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Evidence-based guideline summary: Evaluation, diagnosis, and management of congenital muscular dystrophy

Report of the Guideline Development Subcommittee of the American Academy of Neurology and the Practice Issues Review Panel of the American Association of Neuromuscular & Electrodiagnostic Medicine 

Abstract

Objective: To delineate optimal diagnostic and therapeutic approaches to congenital muscular dystrophy (CMD) through a systematic review and analysis of the currently available literature. 

Methods: Relevant, peer-reviewed research articles were identified using a literature search of the MEDLINE, EMBASE, and Scopus databases. Diagnostic and therapeutic data from these articles were extracted and analyzed in accordance with the American Academy of Neurology classification of evidence schemes for diagnostic, prognostic, and therapeutic studies. Recommendations were linked to the strength of the evidence, other related literature, and general principles of care. 

Results: The geographic and ethnic backgrounds, clinical features, brain imaging studies, muscle imaging studies, and muscle biopsies of children with suspected CMD help predict subtype-specific diagnoses. Genetic testing can confirm some subtype-specific diagnoses, but not all causative genes for CMD have been described. Seizures and respiratory complications occur in specific subtypes. There is insufficient evidence to determine the efficacy of various treatment interventions to optimize respiratory, orthopedic, and nutritional outcomes, and more data are needed regarding complications. 

Recommendations: Multidisciplinary care by experienced teams is important for diagnosing and promoting the health of children with CMD. Accurate assessment of clinical presentations and genetic data will help in identifying the correct subtype-specific diagnosis in many cases. Multiorgan system complications occur frequently; surveillance and prompt interventions are likely to be beneficial for affected children. More research is needed to fill gaps in knowledge regarding this category of muscular dystrophies. 
(Перевод)

Краткая доказательная директива:

Оценка, диагностика и управление врожденной мышечной дистрофией.

Доклад Руководящего Подкомитета по Развитию Американской Академии Неврологии и Практической

Обзорной Коллегии Американской Ассоциации Нервно-мышечной и Электродиагностической медицины.

Краткий обзор.

Цель: Разграничение оптимальных диагностических и терапевтических подходов к врожденной мышечной дистрофии путем систематического рассмотрения и анализа имеющейся в настоящее время литературы.

Методика: Соответствующие, рецензируемые научные статьи были определены с помощью поиска литературы в базах данных MEDLINE, EMBASE и Scopus. Диагностические и терапевтические данные из этих статей были собраны и проанализированы в соответствии с классификацией схем доказательств Американской Академии Неврологии для диагностических, прогностических и терапевтических исследований. Рекомендации были сопряжены с численностью доказательств, другой соответствующей литературой и общими принципами ухода.

Результаты: Географические и этнические предпосылки, клинические особенности, исследования сканирования мозга, исследования изображений мышц и мышечной биопсии детей с подозрением на врожденную мышечную дистрофию помогают предсказать подтип конкретных диагнозов. Генетическое тестирование может подтвердить некоторые подтипы конкретных диагнозов, но не все причинные гены врожденной мышечной дистрофии были описаны. Судороги и респираторные осложнения возникают у конкретных подтипов. Существует достаточно доказательств, чтобы определить эффективность различных медицинских вмешательств для оптимизации дыхательных, ортопедических и диетологических результатов, но необходимо больше данных об осложнениях.

Рекомендации: Комплексный уход опытных бригад важен для диагностики и поддержания здоровья детей с врожденной мышечной дистрофией. Точная оценка клинических проявлений и генетических данных поможет в определении правильного подтипа конкретных диагнозов во многих случаях. Часто встречаются множественные системные осложнения; наблюдение и быстрое вмешательство, скорее всего, будут полезны для пораженных болезнью детей. Необходимы дополнительные исследования для заполнения пробелов в знаниях, касающихся этой категории мышечной дистрофии.

