximum 
cough flow (cough peak flow)

• device for measurement of blood gas
• �polysomnograph and/or polygraph for 

cardiorespiratory monitoring during sleep

The recommendations for periodic 
assessment and monitoring of patients are 
related to the neuromuscular impairment. In 
patients with Duchenne disease spirometry 
is recommended twice/year when CV is 
over 60% of the predicted value and MIP/
MEP > 60cm H20, and polysomnography is 
recommended annualy1.

When CV decreases under 60% of the 
predicted value performance of spirometry 
is recommended every 3-4 months while 
polysomnography every 6 months, with 
personalization of these recommendations 
depending on the evolution of each patient1.

When the performed tests indicate the 
decrease of the inspiratory and expiratory 
muscular strength with impairment of cough, 
one of these recommendations refers to 
initiating cough support by cough assist 
machine for improvement of the mucociliary 
clearance and periodic inflation with the 
purpose of alveolar recruitment. 

Also, recording SatO2 < 90% over 10 % of 
the total recording time of polysomnography 
or a pattern of recurrent desaturation 
during sleep represent an indication for 
VNI. Capnography and determination of 
transcutaneous CO2 contribute to staging 
of the hypercapnic respiratory failure in the 
neuromuscular progressive disease.

Periodic respiratory assessment in 
neuromuscular patients is thus part of a 
complex multidisciplinary approach, allowing 
an anticipative plan in disease progression as 
well as possible complications.
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A structured, 
proactive approach 

to respiratory 
management that 

includes the use 
of assisted cough 

and nocturnal 
ventilation has been 

shown to prolong 
survival

Stage 1 
Presymptomatic

Stage 2
Early 

ambulatory

Stage 3
Late 

ambulatory

Stage 4
Early non-

ambulatory

Stage 5 
Late non-

ambulatory

Normal 
respiratory 

function

Low risk of respiratory 
problems

Increasing risk 
of respiratory 

impairment

High risk of 
respiratory 
impairment

Ensure usual 
immunisation 

schedule 
includes 

23-valent 
pneumococcal 
and influenza 

vaccines

Monitor progress
Trigger 

respiratory 
assessments

Trigger 
respiratory 

investigations 
and 

intervences

A
w

ak
e

Oxyhemoglobin 
saturation by 
pulse
oximetry

Sitting and 
supine FVC

Every 6 month if FVC>60% predicted

Every 3-4 month if FVC<60% predicted

Peak cough 
flow

normal value: 
>360 l/min

Maximum 
inspiratory 
ans expiratory 
pressures

normal value: 
80-120 cm H2O

Every 6 month if MIP/MEP >60 cm H2O

Every 3-4 month if  MIP/MEP <60 cm H2O

Awake (end-
tidal carbon 
dioxide 
(ETCO2)  
level by 
capnography 

 D
ur

in
g 

Sl
ee

p

Assessment of 
Gas Exchange 
During Sleep 
(home or 
lab setting) 
polysom
nography

Polysomnography every year
if FVC>60% predicted and/or MIP/MEP >60 cm H2O

Polysomnolography every 6 month every year
if FVC<60% predicted and/or MIP/MEP <60 cm H2O

Recommended Diagnostic Testing for Pacients with Duchenne Muscular  Dystrophy1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8


