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SUSPICION OF BMD
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BMD DIAGNOSIS

Muscle weakness in 
�X�L�I���T�I�P�Z�M�G���E�R�H���J�I�Q�S�V�E�P��
�Q�Y�W�G�P�I�W����

�%�� �T�S�W�M�X�M�Z�I�� �J�E�Q�M�P�]�� �L�M�W�X�S�V�]�� �S�J��
�&�1�(�����S�V���]�I�X���Y�R�G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�^�I�H��
�R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I�
����

�%�R�� �S�G�G�E�W�M�S�R�E�P�� �¼�R�H�M�R�K�� �S�J��
�I�P�I�Z�E�X�I�H�� �G�V�I�E�X�M�R�I�� �O�M�R�E�W�I��
���'�/�
���M�R���X�L�I���F�P�S�S�H����
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�&�I�J�S�V�I���K�S�M�R�K���M�R�X�S���H�I�X�E�M�P���S�J���X�L�I�W�I���Z�E�V�M�S�Y�W���[�E�V�R�M�R�K���W�M�X�Y�E�X�M�S�R���E�R�H���X�L�I�M�V���M�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����M�X���M�W���K�S�S�H��
�X�S�� �V�I�Q�I�Q�F�I�V�� �X�L�I�� �I�\�X�V�I�Q�I�� �T�L�I�R�S�X�]�T�M�G�� ���M���I������ �G�P�M�R�M�G�E�P�� �Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R�W�
�� �Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]�� �S�J�� �&�1�(���� �-�R-
�H�I�I�H���� �X�L�I�� �H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���H�I�J�M�R�M�X�M�S�R���S�J�� �&�1�(�� �G�E�R���M�R�G�P�Y�H�I�� �T�I�S�T�P�I�� �S�J���E�R�]�� �E�K�I�� �E�R�H���[�M�X�L�� �Z�I�V�]�� �H�M�J�J�I�V-
�I�R�X���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W�����4�S�W�W�M�F�P�I���T�M�G�X�Y�V�I�W���V�E�R�K�I���J�V�S�Q���T�I�S�T�P�I���[�L�S���E�V�I���T�I�V�J�I�G�X�P�]���R�S�V�Q�E�P���S�V���T�V�I-
�W�I�R�X�M�R�K���S�R�P�]���Q�Y�W�G�P�I���T�E�M�R���S�V���G�V�E�Q�T�M�R�K���E�J�X�I�V���I�\�I�V�X�M�S�R�����X�S���S�X�L�I�V�W���[�L�S���T�V�I�W�I�R�X���Q�E�V�O�I�H���Q�Y�W�G�P�I��
�[�I�E�O�R�I�W�W�� �S�V�� �I�Z�I�R�� �[�M�X�L�� �P�S�W�W�� �S�J�� �E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R�� �E�R�H���� �M�R�� �X�L�I�� �Q�S�W�X�� �W�I�Z�I�V�I�� �G�E�W�I�W���� �[�M�X�L�� �M�Q�T�S�V�X�E�R�X��
�Q�S�X�S�V���H�I�J�M�G�M�X���M�R���X�L�I���Y�T�T�I�V���P�M�Q�F�W�����8�L�Y�W�����M�X���M�W���T�S�W�W�M�F�P�I���X�L�E�X���G�L�M�P�H�V�I�R���S�V���E�H�Y�P�X�W���G�E�Q�I���X�S���Q�I�H�M�G�E�P��
�E�X�X�I�R�X�M�S�R���F�I�G�E�Y�W�I���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W�����S�V���X�S���F�I���H�M�E�K�R�S�W�I�H���[�L�I�R���W�]�Q�T�X�S�Q�W���L�E�W���R�S�X���E�T�T�I�E�V�I�H��
�]�I�X���F�I�G�E�Y�W�I���S�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���]�S�Y�R�K���E�K�I�����7�]�Q�T�X�S�Q�W���Q�E�]���I�Z�I�R���R�I�Z�I�V���H�I�Z�I�P�S�T�����E�W���&�1�(���Q�E�]���F�I��
�I�\�X�V�I�Q�I�P�]���Q�M�P�H����

MUSCLE WEAKNESS 

�1�Y�W�G�P�I�� �[�I�E�O�R�I�W�W�� �M�W�� �X�L�I�� �G�E�V�H�M�R�E�P�� �W�]�Q�T�X�S�Q���W�M�K�R�� �S�J�� �E�P�P�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�M�W�I�E�W�I�W���� �-�R�� �Q�Y�W�G�Y�P�E�V�� �H�]�W-
trophies, muscle weakness is due to degeneration of contrac tile 
�Q�Y�W�G�P�I�� �J�M�F�I�V�W�� �E�R�H�� �X�L�I�M�V�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I�� �V�I�T�P�E�G�I�Q�I�R�X�� �[�M�X�L�� �R�S�R���G�S�R-
�X�V�E�G�X�M�P�I���J�M�F�V�S�Y�W�����W�G�E�V�
���X�M�W�W�Y�I�����8�L�I���Q�S�W�X���E�J�J�I�G�X�I�H���Q�Y�W�G�P�I�W���M�R���&�1�(��
�E�V�I���X�L�S�W�I���S�J���X�L�I���T�I�P�Z�M�G���E�R�H���J�I�Q�S�V�E�P���G�S�Q�T�E�V�X�Q�I�R�X�W�����E�W���[�I�P�P���E�W���X�L�I��
�E�\�M�E�P���Q�Y�W�G�P�I�W���S�J���X�L�I���W�T�M�R�I�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���E�X���X�L�I���P�Y�Q�F�E�V���P�I�Z�I�P�����8�L�I���V�I-
sulting muscle weakness makes difficult and tiring actions such 
as running, going up the stairs, and getting up from the floor or 
�E���G�L�E�M�V�����9�W�Y�E�P�P�]���&�1�(�����[�L�M�G�L�����Y�R�P�M�O�I���(�1�(�����L�E�W���E���P�E�X�I�V���S�R�W�I�X���E�R�H���E��
�Q�M�P�H�I�V���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R�����E�P�P�S�[�W���X�S���E�G�U�Y�M�V�I���M�R���X�L�I���I�E�V�P�]���]�I�E�V�W���S�J���P�M�J�I���X�L�I��

�E�F�M�P�M�X�]���X�S���[�E�P�O���E�R�H���V�Y�R���S�V���G�P�M�Q�F�M�R�K���W�X�E�M�V�W���S�V���V�E�M�W�M�R�K���J�V�S�Q���X�L�I���J�P�S�S�V���M�R���E���R�S�V�Q�E�P���Q�E�R�R�I�V�����[�L�M�P�I��
�Q�S�X�S�V���H�M�J�J�M�G�Y�P�X�M�I�W���F�I�K�M�R���X�S���E�T�T�I�E�V���M�R���]�S�Y�X�L���S�V���E�H�Y�P�X�L�S�S�H����

OCCASIONAL FINDING OF ELEVATED CREATINE PHOSPHOKINASE ck

�'�/�� ���E�P�W�S�� �G�E�P�P�I�H�� �G�V�I�E�X�M�R���T�L�S�W�T�L�S���O�M�R�E�W�I���� �'�4�/�
�� �M�W�� �E�� �Q�Y�W�G�P�I�� �I�R�^�]�Q�I�� �[�L�S�W�I�� �I�P-
�I�Z�E�X�I�H�� �F�P�S�S�H�� �P�I�Z�I�P�W�� �E�V�I�� �E�� �Z�I�V�]�� �W�I�R�W�M�X�M�Z�I�� �M�R�H�M�G�E�X�M�S�R�� �S�J�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�E�Q�E�K�I���� �-�R�� �T�E-
�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(�����'�/���M�W���S�J�X�I�R���Z�I�V�]���L�M�K�L�����M�J���X�L�I���Q�E�\�M�Q�Y�Q���R�S�V�Q�E�P���Z�E�P�Y�I�W���M�R�H�M�G�E�X�I�H��
�F�]���X�I�W�X�M�R�K���P�E�F�S�V�E�X�S�V�M�I�W���E�V�I���E�V�S�Y�R�H���������������������Y�R�M�X�W���T�I�V���P�M�X�I�V�����9���0�
�����M�R���Q�S�W�X���G�E�W�I�W��
�S�J�� �&�1�(�� �X�L�I�� �'�/�� �Z�E�P�Y�I�� �V�I�E�G�L�I�W�� �X�L�S�Y�W�E�R�H�� �Y�R�M�X�W���� �4�E�X�M�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �(�1�(���� �M�R�� �[�L�S�Q��
�Q�Y�W�G�P�I���H�E�Q�E�K�I���M�W���Q�S�V�I���W�I�Z�I�V�I�����Y�W�Y�E�P�P�]���T�V�I�W�I�R�X���[�L�I�R���J�M�V�W�X���H�M�E�K�R�S�W�I�H�����E�V�S�Y�R�H��

�������� �]�I�E�V�W�� �S�J�� �E�K�I�
�� �Z�E�P�Y�I�W�� �E�W�� �L�M�K�L�� �E�W�� ���������������������������� �9���0���� �[�L�M�G�L�� �X�L�I�R�� �X�I�R�H�� �X�S�� �H�I�G�V�I�E�W�I�� �S�Z�I�V��
�X�M�Q�I���� �E�P�X�L�S�Y�K�L�� �'�/�� �V�I�Q�E�M�R�W���Z�E�V�M�E�F�P�I�� �E�Q�S�R�K�� �Z�E�V�M�S�Y�W���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�W���E�R�H�� �M�R�G�V�I�E�W�I�� �[�M�X�L�� �Q�Y�W-
�G�P�I���S�Z�I�V�I�\�I�V�X�M�S�R�����-�R���R�S�R���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]���(�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����'�/���Z�E�P�Y�I�W���H�I�G�V�I�E�W�I���X�S���E���J�I�[���L�Y�R�H�V�I�H���X�S��
�E�� �X�L�S�Y�W�E�R�H���� �E�R�H���J�M�R�E�P�P�]�� �V�I�X�Y�V�R�W���X�S�� �R�S�V�Q�E�P�� �Z�E�P�Y�I�W���M�R���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L�� �W�I�Z�I�V�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �[�I�E�O�R�I�W�W����
�M�R�H�M�G�E�X�M�R�K���W�I�Z�I�V�I���Q�Y�W�G�P�I���E�X�V�S�T�L�]���E�R�H���P�S�W�W���S�J���J�Y�R�G�X�M�S�R�����-�R���&�1�(�����X�L�I���S�F�W�I�V�Z�I�H���'�/���Z�E�P�Y�I�W���E�V�I��
�K�I�R�I�V�E�P�P�]���P�S�[�I�V�����E�P�X�L�S�Y�K�L���X�L�I�]���G�E�R���V�I�E�G�L���X�L�I���W�E�Q�I���P�I�Z�I�P�W���E�W���M�R���(�1�(���I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���M�R���G�L�M�P�H�V�I�R���E�R�H��
�E�J�X�I�V���I�\�I�V�G�M�W�I�����8�L�I�]���E�V�I���E�P�W�S���K�I�R�I�V�E�P�P�]���Q�S�V�I���G�S�R�W�X�E�R�X���X�L�V�S�Y�K�L�S�Y�X���P�M�J�I�����E�R�H���X�L�I�M�V���X�I�R�H�I�R�G�]���X�S��
�H�I�G�V�I�E�W�I���M�R���X�L�I���E�H�Z�E�R�G�I�H���W�X�E�K�I�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���M�W���P�I�W�W���T�V�S�Q�M�R�I�R�X���W�M�R�G�I���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���V�E�V�I�P�]��
�V�I�E�G�L���X�L�I���P�I�Z�I�P���S�J���I�\�X�V�I�Q�I���Q�Y�W�G�P�I���E�X�V�S�T�L�]���X�L�E�X���M�W���W�I�I�R���M�R���E�H�Z�E�R�G�I�H���(�1�(�����,�S�[�I�Z�I�V�����M�X���W�L�S�Y�P�H��
�F�I���I�Q�T�L�E�W�M�^�I�H���X�L�E�X���'�/���Z�E�P�Y�I�W���M�R���G�L�M�P�H�V�I�R���E�R�H���]�S�Y�R�K���T�I�S�T�P�I���[�M�X�L���&�1�(���E�V�I���T�S�S�V�P�]���T�V�I�H�M�G�X�M�Z�I��
�S�J���E���Q�S�V�I���S�V���P�I�W�W���F�I�R�M�K�R���G�S�Y�V�W�I���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����*�M�R�E�P�P�]�����E�P�X�L�S�Y�K�L���R�S�V�Q�E�P���'�/���Z�E�P�Y�I�W���M�R���E�Q�F�Y-
�P�E�X�S�V�]���&�1�(���W�Y�F�N�I�G�X�W���E�V�I���I�\�X�V�I�Q�I�P�]���V�E�V�I�����X�L�I�]���E�V�I���R�S�X���M�Q�T�S�W�W�M�F�P�I���X�S���S�F�W�I�V�Z�I�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���[�L�I�R��
�E�X���V�I�W�X���S�V���M�R���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���J�S�V�Q�W����
�7�M�R�G�I���&�1�(���M�W���S�J�X�I�R���G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�^�I�H���F�]���E���P�S�R�K���T�V�I���W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���T�L�E�W�I�����M�X���M�W���U�Y�M�X�I���J�V�I�U�Y�I�R�X���X�L�E�X��
�I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/���M�W���X�L�I���J�M�V�W�X���J�M�R�H�M�R�K���X�L�E�X���V�E�M�W�I�W���E���W�Y�W�T�M�G�M�S�R���S�J���E���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I����
�-�R�� �T�V�I�W�G�L�S�S�P�� �G�L�M�P�H�V�I�R�� ���Y�T�� �X�S�� ���� �]�I�E�V�W�� �S�J�� �E�K�I�
�� �M�R�� �[�L�S�Q�� �'�/�� �Z�E�P�Y�I�W���E�V�I�� �G�S�R�W�X�E�R�X�P�]�� �I�P�I�Z�E�X�I�H��
�����������������9���0���S�V���Q�S�V�I�
�����W�Y�W�T�M�G�M�S�R���S�J���(�1�(���Q�Y�W�X���F�I���X�E�O�I�R���M�R�X�S���G�S�R�W�M�H�I�V�E�X�M�S�R�����8�L�I�V�I���E�V�I���K�Y�M�H�I-
�P�M�R�I�W���W�Y�K�K�I�W�X�M�R�K���X�S���T�V�I�W�G�V�M�F�I���J�M�V�W�X���X�L�I���X�I�W�X���X�S���H�I�X�I�G�X���H�I�P�I�X�M�S�R�W���E�R�H���H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���S�J���X�L�I���K�I�R�I��
�J�S�V�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� ���(�1�(�
���� �E�J�X�I�V�� �X�L�I�� �H�M�E�K�R�S�W�X�M�G�� �W�Y�W�T�I�G�X�� �V�E�M�W�I�H�� �F�]�� �E�� �T�L�]�W�M�G�M�E�R�� �[�M�X�L�� �I�\�T�I�V�X�M�W�I�� �M�R��
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�R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I�����-�R���G�L�M�P�H�V�I�R���S�P�H�I�V���X�L�E�R�������]�I�E�V�W���S�J���E�K�I���S�V���S�P�H�I�V���F�S�]�W���S�V���F�S�]�W���[�M�X�L���'�/���Z�E�P�Y�I�W���X�L�E�X��
�E�V�I���R�S�X���W�S���L�M�K�L�����������������������������9���0�
�����&�1�(���L�E�W���X�S���F�I���W�Y�W�T�I�G�X�I�H�����F�Y�X���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�W�W�����G�S�Q�T�E�V�I�H���[�M�X�L��
�(�1�(�����M�W���P�I�W�W���H�I�J�M�R�I�H���E�R�H���Q�S�V�I���X�E�M�P�S�V�I�H���X�S���I�E�G�L���T�E�X�M�I�R�X���F�E�W�I�H���S�R���X�L�I���W�Y�K�K�I�W�X�M�S�R�W���Q�E�H�I���F�]���X�L�I���R�I�Y�V�S�Q�Y�W-
�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I���I�\�T�I�V�X���T�L�]�W�M�G�M�E�R�����(�1�(���K�I�R�I���X�I�W�X�M�R�K���Q�M�K�L�X���F�I���X�L�I���J�M�V�W�X���X�I�W�X���X�S���F�I���V�I�U�Y�I�W�X�I�H���M�J���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P��
�J�I�E�X�Y�V�I�W���E�V�I���M�R�H�M�G�E�X�M�Z�I�����I���K�������G�E�P�J���L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]�����X�L�M�K�L���L�]�T�S�X�V�S�T�L�]�����K�E�M�X���G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�W�X�M�G�W���������,�S�[�I�Z�I�V�����M�R���W�S�Q�I��
�G�E�W�I�W�����E���Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]���Q�M�K�L�X���F�I���Q�S�V�I���M�R�H�M�G�E�X�I�H�����W�I�I���X�L�I���W�I�G�X�M�S�R���S�R���H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W�
����
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Because BMD patients may in some cases be asymptomatic, it is possible to ma ke a BMD diagnosis 
Because BMD patients may in some cases be asymptomatic, it is possible to ma ke a BMD diagnosis 
in a child (often because of the occasional finding of elevated CK) while m aternal uncles or grand -
parents, who are asymptomatic as well, are unaware to carry the same DMD gene mutation. In such 
cases, especially for those mutations that are accompanied by mild cl inical manifestations, screening 
of asymptomatic male relatives in the maternal lineage, including  adults, is indicated, regardless of 
the CK value.
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�O�R�S�[�R���J�E�Q�M�P�]���L�M�W�X�S�V�]���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�]�����E�W���X�L�I���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]���Q�E�]���F�I���G�S�R�J�Y�W�I�H���[�M�X�L���Z�M�V�E�P���Q�]�S�G�E�V-
�H�M�X�M�W���S�V�� �S�X�L�I�V�� �H�M�P�E�X�I�H�� �G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�M�I�W�����J�E�Q�M�P�M�E�P�� �E�R�H���R�S�X�
���� �'�/���� �[�L�M�G�L�� �M�W���Y�W�Y�E�P�P�]�� �I�P�I�Z�E�X�I�H���� �E�P�X�L�S�Y�K�L�� �P�I�W�W��
�X�L�E�R���M�R�����X�]�T�M�G�E�P�����&�1�(�����T�V�S�Z�M�H�I�W���E�R���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���M�R�H�M�G�E�X�M�S�R�����H�M�V�I�G�X�M�R�K���X�S���Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]���S�V���K�I�R�I�X�M�G��
�X�I�W�X�M�R�K����
 
�*�M�R�E�P�P�]�����&�1�(�����P�M�O�I���E�P�P���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�M�I�W�����Q�E�]���F�I���E�G�G�S�Q�T�E�R�M�I�H���F�]���G�I�R�X�V�E�P���R�I�V�Z�S�Y�W���W�]�W�X�I�Q�����'�2�7�
���M�R�Z�S�P�Z�I-
�Q�I�R�X�����P�I�E�H�M�R�K���X�S���T�V�S�F�P�I�Q�W���W�Y�G�L���E�W���H�I�P�E�]�I�H���P�E�R�K�Y�E�K�I���E�G�U�Y�M�W�M�X�M�S�R�����P�I�E�V�R�M�R�K���H�M�J�J�M�G�Y�P�X�M�I�W�����S�V���R�I�Y�V�S�T�W�]�G�L�M�E�X-
�V�M�G���H�M�W�S�V�H�I�V�W�����8�L�I�W�I���[�M�P�P���F�I���G�S�Z�I�V�I�H���M�R���E���H�I�H�M�G�E�X�I�H���W�I�G�X�M�S�R���S�J���X�L�M�W���F�S�S�O�P�I�X�����F�Y�X���[�I���E�P�W�S���[�E�R�X���X�S���Q�I�R�X�M�S�R��
�L�I�V�I���X�L�I���'�2�7���M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X�����[�L�M�G�L�����E�P�X�L�S�Y�K�L���Q�S�V�I���V�E�V�I�P�]���X�L�E�R���Q�Y�W�G�P�I���E�R�H���L�I�E�V�X���M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X�����Q�E�]���F�I���X�L�I��
�J�M�V�W�X���W�M�K�R���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����-�R���X�L�I���G�E�W�I�W���[�M�X�L���R�I�Y�V�S�T�W�]�G�L�M�E�X�V�M�G���Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R�W���E�R�H���M�R���X�L�I���E�F�W�I�R�G�I���S�J���Q�Y�W�G�P�I��
�[�I�E�O�R�I�W�W�����H�M�E�K�R�S�W�M�W���Q�E�]���F�I���H�M�J�J�M�G�Y�P�X���E�R�H���X�L�I���'�/���P�I�Z�I�P�W���Q�E�]���L�I�P�T����
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�-�R���G�P�M�R�M�G�E�P���Q�I�H�M�G�M�R�I�����X�L�I���G�S�R�G�I�T�X���S�J�����H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����H�I�R�S�X�I�W���X�L�I���W�I�X���S�J���Z�E�V�M�S�Y�W���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���L�]�T�S�X�L-
eses that the physician should consider when faced with a patient present ing with a certain disorder, or 
�E�F�R�S�V�Q�E�P�M�X�]�� �J�S�Y�R�H�� �M�R�� �H�M�E�K�R�S�W�X�M�G�� �M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W���� �8�L�Y�W���� �W�S�Q�I�L�S�[�� �P�M�O�I�� �[�L�E�X�� �L�E�T�T�I�R�W�� �M�R�� �E�R�� �M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R��
�P�S�S�O�M�R�K�� �J�S�V�� �E�� �G�Y�P�T�V�M�X���� �X�L�I�� �T�L�]�W�M�G�M�E�R�� �X�V�M�I�W���X�S�� �K�E�X�L�I�V�� �M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R�� ���J�V�S�Q���X�L�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���� �J�V�S�Q���X�L�I��
�T�E�X�M�I�R�X���W���L�M�W�X�S�V�]�����J�V�S�Q���X�E�V�K�I�X�I�H���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W�
���X�S���V�Y�P�I���S�Y�X���S�V���G�S�R�J�M�V�Q���I�E�G�L���S�J���X�L�I�W�I���L�]�T�S�X�L�I�W�I�W����
 
�8�L�I�����H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����S�J���&�1�(���M�W���R�S�X���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���V�M�G�L�����W�M�R�G�I���X�L�I���T�V�I�W�I�R�X�M�R�K���T�M�G�X�Y�V�I���S�J���&�1�(���M�W���V�I�P�E-
�X�M�Z�I�P�]�� �X�]�T�M�G�E�P�� �E�R�H�� �W�L�E�V�I�H�� �F�]�� �S�R�P�]�� �E�� �J�I�[�� �I�\�X�V�I�Q�I�P�]�� �V�E�V�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�M�W�I�E�W�I�W�� ���I���K������ �W�E�V�G�S�K�P�]�G�E�R�S�T�E�X�L�M�I�W�
���� �-�R��
contrast, muscle diseases that may present with a BMD- like phenotype are more numerous and, while 
�W�X�M�P�P���V�E�V�I���H�M�W�I�E�W�I�W�����X�L�I�]���L�E�Z�I���E�P�P���X�S�K�I�X�L�I�V���E���W�M�Q�M�P�E�V���S�V���L�M�K�L�I�V���M�R�G�M�H�I�R�G�I���X�L�E�R���&�1�(�����8�L�I�W�I���H�M�W�I�E�W�I�W���M�R�G�P�Y�H�I��
�P�M�Q�F���K�M�V�H�P�I���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�I�W�����0�+�1�(�
�����M�R�Z�S�P�Z�M�R�K���X�L�I���T�I�P�Z�M�G���E�R�H���S�V���W�G�E�T�Y�P�E�V���Q�Y�W�G�P�I�W�����W�T�M�R�E�P���Q�Y�W�G�Y�P�E�V��
�E�X�V�S�T�L�]�����7�1�%�
���X�]�T�I�������S�V���������E�R�H���Q�I�X�E�F�S�P�M�G���Q�]�S�T�E�X�L�M�I�W�����8�E�F�P�I�������W�Y�Q�Q�E�V�M�^�I�W���W�M�Q�M�P�E�V�M�X�M�I�W���E�R�H���H�M�J�J�I�V�I�R�G�I�W��
�S�J���X�L�I�W�I���H�M�W�I�E�W�I�W���[�M�X�L���V�I�W�T�I�G�X���X�S���&�1�(�����E�R�H���[�L�E�X���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W���E�V�I���Y�W�I�J�Y�P���X�S���H�M�W�X�M�R�K�Y�M�W�L���X�L�I�Q����
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D I S E A S E
CO M M O N 
F E AT U R E S

UN C O M M O N 
F E AT U R E S 

TE S T S U S E F U L 
F O R D I F F E R E N T I A L 

D I AG N O S I S

Duchenne Muscular 
dystrophy (DMD) 

�<���P�M�R�O�I�H���X�V�E�R�W�Q�M�W�W�M�S�R����
�T�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O-

ness, calf or other muscles 
hypertrophy, ankle con-

�X�V�E�G�X�Y�V�I�����T�S�W�W�M�F�P�I���H�M�P�E�X�I�H��
�G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����I�P�I�Z�E�X�I�H��

�'�/��

Onset of muscle weakness 
�F�]���E�K�I�������]�I�E�V�W�����P�S�W�W���S�J��

�E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R���F�]���E�K�I���������S�V��
�������]�I�E�V�W�����[�M�X�L�S�Y�X���S�V���[�M�X�L��
glucocorticoid treatment, 
�V�I�W�T�I�G�X�M�Z�I�P�]�
�����E�F�W�I�R�X���H�]-

strophin 

�1�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]�����K�I�R�I�X�M�G�W��

Limb-girdle muscu -
lar dystrophy due to 
�G�E�P�T�E�M�R�������H�I�¼�G�M�I�R�G�]��

(LGMD- R1)  

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
winging of scapula, ankle 
�G�S�R�X�V�E�G�X�Y�V�I�����I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/��

�6�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I�����V�E�V�I��
calf hypertrophy, greater 

shoulder girdle weakness, 
�R�S���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����R�S�V�Q�E�P��
�H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����G�E�P�T�E�M�R�������H�I�¼-

�G�M�I�R�G�]�����R�S�X���G�S�R�W�X�E�R�X�
����

Muscle MRI, echocardio-
�K�V�E�Q�����Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]���[�M�X�L��

muscle protein study, 
genetics 

Limb-girdle muscu -
lar dystrophy due to 
dysferlin mutation 

(LGMD-R2) 

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
�'�/�����Z�I�V�]�
���L�M�K�L��

�6�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����
early dis-tal muscle weak-
ness, atrophy ra-ther than 
�L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]���S�J���G�E�P�Z�I�W�����R�S�X��
�G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����R�S�V�Q�E�P��
�H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����H�]�W�J�I�V�P�M�R���H�I�¼-

ciency 

 Muscle MRI, echocar-
�H�M�S���K�V�E�Q�����Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]��

with muscle protein study, 
ge-netics 

Limb-girdle muscular 
dystrophy due to mu -
tation Of sarcoglycans 
(LGMD-R3/R4/R5/R6)  

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
�I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/�����L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]��
of calf and other muscles, 
�T�S�W�W�M�F�P�I���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]��

�(�M�¾�G�Y�P�X���X�S���H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�X�I��
�S�R���X�L�I���F�E�W�M�W���S�J���G�P�M�R�M�G�E�P��

�Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R���E�P�S�R�I�����V�I�G�I�W-
�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I�����R�S�V�Q�E�P��
�H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����H�I�¼�G�M�I�R�G�]���S�J��

One or more sarcoglycans 
���[�L�M�G�L���Q�E�]���F�I���W�I�G�S�R�H�E�V�M�P�]��
reduced in dystrophinopa-

�X�L�M�I�W�
��

�1�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]���[�M�X�L���Q�Y�W�G�P�I��
protein study, genetics 

Limb-girdle muscular 
dystrophy due to 

alpha dystroglycan 
glycosylation defects 
(LGMD- R9/R11/R20) 

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
�I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/�����L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]��
of calf and other muscles, 
�T�S�W�W�M�F�P�I���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]��

�(�M�¾�G�Y�P�X���X�S���H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�X�I��
�S�R���X�L�I���F�E�W�M�W���S�J���G�P�M�R�M�G�E�P��
�Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R�W���E�P�S�R�I����
�V�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����

normal dystrophin, alpha- 
dystroglycan glycosylation 

�H�I�¼�G�M�I�R�G�]�����M�R�G�S�R�W�X�E�R�X�
��

�1�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]���[�M�X�L���Q�Y�W�G�P�I��
protein study, genetics 

TABLE 1: BMD DI F F E R E N T I A L D I AG N O S I S 
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�-�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���R�S�X�M�G�I�H���X�L�E�X���E�X���X�L�I���X�S�T���S�J���8�E�F�P�I���������W�Y�Q�Q�E�V�M�^�M�R�K���X�L�I���H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���&�1�(�����[�I���J�M�R�H���X�L�I��
�Q�E�M�R���J�S�V�Q���S�J���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�]�����R�E�Q�I�P�]���(�1�(�����8�L�I���H�M�W�X�M�R�G�X�M�S�R���F�I�X�[�I�I�R���(�1�(���E�R�H���&�1�(���M�W���R�S�X���E�P�[�E�]�W���W�M�Q�T�P�I��
�E�R�H���X�L�I�V�I���M�W���M�R���J�E�G�X�����E���[�M�H�I�P�]���V�I�G�S�K�R�M�^�I�H���G�P�M�R�M�G�E�P���I�R�X�M�X�]�����ˆ�M�R�X�I�V�Q�I�H�M�E�X�I���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�����ˆ�-�1�(�‰�����X�L�E�X���M�W���E��
�Q�Y�W�G�Y�P�E�V�� �H�]�W�X�V�S�T�L�]�� �T�V�I�W�I�R�X�M�R�K�� �E�R�� �M�R�X�I�V�Q�I�H�M�E�X�I�� �W�I�Z�I�V�M�X�]�� �F�I�X�[�I�I�R�� �(�1�(�� �E�R�H�� �&�1�(���� �8�L�I�� �I�\�E�G�X�� �F�S�Y�R�H�E�V�M�I�W��
�F�I�X�[�I�I�R���(�1�(�����-�1�(�����E�R�H���&�1�(���E�V�I���R�S�X���E�F�W�S�P�Y�X�I���E�R�H���E�Q�F�M�K�Y�M�X�]���I�\�M�W�X�W�����8�L�I�W�I���F�S�Y�R�H�E�V�M�I�W���G�E�R���F�I���E�T�T�V�S�E�G�L�I�H��
�S�R���E�X���P�I�E�W�X���X�L�V�I�I���H�M�J�J�I�V�I�R�X���P�I�Z�I�P�W�����G�P�M�R�M�G�E�P�����F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P�����M���I�����H�I�X�I�G�X�M�S�R���E�R�H���U�Y�E�R�X�M�J�M�G�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R��
�T�V�S�X�I�M�R�
�����E�R�H���K�I�R�I�X�M�G�����&�]���H�I�J�M�R�M�X�M�S�R�����(�1�(���M�R�G�P�Y�H�I�W���T�E�X�M�I�R�X�W���[�L�S���G�P�M�R�M�G�E�P�P�]���P�S�W�I���E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R���F�]���X�L�I���E�K�I���S�J��������
���S�V���������� �M�J���X�V�I�E�X�I�H���[�M�X�L���K�P�Y�G�S�G�S�V�X�M�G�S�W�X�I�V�S�M�H�W�
���� �F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P�P�]���X�L�I�]�� �H�S���R�S�X���L�E�Z�I���H�I�X�I�G�X�E�F�P�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���X�L�I��
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F E AT U R E S
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TE S T S U S E F U L 
F O R D I F F E R E N T I A L 

D I AG N O S I S

Spinal muscular 
atrophy type 3 or 4 

(SMA3, SMA4) 

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
���Q�M�P�H�P�]�
���I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/�����G�E�P�J��
�L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]�����E�R�H���V�I�P�E�X�M�Z�I��

thigh atrophy 

�6�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����
neurogenic tremor, 

increased hypotonia, 
�R�S�X���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]����

�R�I�Y�V�S�K�I�R�M�G���)�1�+�����R�S�V�Q�E�P��
dystrophin 

Electromyography, muscle 
�F�M�S�T�W�]�����K�I�R�I�X�M�G�W��

Late-onset  Pompe 
disease (alpha- 
alglucosidase 

�H�I�¼�G�M�I�R�G�]�����+�%�%�
����

�4�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
�I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/�����W�G�S�P�M�S�W�M�W����

myalgias  

�6�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����
slight if any hypertrophy, 

�G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����M�J��
�T�V�I�W�I�R�X�
���Q�S�V�I���V�I�W�X�V�M�G�X�M�Z�I��

�X�L�E�R���H�M�P�E�X�I�H�����V�I�H�Y�G�I�H��
�+�%�%���I�R�^�]�Q�I���E�G�X�M�Z�M�X�]����

�Z�E�G�Y�S�P�E�V���Q�]�S�T�E�X�L�]�����R�S�V�Q�E�P��
dystrophin  

�1�Y�W�G�P�I���1�6�-�����Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]����
�K�I�R�I�X�M�G�W�����+�%�%���I�R�^�]�Q�I��
�E�G�X�M�Z�M�X�]���S�R���F�P�S�S�H���W�T�S�X��

Fatty acid metabolism 
disorders (carnitine- 
palmitoyl transferase 
�H�I�¼�G�M�I�R�G�]�����S�X�L�I�V���P�M�T�M�H��

myopathies) 

Episodes of 
�V�L�E�F�H�S�Q�]�S�P�]�W�M�W��

�Q�]�S�K�P�S�F�M�R�Y�V�M�E�����W�S�Q�I�X�M�Q�I�W��
�T�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W��

�6�I�G�I�W�W�M�Z�I���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����
�Y�W�Y�E�P�P�]���R�S���¼�\�I�H��

muscle weakness, 
multiple episodes of 

�V�L�E�F�H�S�Q�]�S�P�]�W�M�W���[�M�X�L�S�Y�X��
muscle weakness, normal 

�S�V���W�P�M�K�L�X�P�]���I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/��
�P�I�Z�I�P�W���F�I�X�[�I�I�R���I�T�M�W�S�H�I�W����

altered acyl-carnitine 
�T�V�S�¼�P�I�����P�M�T�M�H���E�G�G�Y�Q�Y�P�E�X�M�S�R��

�E�X���F�M�S�T�W�]�����R�S�V�Q�E�P��
dystrophin 

�1�Y�W�G�P�I���1�6�-�����Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]����
genetics, circulating fatty 

�E�G�M�H���T�V�S�¼�P�I�����E�G�]�P���G�E�V�R�M�X�M�R�I�
��

Emery-Dreifuss 
Muscular dystrophy 

(EMD) 

�<���P�M�R�O�I�H���M�R�L�I�V�M�X�E�R�G�I����
�T�V�S�\�M�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����

dilated cardiomyopathy 

Early joint contractures, 
muscle atrophy rather 

�X�L�E�R���L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]�����R�S�V�Q�E�P��
dystrophin 

�1�Y�W�G�P�I���1�6�-�����Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]����
genetics 
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�Q�Y�W�G�P�I�����E�R�H���K�I�R�I�X�M�G�E�P�P�]���G�E�V�V�]���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���X�L�I���(�1�(���K�I�R�I���X�L�E�X���E�V�I���M�R�G�S�Q�T�E�X�M�F�P�I���[�M�X�L���R�S�V�Q�E�P��
�T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���X�L�I���T�V�S�X�I�M�R�����3�R���X�L�I���G�S�R�X�V�E�V�]�����T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���R�I�Z�I�V���P�S�W�I���E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R���F�I�J�S�V�I��
�X�L�I���E�K�I���S�J�����������L�E�Z�I���W�S�Q�I���V�I�W�M�H�Y�E�P���E�Q�S�Y�R�X���S�J���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���X�L�I���Q�Y�W�G�P�I�����I�Z�I�R���M�J���U�Y�E�R�X�M�X�E�X�M�Z�I�P�]��
�E�R�H���U�Y�E�P�M�X�E�X�M�Z�I�P�]���E�F�R�S�V�Q�E�P�����E�R�H���G�E�V�V�]���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���X�L�E�X���E�P�P�S�[���X�L�I���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���E�R���E�P�X�I�V�I�H���E�R�H��
�T�E�V�X�M�E�P�P�]���J�Y�R�G�X�M�S�R�M�R�K���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���T�V�S�X�I�M�R�����,�S�[�I�Z�I�V�����W�S�Q�I���G�E�W�I�W���G�L�E�P�P�I�R�K�I���X�L�I�W�I���H�M�W�X�M�R�G�X�M�S�R�W����
�Q�E�M�R�P�]���F�I�G�E�Y�W�I���S�J���E���H�M�W�G�S�V�H�E�R�G�I���F�I�X�[�I�I�R���G�P�M�R�M�G�E�P�����F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P�����E�R�H���K�I�R�I�X�M�G���J�I�E�X�Y�V�I�W�����*�S�V���I�\-
�E�Q�T�P�I�����T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���X�]�T�M�G�E�P���(�1�(���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���E�R�H���E�F�W�I�R�X���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���G�E�R���[�E�P�O���[�M�X�L�S�Y�X���W�Y�T�T�S�V�X��
�F�I�]�S�R�H���X�L�I���E�K�I���S�J�����������*�Y�V�X�L�I�V�Q�S�V�I�����W�M�R�G�I���Z�I�V�]���P�S�[�����X�V�E�G�I�
���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���P�I�Z�I�P�W���G�E�R���F�I���H�I�X�I�G�X�I�H��
�S�R�P�]���F�]���I�\�X�V�I�Q�I�P�]���W�I�R�W�M�X�M�Z�I���Q�I�X�L�S�H�W���E�R�H���R�S�X���F�]���S�X�L�I�V�W�����M�R�E�G�G�Y�V�E�G�M�I�W���M�R���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���H�I�J�M�R�M�X�M�S�R��
�Q�E�]�� �S�G�G�Y�V���� �8�L�I�W�I�� �H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�P�� �E�W�T�I�G�X�W�� �F�I�X�[�I�I�R�� �&�1�(�� �E�R�H�� �(�1�(�� �W�L�S�Y�P�H�� �F�I�� �G�S�R�W�M�H�I�V�I�H�� �Z�I�V�]��
�G�E�V�I�J�Y�P�P�]�� �I�W�T�I�G�M�E�P�P�]�� �[�L�I�R�� �Q�E�O�M�R�K�� �E�� �T�V�I�H�M�G�X�M�S�R�� �E�F�S�Y�X�� �X�L�I�� �T�S�W�W�M�F�P�I�� �G�S�Y�V�W�I�� �S�J�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I�� �M�R��
�T�I�H�M�E�X�V�M�G���T�E�X�M�I�R�X�W����

CONFIRMATION OR EXCLUSION OF BMD DIAGNOSIS

�;�L�I�R���E���G�P�M�R�M�G�E�P���W�Y�W�T�M�G�M�S�R���S�J���&�1�(�����W�I�I���T�V�I�Z�M�S�Y�W���T�E�V�E�K�V�E�T�L�W�
���M�W���Q�E�H�I�����X�L�I���T�L�]�W�M�G�M�E�R���Q�Y�W�X��
�T�P�E�R���E�R�H���T�V�M�S�V�M�X�M�^�I���X�L�I���R�I�G�I�W�W�E�V�]���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R�W���X�S���G�S�R�J�M�V�Q���S�V���X�S���I�\�G�P�Y�H�I���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����8�L�I��
�J�M�V�W�X���X�I�W�X�W���E�V�I���'�/���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X���E�R�H���I�P�I�G�X�V�S�Q�]�S�K�V�E�T�L�]�����[�L�M�G�L���G�E�R���E�P�W�S���F�I���V�I�U�Y�I�W�X�I�H�����E�R�H��
�M�R�M�X�M�E�P�P�]���M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H�����F�]���E���R�S�R���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X���T�L�]�W�M�G�M�E�R�����'�/���M�W���I�P�I�Z�E�X�I�H���M�R���E�P�Q�S�W�X���E�P�P���G�E�W�I�W�����E�R�H��
�I�P�I�G�X�V�S�Q�]�S�K�V�E�T�L�]�� �W�L�S�[�W�� �T�V�M�Q�M�X�M�Z�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�E�Q�E�K�I�� �S�V�� �V�Y�P�I���S�Y�X�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�E�Q�E�K�I�� �V�I�W�Y�P�X�M�R�K��
�J�V�S�Q���E���R�I�Y�V�S�K�I�R�M�G���T�V�S�G�I�W�W�����M���I�������T�I�V�M�T�L�I�V�E�P���R�I�V�Z�I�W���S�V���Q�S�X�S�V���R�I�Y�V�S�R�W���M�R���X�L�I���W�T�M�R�E�P���G�S�V�H�
��
 
�%�X���X�L�M�W���T�S�M�R�X�����X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���V�I�J�I�V�V�I�H���X�S���X�L�I���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�����[�L�S�����E�W���Q�I�R-
�X�M�S�R�I�H�� �E�F�S�Z�I���� �G�E�R�� �H�I�G�M�H�I�� �[�L�I�X�L�I�V�� �X�S�� �H�M�V�I�G�X�P�]�� �V�I�U�Y�I�W�X�� �E�� �K�I�R�I�X�M�G�� �E�R�E�P�]�W�M�W�� �S�J�� �X�L�I�� �K�I�R�I�� �J�S�V��
�H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����Y�W�Y�E�P�P�]���E�R���1�0�4�%�������Q�Y�P�X�M�T�P�I���P�M�K�E�X�M�S�R���H�I�T�I�R�H�I�R�X���T�V�S�F�I���E�Q�T�P�M�J�M�G�E�X�M�S�R���
���E�W�W�E�]�����X�S��
�M�H�I�R�X�M�J�]���H�I�P�I�X�M�S�R�W���E�R�H���H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���S�J���T�M�I�G�I�W���S�J���X�L�I���K�I�R�I�����[�L�M�G�L���E�V�I���X�L�I���G�E�Y�W�I���S�J���E�F�S�Y�X��������
�T�I�V�G�I�R�X���S�J���&�1�(���G�E�W�I�W�����S�V���W�G�L�I�H�Y�P�I���E���Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]�����-�J���X�L�I���1�0�4�%���W�L�S�[�W���E���H�I�P�I�X�M�S�R���M�R���X�L�I��
�K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���G�S�Q�T�E�X�M�F�P�I���[�M�X�L���X�L�I���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���E�R���E�F�R�S�V�Q�E�P���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���V�I�H�Y�G�I�H��
�E�Q�S�Y�R�X�����X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���&�1�(���M�W���G�S�R�J�M�V�Q�I�H�����,�S�[�I�Z�I�V�����M�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���O�I�T�X���M�R���Q�M�R�H���X�L�E�X���M�R���T�I-
diatric patients, until at least 5 years old, it is difficult to clinically di fferentiate a DMD from 
�&�1�(�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����E�W���Q�I�R�X�M�S�R�I�H���E�F�S�Z�I�����X�L�I�V�I���Q�E�]���F�I���I�\�G�I�T�X�M�S�R�W���X�S���X�L�I���V�Y�P�I�W���V�I�K�E�V�H�M�R�K���X�]�T�M-
�G�E�P���(�1�(���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���E�R�H���X�]�T�M�G�E�P���&�1�(���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�����E�R�H���V�E�V�I�P�]���E���W�I�Z�I�V�I���T�L�I�R�S�X�]�T�I���Q�E�]���H�I�Z�I�P�S�T��
�H�I�W�T�M�X�I�� �X�L�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�� �F�I�M�R�K�� �E�� �X�]�T�M�G�E�P�� �&�1�(�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R���� �-�R�� �W�Y�G�L�� �G�E�W�I�W���� �Q�Y�W�G�P�I�� �F�M�S�T�W�]�� �Q�E�]��
�L�I�P�T���� �E�W�� �X�L�I�� �T�V�I�W�I�R�G�I�� �S�J�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���� �T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]�� �M�J�� �H�M�W�G�V�I�X�I�� �S�V�� �E�F�Y�R�H�E�R�X�� �E�Q�S�Y�R�X�W�� ���E�F�S�Z�I��
�����	�b�����	���S�R���;�I�W�X�I�V�R���&�P�S�X�
���Q�E�O�I�W���X�L�I���T�V�I�H�M�G�X�M�S�R���S�J���E���&�1�(���T�L�I�R�S�X�]�T�I���Q�Y�G�L���Q�S�V�I���V�I�P�M�E�F�P�I������

�1�Y�W�G�P�I�� �F�M�S�T�W�]�� �M�W�� �E�P�W�S�� �W�Y�K�K�I�W�X�I�H�� �M�R�� �G�E�W�I�W�� �[�L�I�V�I�� �X�L�I�� �1�0�4�%�� �M�W�� �R�I�K�E�X�M�Z�I�� ���R�S�� �H�I�P�I�X�M�S�R�W�� �S�V��
�H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�� �E�V�I�� �H�I�X�I�G�X�I�H�
���� �W�M�R�G�I�� �X�L�I�� �W�X�Y�H�]�� �S�R�� �Q�Y�W�G�P�I�� �X�M�W�W�Y�I�� �S�J�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �M�X�W�I�P�J�� �S�V�� �S�X�L-
�I�V�� �Q�Y�W�G�P�I�� �T�V�S�X�I�M�R�W�� ���W�E�V�G�S�K�P�]�G�E�R�W���� �G�E�P�T�E�M�R���� �H�]�W�J�I�V�P�M�R�
�� �L�I�P�T�W�� �X�S�� �H�M�V�I�G�X�� �J�Y�V�X�L�I�V�� �K�I�R�I�X�M�G�� �E�R�E�P-
�]�W�M�W�� �X�S�[�E�V�H�� �X�L�I�� �Q�S�W�X�� �E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I�� �K�I�R�I���� �8�L�I�� �M�R�G�V�I�E�W�M�R�K�� �E�Z�E�M�P�E�F�M�P�M�X�]�� �E�R�H�� �E�G�G�I�W�W�M�F�M�P�M�X�]�� �S�J��
�R�I�\�X���K�I�R�I�V�E�X�M�S�R�� �X�I�G�L�R�S�P�S�K�]�� �����2�I�\�X�� �+�I�R�I�V�E�X�M�S�R�� �7�I�U�Y�I�R�G�M�R�K������ �2�+�7�
�� �E�T�T�P�M�I�H�� �X�S�� �T�E�R�I�P�W�� �S�J��
�K�I�R�I�W���M�R�Z�S�P�Z�I�H���M�R���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�I�W���G�S�Y�P�H���T�V�S�Z�M�H�I���E�R���E�P�X�I�V�R�E�X�M�Z�I���X�S���X�L�I���Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]����
�,�S�[�I�Z�I�V�� �M�X�� �W�L�S�Y�P�H�� �E�P�[�E�]�W�� �F�I�� �O�I�T�X�� �M�R�� �Q�M�R�H���� �X�L�E�X�� �2�+�7�� �S�J�X�I�R�� �M�H�I�R�X�M�J�]�� �Z�E�V�M�E�R�X�W�� �S�J�� �Y�R�G�I�V�X�E�M�R��
�W�M�K�R�M�J�M�G�E�R�G�I�����[�L�M�G�L���M�R���X�Y�V�R���V�I�U�Y�M�V�I���G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R���[�M�X�L���G�P�M�R�M�G�E�P�����F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P�����E�R�H���F�M�S�T�W�]���H�E�X�E���M�R��
�S�V�H�I�V���X�S���F�I���G�S�V�V�I�G�X�P�]���M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H����
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FI G U R E 1. FLOWCHART OF THE BMD DIAGNOSTIC PROCESS 

TH E BMD D I AG N O S T I C P R O C E S S IS ILLUSTRATED IN THE FLOWCHART 
I N  F I G U R E 1
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BMD CARRIERS DIAGNOSIS

�8�L�I�� �W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G�� �T�V�I�W�I�R�X�E�X�M�S�R�� �M�R�� �E�� �J�I�Q�E�P�I�� �&�1�(�� �G�E�V�V�M�I�V�� �M�W�� �Z�I�V�]���V�E�V�I���� �'�/�� �Q�E�]�� �W�S�Q�I�X�M�Q�I�W�� �F�I�� �L�M�K�L���� �F�Y�X�� �M�R��
�Q�S�W�X���G�E�W�I�W���M�X���M�W���R�S�V�Q�E�P�����,�S�[�I�Z�I�V�����E�W���H�I�W�G�V�M�F�I�H���M�R���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���H�M�E�K�R�S�W�M�W���G�L�E�T�X�I�V�����E�P�P���[�S�Q�I�R���E�X���K�I�R�I�X�M�G���V�M�W�O��
�W�L�S�Y�P�H���F�I���X�I�W�X�I�H���F�]���1�0�4�%���S�V���W�I�U�Y�I�R�G�M�R�K���X�S���I�W�X�E�F�P�M�W�L���E���G�E�V�V�M�I�V���W�X�E�X�Y�W����

BMD DIAGNOSIS COMMUNICATION 

�8�L�I���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R���S�J���E���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���E���Z�I�V�]���G�L�E�P�P�I�R�K�M�R�K���Q�S�Q�I�R�X���F�I�G�E�Y�W�I���S�J���X�L�I��
�T�V�S�J�S�Y�R�H���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���M�Q�T�E�G�X���M�X���G�E�R���L�E�Z�I���S�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���L�M�W���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W���E�R�H���S�V���G�E�V�I�K�M�Z�I�V�W�����%��
�K�S�S�H���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���X�L�I���F�E�W�M�W���J�S�V���F�Y�M�P�H�M�R�K���E���X�L�I�V�E�T�I�Y�X�M�G���E�P�P�M�E�R�G�I���F�I�X�[�I�I�R���X�L�I���T�L�]�W�M-
�G�M�E�R���E�R�H���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����M�X���M�W���E�H�Z�M�W�E�F�P�I���X�L�E�X���M�X���F�I���E�G�G�S�Q�T�E�R�M�I�H���F�]���E���Q�Y�P�X�M�H�M�W�G�M�T�P�M�R�E�V�]���T�E�X�M�I�R�X���G�E�V�I��
�X�E�O�M�R�K��

The communication of BMD diagnosis, as in general of all other neuromuscular diseases, is a particu-
�P�E�V�P�]���H�M�J�J�M�G�Y�P�X���E�R�H���G�L�E�P�P�I�R�K�M�R�K���X�E�W�O���J�E�G�I�H���F�]���X�L�I���T�L�]�W�M�G�M�E�R�����%�P�P���X�L�I�W�I���H�M�W�I�E�W�I�W���E�V�I���G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�^�I�H���F�]���F�I�M�R�K��
�T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���E�R�H���P�I�E�H�M�R�K���X�S���E���H�M�W�E�F�M�P�M�X�]���X�L�E�X���[�S�V�W�I�R�W���S�Z�I�V���X�M�Q�I�����8�L�I���L�M�K�L���Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]���M�R���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���X�L�I���&�1�(��
�T�L�I�R�S�X�]�T�I���M�R���H�M�G�X�E�X�I�W���E���X�E�M�P�S�V�I�H���E�T�T�V�S�E�G�L���X�S���X�L�I���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R���I�Z�I�R���Q�S�V�I���X�L�E�R���M�R���(�1�(�����*�S�V���I�\�E�Q�T�P�I����
�M�X���M�W���I�Z�M�H�I�R�X���X�L�E�X���X�L�I���[�E�]���S�J���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�R�K���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���[�M�P�P���F�I���H�M�J�J�I�V�I�R�X���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���[�L�I�X�L�I�V���X�L�I���T�E-
�X�M�I�R�X���M�W���E���]�S�Y�R�K���E�H�Y�P�X���[�M�X�L���E���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W���E�R�H���E�����X�]�T�M�G�E�P�����&�1�(�����S�V���E���������]�I�E�V���S�P�H���Q�E�R���[�M�X�L��
�L�]�T�I�V�'�/�I�Q�M�E���E�R�H���R�S�V�Q�E�P���Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R�K�X�L���E�R�H���J�Y�R�G�X�M�S�R�����S�V���E���W�X�M�P�P���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���X�L�V�I�I���]�I�E�V���S�P�H���G�L�M�P�H��
 
�8�L�I�V�I�J�S�V�I�����M�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���J�S�V���X�L�I���G�P�M�R�M�G�M�E�R���X�S���E�X�X�I�Q�T�X���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���[�M�X�L���E�G�G�Y�V�E�G�]���X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���X�L�I���&�1�(��
�E�R�H���X�S���H�M�W�X�M�R�K�Y�M�W�L���X�L�I���W�I�Z�I�V�I���T�L�I�R�S�X�]�T�I�����M�R�G�P�Y�H�M�R�K���X�L�I���-�1�(���T�L�I�R�S�X�]�T�I�����X�L�I�����X�]�T�M�G�E�P�������Q�M�P�H�����S�V���I�Z�I�R���E�W�]�Q�T-
�X�S�Q�E�X�M�G���T�V�I�W�I�R�X�E�X�M�S�R�����W�I�I���F�I�P�S�[�
�����E�R�H���X�S���X�V�E�R�W�J�I�V���X�L�M�W���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R���X�S���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���S�V���T�E�V�I�R�X�W�����W�T�I�G�M�J�]�M�R�K��
�X�L�I���T�S�W�W�M�F�P�I���H�S�Y�F�X�W���E�R�H���I�Q�T�L�E�W�M�^�M�R�K���X�L�I���I�P�I�Q�I�R�X�W���S�J���L�S�T�I�����%�W���[�M�X�L���(�1�(�����E�H�L�I�V�I�R�G�I���X�S���E���F�E�W�M�G���W�I�X���S�J��
�V�Y�P�I�W���J�S�V���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�R�K���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P�����W�Y�G�L���E�W�����L�S�P�H�M�R�K���X�L�I���M�R�X�I�V�Z�M�I�[���M�R���T�I�V�W�S�R�����[�M�X�L���E�H�I-
�U�Y�E�X�I���X�M�Q�I���E�Z�E�M�P�E�F�P�I���E�R�H���M�R���E���U�Y�M�I�X���E�R�H���V�I�W�I�V�Z�I�H���W�T�E�G�I�����Z�I�V�M�J�]���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���G�E�V�I�K�M�Z�I�V���W���O�R�S�[�P�I�H�K�I���E�R�H��
�I�\�T�I�G�X�E�X�M�S�R�W�� �E�X�� �X�L�I�� �F�I�K�M�R�R�M�R�K�� �S�J�� �X�L�I�� �M�R�X�I�V�Z�M�I�[���� �K�M�Z�M�R�K�� �W�T�E�G�I���X�S�� �I�Q�S�X�M�S�R�E�P�� �V�I�E�G�X�M�S�R�W�� �E�R�H�� �E�P�P�S�[�M�R�K�� �X�M�Q�I��
�X�S�� �I�\�T�V�I�W�W�� �X�L�I�Q���� �-�R�� �X�L�I�� �G�E�W�I�� �S�J�� �G�L�M�P�H�V�I�R���� �M�X�� �M�W�� �V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H�� �X�S���L�S�P�H�� �X�L�I�� �M�R�M�X�M�E�P�� �M�R�X�I�V�Z�M�I�[�� �[�M�X�L�� �T�E�V�I�R�X�W��
�S�R�P�]���� �[�L�M�P�I�� �X�L�I�� �M�R�G�P�Y�W�M�S�R���S�J�� �E�H�S�P�I�W�G�I�R�X�W���M�R���X�L�I�� �G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R���W�L�S�Y�P�H���F�I�� �I�Z�E�P�Y�E�X�I�H�� �S�R�� �E�� �G�E�W�I���F�]���G�E�W�I��
�F�E�W�M�W�����-�X���M�W���F�I�]�S�R�H���X�L�I���W�G�S�T�I���S�J���X�L�M�W���T�E�T�I�V���X�S���T�V�S�Z�M�H�I���E���G�S�Q�T�V�I�L�I�R�W�M�Z�I�����L�E�R�H�F�S�S�O�����J�S�V���E���K�S�S�H���H�M�E�K�R�S�W�M�W��
�G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R�����F�Y�X���M�X���M�W���G�P�I�E�V���X�L�E�X���X�L�M�W���E�P�[�E�]�W���R�I�I�H�W���X�L�I���T�V�S�J�I�W�W�M�S�R�E�P���W�O�M�P�P�W���S�J���X�L�I���T�L�]�W�M�G�M�E�R�����W�T�I�G�M�E�P�M�^�I�H��
�I�\�T�I�V�X�M�W�I���E�R�H���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�
���F�Y�X���E�P�W�S���Q�S�V�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���E�W�T�I�G�X�W���W�Y�G�L���E�W���W�I�R�W�M�X�M�Z�M�X�]�����L�Y�Q�E�R�M�X�]�����I�Q�T�E�X�L�]���E�R�H��
�[�M�P�P�M�R�K�R�I�W�W���X�S���P�M�W�X�I�R����

FROM DIAGNOSIS TO PROGNOSIS AND TO CLINICAL MANAGEMENT 

�%�W���Q�I�R�X�M�S�R�I�H���W�I�Z�I�V�E�P���X�M�Q�I�W���M�R���S�X�L�I�V���W�I�G�X�M�S�R�W���S�J���X�L�M�W���F�S�S�O�P�I�X�����[�M�X�L�M�R���X�L�I���H�I�¼�R�M�X�M�S�R���S�J���&�1�(���E�V�I���M�R�G�P�Y�H�I�H���Z�I�V�]��
�H�M�J�J�I�V�I�R�X���G�P�M�R�M�G�E�P���T�M�G�X�Y�V�I�W�����0�I�X���Y�W���F�V�M�I�½�]���V�I�G�E�P�P���X�L�I���Q�E�M�R���S�R�I�W����

Severe BMD, IMD 
type, with loss of 

ambulation in ado -
lescence or young 

adulthood;  

"Typical" BMD with 
loss of ambulation 

in adulthood; 

Asymptomatic 
dystrophinopathies 

(normal mus -
cle strength and 

function) with high 
CK, with or without 
cramps/myalgia/
myoglobinuria. 

"Mild" dystrophi -
nopathies with loss 

of ambulation in 
later life or without 
loss of ambulation, 

but with muscle 
weakness on clini -
cal examination;  
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BMD DIAGNOSIS

�8�S�� �J�Y�V�X�L�I�V�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�I�� �X�L�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �T�M�G�X�Y�V�I���� �V�I�G�E�P�P�� �X�L�E�X�� �I�E�G�L�� �S�J�� �X�L�I�W�I�� �J�S�V�Q�W�� �Q�E�]�� �S�V�� �Q�E�]�� �R�S�X�� �F�I�� �E�G�G�S�Q-
�T�E�R�M�I�H���F�]���G�S�K�R�M�X�M�Z�I���P�M�R�K�Y�M�W�X�M�G���T�W�]�G�L�M�E�X�V�M�G���H�M�W�S�V�H�I�V�W���E�R�H���H�M�P�E�X�I�H���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����7�M�R�G�I���Z�E�V�M�S�Y�W���W�X�Y�H�M�I�W��
�L�E�Z�I���W�Y�K�K�I�W�X�I�H���V�S�F�Y�W�X���K�I�R�S�X�]�T�I���T�L�I�R�S�X�]�T�I���G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�W�����M���I�������G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�W���F�I�X�[�I�I�R���W�T�I�G�M�J�M�G���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W��
�M�R���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���E�R�H���W�T�I�G�M�J�M�G���G�P�M�R�M�G�E�P���T�M�G�X�Y�V�I�W�
�����E�P�X�L�S�Y�K�L���R�S�X���[�M�X�L�S�Y�X���I�\�G�I�T�X�M�S�R�W�����M�X���M�W���E�H�Z�M�W�E�F�P�I��
�X�L�E�X���X�L�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���G�P�M�R�M�G�M�E�R���E�G�G�S�Q�T�E�R�M�I�W���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���[�M�X�L���X�L�I���J�S�V�Q�Y�P�E�X�M�S�R���S�J���E���T�V�S�K-
�R�S�W�M�W���F�E�W�I�H���S�R���X�L�I�W�I�� �G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�W���� �-�X���M�W���G�P�I�E�V���X�L�E�X���X�L�I�� �S�P�H�I�V���X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X���M�W���E�X���X�L�I�� �X�M�Q�I�� �S�J�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W���� �X�L�I��
�Q�S�V�I���X�L�I���T�V�S�K�R�S�W�M�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���F�E�W�I�H���S�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���E�G�X�Y�E�P���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W�����V�E�X�L�I�V���X�L�E�R���S�R���X�L�I���Q�S�P�I�G-
�Y�P�E�V���H�E�X�E�����*�V�S�Q���E�T�T�V�S�\�M�Q�E�X�I�P�]���������������]�I�E�V�W���S�J���E�K�I���S�R�[�E�V�H�����G�P�M�R�M�G�E�P���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���S�J���Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R�K�X�L���L�S�P�H�W��
�Q�S�V�I���T�V�S�K�R�S�W�X�M�G���Z�E�P�Y�I���X�L�E�R���E�R�]���F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P���E�R�H���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�W�����1�Y�G�L���Q�S�V�I���G�S�Q�T�P�I�\���M�W���X�L�I���T�V�S�K�R�S�W�X�M�G��
�E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X�� �M�R�� �T�I�H�M�E�X�V�M�G�� �S�V�� �I�Z�I�R�� �T�V�I�W�G�L�S�S�P�� �T�E�X�M�I�R�X�W���� �M�R�� �[�L�S�Q���I�Z�I�R�� �M�J�� �E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G�� �X�L�M�W�� �H�S�I�W�� �R�S�X�� �I�\-
�G�P�Y�H�I���X�L�E�X���X�L�I���T�L�I�R�S�X�]�T�I���Q�E�]���F�I���I�\�T�V�I�W�W�I�H���M�R���P�E�X�I�V���]�I�E�V�W�����8�L�I���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���S�J���W�Y�F�X�P�I�V���T�L�I�R�S�X�]�T�M�G���J�I�E�X�Y�V�I�W��
�W�Y�G�L���E�W���E�X�V�S�T�L�]�����L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�]�����E�R�H���G�S�R�X�V�E�G�X�Y�V�I�W���M�W���S�J���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V���V�I�P�I�Z�E�R�G�I�����[�L�I�V�I�E�W���V�L�E�F�H�S�Q�]�S�P�]�W�I�W���S�V��
�X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���Q�]�E�P�K�M�E�W���M�R���T�I�H�M�E�X�V�M�G���E�K�I���H�S�I�W���R�S�X���R�I�G�I�W�W�E�V�M�P�]���V�Y�P�I���S�Y�X���E���Q�M�P�H���J�S�V�Q���S�J���&�1�(����
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�8�L�I�� �Q�S�P�I�G�Y�P�E�V�� �F�E�W�I�W���S�J�� �X�L�I�W�I�� �G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�W���E�V�I�� �G�S�Q�T�P�I�\���� �M�R�Z�S�P�Z�M�R�K���W�I�Z�I�V�E�P�� �Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�W���� �M�R���X�L�I�� �G�E�W�I�� �S�J��
�Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���X�L�I���J�M�V�W�X���I�\�S�R�W�����E�T�T�V�S�\�M�Q�E�X�I�P�]���X�L�I���J�M�V�W�X�������
���S�J���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����X�L�I�����V�I���M�R�M�X�M�E�X�M�S�R�����S�J��
�T�V�S�X�I�M�R�� �X�V�E�R�W�P�E�X�M�S�R�� �F�]�� �X�L�I�� �V�M�F�S�W�S�Q�I�� ���X�L�I�� �Q�E�G�L�M�R�I�V�]�� �X�L�E�X�� �T�V�S�H�Y�G�I�W�� �X�L�I�� �T�V�S�X�I�M�R�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� ���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R����
�H�I�V�M�Z�I�H���J�V�S�Q���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���G�S�H�I�����Q�I�W�W�I�R�K�I�V���6�2�%�
���G�S�Y�P�H���F�I���H�S�[�R�W�X�V�I�E�Q���S�J���X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����-�R���J�I�[���G�E�W�I�W���S�J��
�-�1�(���� �I�W�T�I�G�M�E�P�P�]�� �M�R�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �G�E�V�V�]�M�R�K�� �X�L�I�� �H�I�P�I�X�M�S�R�� �S�J�� �I�\�S�R�� �������� ���E�P�X�I�V�R�E�X�M�Z�I�� �W�T�P�M�G�M�R�K������ �M���I������ �X�L�I�� �M�R�G�P�Y�W�M�S�R�� �S�V��
�I�\�G�P�Y�W�M�S�R���S�J���I�\�S�R�W���G�S�R�X�M�K�Y�S�Y�W���X�S���X�L�I���H�I�P�I�X�M�S�R���M�R���X�L�I���Q�I�W�W�I�R�K�I�V���Q�6�2�%�����G�E�R���V�I�W�X�S�V�I���X�L�I���G�S�V�V�I�G�X���V�I�E�H�M�R�K��
�S�J���X�L�I���K�I�R�I���M�R���X�L�I���G�S�R�X�I�\�X���S�J���E���X�]�T�M�G�E�P���(�1�(���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����4�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���G�V�Y�G�M�E�P���M�R���H�M�J�J�I�V�I�R�X�M�E�X�M�R�K���F�I�X�[�I�I�R�����X�]�T-
�M�G�E�P�����S�V���Q�M�P�H���J�S�V�Q�W���S�J���&�1�(���E�V�I���X�L�I���W�X�E�F�M�P�M�X�]���E�R�H���Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���T�V�S�T�I�V�X�M�I�W���S�J���X�L�I���T�V�S�X�I�M�R���H�I�V�M�Z�I�H���J�V�S�Q���X�L�I��
�Q�I�W�W�I�R�K�I�V���6�2�%���G�E�V�V�]�M�R�K���X�L�I���H�I�P�I�X�M�S�R�����*�S�V���I�\�E�Q�T�P�I�����X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���T�V�S�X�I�M�R���Q�M�W�W�M�R�K���X�L�I���V�I�K�M�S�R�W���I�R�G�S�H�I�H��
�F�]���I�\�S�R�W�����������������M�W���P�I�W�W���W�X�E�F�P�I���E�R�H���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���X�L�E�R���X�L�I���T�V�S�X�I�M�R���Q�M�W�W�M�R�K���X�L�I���V�I�K�M�S�R�W���I�R�G�S�H�I�H���F�]���I�\�S�R�W��������
���������I�Z�I�R���M�J���X�L�I���E�Q�S�Y�R�X���S�J���K�I�R�I�X�M�G���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R���P�S�W�X���M�R���X�L�I���P�E�X�X�I�V���G�E�W�I���M�W���K�V�I�E�X�I�V����
A critical and cautious use of these correlations will help the clinician t o manage the clinical follow-up 
�M�R���X�L�I���Q�S�W�X���G�S�V�V�I�G�X���[�E�]�����V�I�E�W�W�Y�V�M�R�K���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���S�V���T�E�V�I�R�X�W���[�L�I�V�I���M�R�H�M�G�E�X�I�H�����E�R�H���Q�M�R�M�Q�M�^�M�R�K���E�R�\�M�I�X�]��
�E�F�S�Y�X���J�Y�X�Y�V�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����F�Y�X���E�P�W�S���T�V�S�Z�M�H�M�R�K���S�F�N�I�G�X�M�Z�I���W�Y�K�K�I�W�X�M�S�R�W�����W�Y�M�X�E�F�P�I���X�S���T�P�E�R���X�L�I��
�M�Q�T�P�I�Q�I�R�X�E�X�M�S�R�� �S�J�� �Q�I�E�W�Y�V�I�W�� �X�S�� �G�S�T�I�� �[�M�X�L�� �X�L�I�� �H�M�W�E�F�M�P�M�X�]���� �[�L�I�R�� �M�R�H�M�G�E�X�I�H���� �E�R�H�� �X�S�� �G�V�I�E�X�I�� �J�Y�P�P�� �E�[�E�V�I�R�I�W�W��
�E�F�S�Y�X���G�L�S�M�G�I�W���V�I�K�E�V�H�M�R�K���V�I�T�V�S�H�Y�G�X�M�Z�I���L�I�E�P�X�L�����8�L�I�W�I���M�W�W�Y�I�W���E�V�I���M�R�X�V�S�H�Y�G�I�H���M�R���X�L�I���R�I�\�X���G�L�E�T�X�I�V�W���S�J���X�L�M�W��
�H�S�G�Y�Q�I�R�X�����H�I�Z�S�X�I�H���X�S���K�I�R�I�X�M�G���E�R�H���J�E�Q�M�P�]���G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K���E�R�H���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���S�J���&�1�(����

"DMD" AND "BMD" MUTATIONS 

In the text we have referred to the so-called "out of frame" mutations, lite rally 
"out of the [reading] frame," as "DMD mutations" for simplicity. Thes e are the 
mutations in which the reading frame of the genetic code is altered, a nd there-
fore the entire information contained in the gene is unreadable an d is lost. As a 
result, dystrophin is absent. On the other hand, in the case of mutations t hat we 
have for simplicity called "BMD" mutations ("in frame" mutations) t he reading 
frame is maintained, and although there is an error in the genetic code , it is read-
able, and a certain amount of a more or less functioning dystrophin is produ ced. 
In most cases, "out of frame" mutations are deletions in which the number of  
nucleotides ("letters" of the genetic code) lost is not equal to or is a multi ple of 
3; whereas if the number of nucleotides lost is equal to 3 or a multiple of 3, the 
mutation is "in frame." This is because the "words" of the geneti c code ("codons") 
always consist of 3 "letters" (nucleotides).  
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�&�I�G�O�I�V�� �Q�Y�W�G�Y�P�E�V�� �H�]�W�X�V�S�T�L�]�� ���&�1�(�
�� �M�W�� �G�E�Y�W�I�H�� �F�]�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�� �M�R�� �X�L�I�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �K�I�R�I����
�P�S�G�E�X�I�H���S�R���X�L�I���<���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�����8�L�I���W�I�\���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�W���E�V�I���X�L�I���<���E�R�H���=���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�W����
�8�L�I���J�I�Q�E�P�I���L�E�W�������<���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�W�����L�I�R�G�I���<�<�
���E�R�H���X�L�I���Q�E�P�I���L�E�W���S�R�I���<���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I��
�E�R�H�� �S�R�I�� �=�� �G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�� ���L�I�R�G�I�� �<�=�
���� �E�W�� �E�� �G�S�R�W�I�U�Y�I�R�G�I�� �&�1�(�� �S�G�G�Y�V�W�� �S�R�P�]�� �M�R�� �Q�E�P�I�W��
�F�I�G�E�Y�W�I���X�L�I�]���L�E�Z�I���S�R�P�]���S�R�I���H�I�J�I�G�X�M�Z�I���G�S�T�]�����L�I�Q�M�^�]�K�S�Y�W�
���S�J���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���[�L�M�P�I��
�J�I�Q�E�P�I�W�����<�<�
�����H�Y�I���X�S���X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���X�L�I���R�S�V�Q�E�P���G�S�T�]���S�J���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���P�S�G�E�X�I�H��
�S�R���X�L�I���W�I�G�S�R�H���<���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I�����E�V�I���X�I�V�Q�I�H��"carriers," and are almost always asymp-

�X�S�Q�E�X�M�G�����S�R�P�]���M�R���Z�I�V�]���V�E�V�I���G�E�W�I�W���W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G�
�����1�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���V�I�W�Y�P�X���M�R���F�S�X�L���E���V�I�H�Y�G�X�M�S�R��
�M�R���X�L�I���E�Q�S�Y�R�X���S�J���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���Q�Y�W�G�P�I���E�R�H���M�R���Q�S�H�M�¼�G�E�X�M�S�R�W���S�J���X�L�I���T�V�S�X�I�M�R���M�X�W�I�P�J�����X�L�Y�W���F�S�X�L���U�Y�E�R�X�M�X�E�X�M�Z�I���E�R�H��
�U�Y�E�P�M�X�E�X�M�Z�I���G�L�E�R�K�I�W���M�R���X�L�I���T�V�S�X�I�M�R�����-�R���G�S�R�X�V�E�W�X���X�S���(�Y�G�L�I�R�R�I���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�����(�1�(�
�����M�R���[�L�M�G�L���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R��
�M�W���E�F�W�I�R�X�����M�R���&�1�(���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�W���T�V�I�W�I�R�X���F�Y�X���M�X���M�W���V�I�H�Y�G�I�H���M�R���U�Y�E�R�X�M�X�]���E�R�H���M�X���M�W���E�F�R�S�V�Q�E�P���E�R�H���X�L�I�V�I�J�S�V�I�����M�X�W��
���J�Y�R�G�X�M�S�R�W�����E�V�I���E�P�X�I�V�I�H����

BMD G E N E T I C D I AG N O S I S

�8�L�I�� �W�Y�W�T�M�G�M�S�R���S�J���&�1�(�� �M�R���E���T�E�X�M�I�R�X���� �F�E�W�I�H���S�R���X�L�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P���T�M�G�X�Y�V�I�� �S�V���J�E�Q�M�P�]�� �L�M�W�X�S�V�]���� �Q�Y�W�X���E�P�[�E�]�W���F�I�� �G�S�R-
�¼�V�Q�I�H���F�]���E���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�����X�L�E�X���M�W�����E���X�I�W�X���X�L�E�X���W�X�Y�H�M�I�W���(�2�%�����8�L�M�W���X�I�W�X���M�W���K�I�R�I�V�E�P�P�]���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���S�R���T�I�V�M�T�L�I�V�E�P��
�F�P�S�S�H���J�V�S�Q���[�L�M�G�L���(�2�%���M�W���I�\�X�V�E�G�X�I�H. Genetic testing ���M�W���E�P�[�E�]�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]�����I�Z�I�R���M�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���&�1�(��
�L�E�W���E�P�V�I�E�H�]���F�I�I�R���Q�E�H�I���G�P�M�R�M�G�E�P�P�]���E�R�H���S�V���G�S�R�¼�V�Q�I�H���F�]���X�L�I���W�X�Y�H�]���S�J���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���Q�Y�W�G�P�I���F�M�S�T�W�]����
�+�I�R�I�X�M�G���G�S�R�¼�V�Q�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���E�G�L�M�I�Z�I�H���[�M�X�L���X�L�I���H�I�X�I�G�X�M�S�R���S�J���E���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����X�L�E�X���M�W�����E�R���E�P�X�I�V�E�X�M�S�R���M�R��
�X�L�I���(�2�%���S�J���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�����[�L�M�G�L���G�E�Y�W�I�W���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���T�V�S�X�I�M�R���M�X�W�I�P�J���X�S���Q�E�P�J�Y�R�G�X�M�S�R����
Genetic diagnosis � � �M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X�� �J�S�V�� �W�I�Z�I�V�E�P�� �V�I�E�W�S�R�W��� � �J�S�V�� �X�L�I� � �T�E�X�M�I�R�X��� � �E�W�� �M�X�� �E�P�P�S�[�W�� �E�� �K�I�R�I�X�M�G�� �G�S�R�¼�V�Q�E�X�M�S�R��
�S�J�� �X�L�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W���� �J�S�V�� �X�L�I�� �J�E�Q�M�P�]�� �M�R�� �S�V�H�I�V�� �X�S�� �E�H�S�T�X�� �T�V�S�E�G�X�M�Z�I�� �Q�I�E�W�Y�V�I�W�� ���E�[�E�V�I�R�I�W�W�� �S�J�� �X�L�I�� �V�M�W�O�� �S�J��
�V�I�G�Y�V�V�I�R�G�I���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���M�R���X�L�I���J�E�Q�M�P�]�����G�E�V�V�M�I�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����S�V���I�W�X�E�F�P�M�W�L���X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J�����H�I���R�S�Z�S�����Q�Y�X�E�X�M�S�R�W��
�X�L�E�X���E�V�I���X�L�I�V�I�J�S�V�I���R�S�X���J�E�Q�M�P�M�E�P�
���E�R�H���X�S���Q�E�O�I���M�R�J�S�V�Q�I�H���H�I�G�M�W�M�S�R�W���V�I�K�E�V�H�M�R�K���V�I�T�V�S�H�Y�G�X�M�Z�I���G�L�S�M�G�I�W���M�R���J�Y�X�Y�V�I��
�T�V�I�K�R�E�R�G�]�� ���M�R�G�P�Y�H�M�R�K�� �T�V�I�R�E�X�E�P�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W�� �S�V�� �T�V�I�M�Q�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W�
���� �E�R�H�� �¼�R�E�P�P�]�� �F�I�G�E�Y�W�I�� �E�� �K�I�R�I�X�M�G��
�H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]���X�S���E�G�G�I�W�W���G�P�M�R�M�G�E�P���X�V�M�E�P�W���E�R�H���T�I�V�W�S�R�E�P�M�^�I�H���X�L�I�V�E�T�M�I�W���E�P�V�I�E�H�]���E�T�T�V�S�Z�I�H���F�]���)�1�%���E�R�H��
�%�-�*�%�����*�S�V���E�P�P���X�L�I�W�I���V�I�E�W�S�R�W�����E���Q�I�H�M�G�E�P���K�I�R�I�X�M�G�M�W�X���G�S�R�W�Y�P�X�E�X�M�S�R���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���J�E�Q�M�P�]�����X�S��
plan and to perform the genetic test, to interpret it, and then to communicate the result, managing appro -
�T�V�M�E�X�I�P�]���X�L�I���M�Q�T�E�G�X���S�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�R���X�L�I���T�I�V�W�S�R���E�R�H���L�M�W���S�V���L�I�V���J�E�Q�M�P�]���G�S�R�X�I�\�X����
�8�L�I���X�]�T�I���S�J���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���X�L�E�X���G�E�R���F�I���M�H�I�R�X�M�¼�I�H���M�R���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���M�W���F�V�S�E�H�����N�Y�W�X���E�W��
�M�X���M�W���M�R���(�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W����
�8�L�I�� �Q�S�W�X���J�V�I�U�Y�I�R�X���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����E�T�T�V�S�\�M�Q�E�X�I�P�]�������������	�� �S�J���G�E�W�I�W�
���E�V�I��deletions �����M���I������ ���E�F-
�W�I�R�G�I���S�J���E���T�E�V�X���S�J���X�L�I���K�I�R�I���
���E�R�H��duplications �����M���I���������V�I�T�I�E�X�M�R�K���S�J���E���T�E�V�X���S�J���X�L�I���K�I�R�I���
�����-�R���E�F�S�Y�X�������������	���S�J��
BMD patients, small mutations �� �E�V�I�� �M�H�I�R�X�M�¼�I�H���� �X�L�E�X�� �M�W���� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���X�L�E�X�� �E�P�X�I�V�� �S�R�I�� �S�V�� �E�� �J�I�[�� �R�Y�G�P�I�S�X�M�H�I�W�� ���S�V��
���P�I�X�X�I�V�W���
���S�J���X�L�I���(�2�%�����8�L�I�W�I���W�Q�E�P�P���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R�G�P�Y�H�I "nonsense mutations," �M���I�������Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���[�L�M�G�L���X�L�I��
�G�L�E�R�K�I���M�R���S�R�I���R�Y�G�P�I�S�X�M�H�I�������P�I�X�X�I�V�����S�J���X�L�I���(�2�%�
���P�I�E�H�W���X�S���X�L�I���J�S�V�Q�E�X�M�S�R���S�J���E���W�X�S�T���W�M�K�R�E�P���X�L�E�X���M�W���M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H���E�W��
���W�X�S�T���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R�����I�Z�I�R���X�L�S�Y�K�L���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���M�W���R�S�X���]�I�X�����¼�R�M�W�L�I�H�������R�S�R�W�I�R�W�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R�
�����6�E�V�I�P�]��
���P�I�W�W���X�L�E�R�����	�
 atypical mutations ���� �[�L�M�G�L���E�G�X���F�]���G�S�Q�T�P�I�\�� �Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�W�����G�E�R���E�P�W�S���G�E�Y�W�I���&�1�(���� �8�L�I�V�I�J�S�V�I����
�M�R���Z�M�I�[���S�J���X�L�M�W���[�M�H�I���Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]���S�J���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���X�L�E�X���G�E�R���F�I���S�F�W�I�V�Z�I�H���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����K�I�R�I�X�M�G���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W��
�E�� �T�V�S�G�I�W�W�� �G�S�R�W�M�W�X�M�R�K�� �S�J�� �W�I�Z�I�V�E�P�� �W�X�I�T�W�� �E�R�H�� �X�L�I�� �Y�W�I�� �S�J�� �H�M�J�J�I�V�I�R�X�� �X�]�T�I�W�� �S�J�� �K�I�R�I�X�M�G�� �X�I�W�X�W���E�� �T�V�S�G�I�W�W�� �G�E�P�P�I�H��
"multistep" �������Q�Y�P�X�M���W�X�I�T���
����
�'�S�R�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�E�X���H�I�P�I�X�M�S�R�W���E�R�H���H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���E�V�I���X�L�I���Q�S�W�X���J�V�I�U�Y�I�R�X���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I�����X�L�I��
�¼�V�W�X���W�X�E�K�I���S�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�W�W���M�R�Z�S�P�Z�I�W���X�L�I���Y�W�I���S�J���E���Q�I�X�L�S�H���X�L�E�X���G�E�R���M�H�I�R�X�M�J�]���V�E�T�M�H�P�]���H�I�P�I�X�M�S�R�W���E�R�H��
duplications: this method is called "MLPA"�����J�V�S�Q���X�L�I���)�R�K�P�M�W�L���1�Y�P�X�M�T�P�I���0�M�K�E�X�M�S�R���H�I�T�I�R�H�I�R�X���4�V�S�F�I���%�Q�T�P�M�¼-
�G�E�X�M�S�R�
�����E�R�H���M�W���X�L�I���Q�S�W�X���G�S�Q�Q�S�R�P�]���Y�W�I�H���E�W�W�E�]��(I Level of analysis) �����8�L�I���'�+�,�����'�S�Q�T�E�V�E�X�M�Z�I���+�I�R�S�Q�M�G���,�]-
�F�V�M�H�M�^�E�X�M�S�R�
���X�I�G�L�R�M�U�Y�I���E�P�W�S���M�H�I�R�X�M�¼�I�W���H�I�P�I�X�M�S�R�W���E�R�H���H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����M�R���E�R���I�Z�I�R���Q�S�V�I���T�V�I�G�M�W�I���[�E�]���X�L�E�R���1�0�4�%����
�F�Y�X���F�I�M�R�K���I�\�T�I�R�W�M�Z�I�����M�X���M�W���R�S�V�Q�E�P�P�]���Y�W�I�H���E�W���E���W�I�G�S�R�H���G�L�S�M�G�I���S�V���M�R���W�T�I�G�M�E�P���G�E�W�I�W����
�-�J���R�S���H�I�P�I�X�M�S�R�W���H�Y�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���E�V�I���M�H�I�R�X�M�¼�I�H���E�R�H���E���W�X�V�S�R�K���G�P�M�R�M�G�E�P���W�Y�W�T�M�G�M�S�R���S�J���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�]���V�I�Q�E�M�R�W�����M�X��

3. GENETIC DIAGNOSIS �%�2�(���+�)�2�)�8�-�'���'�3�9�2�7�)�0�-�2�+��
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�M�W���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���X�S���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�I���[�L�I�X�L�I�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���L�E�W���E���W�Q�E�P�P���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����8�L�M�W���X�]�T�I���S�J���Q�Y�X�E-
�X�M�S�R���M�W���M�H�I�R�X�M�J�M�I�H���F�]���W�I�U�Y�I�R�G�M�R�K�������V�I�E�H�M�R�K���P�I�X�X�I�V���F�]���P�I�X�X�I�V���
���E�P�P���V�I�K�M�S�R�W���S�J���X�L�I���K�I�R�I�������I�\�S�R�W���
��
that code for the protein, through "Next Generation Sequencing"���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�����-�-���0�I�Z�I�P���E�R�E�P-
�]�W�M�W�
����
�*�M�R�E�P�P�]�����M�R���E���W�Q�E�P�P���T�I�V�G�I�R�X�E�K�I���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W�����I�Q�T�P�S�]�M�R�K���1�0�4�%���E�R�H���W�I�U�Y�I�R�G�M�R�K���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���Q�E�]��
�J�E�M�P�� �X�S�� �V�I�E�G�L�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W���� �8�L�M�W�� �M�W���� �E�W�� �E�R�X�M�G�M�T�E�X�I�H���� �E�� �Z�I�V�]�� �W�Q�E�P�P�� �T�I�V�G�I�R�X�E�K�I�� �S�J�� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W��
���P�I�W�W���X�L�E�R���	�
���G�E�V�V�]�M�R�K���V�E�V�I���E�R�H���E�X�]�T�M�G�E�P���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�����E�R�H���X�L�I�M�V���H�I�X�I�G�X�M�S�R���V�I�U�Y�M�V�I�W���X�L�I���Y�W�I���S�J��
�Q�S�V�I���G�S�Q�T�P�I�\���P�E�F�S�V�E�X�S�V�]���Q�I�X�L�S�H�W��(array- CGH and/or RNA analysis: III level analysis)����
�8�L�V�S�Y�K�L���X�L�M�W�����Q�Y�P�X�M�W�X�I�T�����E�T�T�V�S�E�G�L�����E�F�S�Y�X�������	���S�J���Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���G�E�R���F�I��
�M�H�I�R�X�M�J�M�I�H����

�3�R�G�I�� �X�L�I�� �&�1�(�� �G�E�Y�W�M�R�K�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�� �L�E�W�� �F�I�I�R�� �M�H�I�R�X�M�J�M�I�H���� �M�X�� �M�W���� �M�R�� �W�S�Q�I�� �G�E�W�I�W���� �T�S�W�W�M�F�P�I�� �X�S�� �E�X-
�X�I�Q�T�X���X�L�I���G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R���F�I�X�[�I�I�R���X�L�I���X�]�T�I���S�J���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�H�I�R�X�M�J�M�I�H���E�R�H���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���T�M�G�X�Y�V�I���S�F-
�W�I�V�Z�I�H���M�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�����X�L�I���W�S���G�E�P�P�I�H��"genotype-phenotype correlations."  
�8�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���H�M�J�J�I�V�I�R�G�I���F�I�X�[�I�I�R���(�1�(�����Q�S�V�I���W�I�Z�I�V�I�
���E�R�H���&�1�(�����Q�M�P�H�I�V�
���M�W���P�E�V�K�I�P�]���I�\�T�P�E�M�R�I�H����
�E�X�� �X�L�I�� �Q�S�P�I�G�Y�P�E�V�� �P�I�Z�I�P���� �-�R�� �(�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �X�L�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�� �M�R�� �X�L�I�� �K�I�R�I�� �J�S�V�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �T�V�I�Z�I�R�X��
�X�L�I�� �T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R�� �S�J�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �M�R�� �X�L�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� ���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �E�F�W�I�R�X�
�� �[�L�M�P�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�� �M�R�� �&�1�(��
�T�E�X�M�I�R�X�W���E�P�P�S�[���X�L�I���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���E���K�I�R�I�V�E�P�P�]���W�L�S�V�X�I�V�����F�Y�X���T�E�V�X�M�E�P�P�]���J�Y�R�G�X�M�S�R�M�R�K���T�V�S�X�I�M�R�����W�I�I��
�)�\�T�P�E�R�E�X�S�V�]���&�S�\���M�R���'�L�E�T�X�I�V�����
����
�,�S�[�I�Z�I�V���� �K�I�R�S�X�]�T�I���T�L�I�R�S�X�]�T�I�� �G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�� �M�W�� �R�S�X�� �E�P�[�E�]�W�� �J�I�E�W�M�F�P�I�� �F�I�G�E�Y�W�I�� �S�J�� �X�L�I�� �[�I�P�P��
�O�R�S�[�R�� �I�\�G�I�T�X�M�S�R�W�� �X�S�� �X�L�I�� �V�Y�P�I�� �S�J�� �X�L�I�� ���J�V�E�Q�I������ �-�R�� �G�E�W�I�W�� �[�L�I�V�I�� �G�S�V�V�I�P�E�X�M�S�R�� �M�W�� �T�S�W�W�M�F�P�I���� �M�X�� �M�W��
�V�I�P�I�Z�E�R�X���J�S�V���T�V�S�K�R�S�W�M�W���E�R�H���G�P�M�R�M�G�E�P���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I����
Another type of genotype-phenotype correlation is related to the location of deletions 
���Q�S�V�I�� �J�V�I�U�Y�I�R�X�P�]�
���� �8�L�I�V�I�� �E�V�I�� �W�S�Q�I�� �H�I�P�I�X�M�S�R�W�� �M�R�� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W���X�L�E�X�� �E�V�I�� �S�J�X�I�R�� �E�W�W�S�G�M�E�X�I�H��
with the presence of early cardiomyopathy  and, in these cases, the identification of these 
�Q�Y�X�E�X�M�S�R�W���E�P�P�S�[�W���G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P���T�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���I�E�V�P�]���M�R���X�L�I���G�L�M�P�H�L�S�S�H���]�S�Y�X�L���E�K�I�W�����3�X�L�I�V���Q�Y�X�E-
�X�M�S�R�W���E�V�I���E�W�W�S�G�M�E�X�I�H���[�M�X�L���E���Z�I�V�]���Q�M�P�H���H�M�W�I�E�W�I���E�R�H�����M�R���W�S�Q�I���V�E�V�I���G�E�W�I�W�����I�Z�I�R���[�M�X�L���G�S�Q�T�P�I�X�I��
�E�F�W�I�R�G�I�� �S�J�� �W�]�Q�T�X�S�Q�W���� �E�R�H�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X�� �Q�E�M�R�X�E�M�R�W�� �X�L�I�� �E�F�M�P�M�X�]�� �X�S�� �E�Q�F�Y�P�E�X�I�� �X�L�V�S�Y�K�L�S�Y�X�� �P�M�J�I����
�/�R�S�[�P�I�H�K�I���S�J���H�M�W�I�E�W�I���T�V�S�K�R�S�W�M�W�����[�L�I�R���T�S�W�W�M�F�P�I�����M�W���S�J���G�S�Y�V�W�I���V�I�P�I�Z�E�R�X���X�S���T�E�X�M�I�R�X�W�����P�M�J�I���T�P�E�R-
�R�M�R�K����
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BMD GENETIC COUNSELING 

�+�I�R�I�X�M�G�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W�� �M�R�� �E�� �G�L�M�P�H���E�H�Y�P�X�� �E�J�J�I�G�X�I�H�� �F�]�� �&�1�(�� �T�V�S�Z�M�H�I�W���H�I�X�E�M�P�I�H�� �M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R�� �E�F�S�Y�X�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I��
�G�E�Y�W�M�R�K���Q�Y�X�E�X�M�S�R����
�-�J�� �&�1�(�� �L�E�W�� �T�V�I�Z�M�S�Y�W�P�]�� �S�G�G�Y�V�V�I�H�� �M�R�� �X�L�I�� �J�E�Q�M�P�]���� �X�L�I�� �V�M�W�O�� �S�J�� �V�I�G�Y�V�V�I�R�G�I�� �S�J�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I�� �G�E�R�� �F�I�� �E�W�W�I�W�W�I�H����
Through genetic counseling and targeted genetic testing � � � G� E� R� � � F� I� � � H� I� X� I� V� Q� M� R� I� H� � � [� L� I� X� L� I� V� � � S� X� L� I� V� � � J� E� Q� M� P� ]� �
�Q�I�Q�F�I�V�W���E�V�I���E�J�J�I�G�X�I�H���F�]���&�1�(���S�V���[�L�I�X�L�I�V���X�L�I�V�I���E�V�I���G�E�V�V�M�I�V���J�I�Q�E�P�I�W���M�R���X�L�I���J�E�Q�M�P�]�����3�R�G�I���X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R��
�X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���X�L�E�X���G�E�Y�W�I�W���&�1�(���M�R���X�L�I���G�L�M�P�H���E�H�Y�P�X���M�W���M�H�I�R�X�M�J�M�I�H�����E���X�E�V�K�I�X�I�H���K�I�R�I�X�M�G���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R���M�W��
�S�J�J�I�V�I�H���J�M�V�W�X���X�S���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�…�W���Q�S�X�L�I�V�����8�L�M�W���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�H�Y�V�I���M�W���Y�W�Y�E�P�P�]���V�E�T�M�H�����F�I�G�E�Y�W�I���M�X���J�S�G�Y�W�I�W���S�R��
�J�M�R�H�M�R�K���E���T�V�I�G�M�W�I���E�R�H���E�P�V�I�E�H�]���O�R�S�[�R���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I�����8�L�I���W�E�Q�I���K�I�R�I�X�M�G���E�R�E�P�]�W�M�W���G�E�R��
�X�L�I�R�� �F�I�� �I�\�X�I�R�H�I�H�� �X�S�� �S�X�L�I�V�� �J�I�Q�E�P�I�� �Q�I�Q�F�I�V�W�� �S�J�� �X�L�I�� �Q�E�X�I�V�R�E�P�� �F�V�E�R�G�L�� �S�J�� �X�L�I�� �J�E�Q�M�P�]�� ���W�M�W�X�I�V�W���� �H�E�Y�K�L�X�I�V�W����
�E�Y�R�X�W�����G�S�Y�W�M�R�W�
�����J�S�V���E�P�P���S�J���X�L�I�Q���M�X���M�W���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���X�S���S�J�J�I�V���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���X�S���I�W�X�E�F�P�M�W�L���E���T�S�W�W�M�F�P�I���G�E�V�V�M�I�V��
�W�X�E�X�Y�W����
�-�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���G�E�Y�W�M�R�K���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R���X�L�I���J�E�Q�M�P�]���M�W���R�S�X���O�R�S�[�R���E�R�H���X�L�I���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X���M�W���R�S���P�S�R�K�I�V���E�Z�E�M�P�E�F�P�I��
�J�S�V���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K�����E���G�S�Q�T�P�I�X�I���E�R�E�P�]�W�M�W���S�J���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���Q�Y�W�X���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���M�R���E�X���V�M�W�O���J�E�Q�M�P�]��
�Q�I�Q�F�I�V�W�����Q�S�X�L�I�V�W�����W�M�W�X�I�V�W�
���M�R���S�V�H�I�V���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���X�L�I���(�1�(���K�I�R�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���J�S�P�P�S�[�M�R�K���X�L�I���Q�Y�P�X�M�W�X�I�T���T�V�S�G�I�W�W��
�E�P�V�I�E�H�]���S�Y�X�P�M�R�I�H�����1�0�4�%���J�M�V�W�X�����J�S�P�P�S�[�I�H���F�]���W�I�U�Y�I�R�G�M�R�K�����8�L�M�W���Q�Y�P�X�M�W�X�I�T���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���S�J�J�I�V�I�H���X�S���X�L�I���G�P�S�W�I�W�X��
�T�E�X�M�I�R�X�…�W���G�S�R�W�E�R�K�Y�M�R�I�S�Y�W���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�����Q�S�X�L�I�V�����W�M�W�X�I�V�
���E�R�H���X�L�I�R�����S�R�G�I���X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���L�E�W���F�I�I�R���M�H�I�R�X�M-
�J�M�I�H�����I�\�X�I�R�H�M�R�K���X�L�I���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R���X�S���E�P�P���J�I�Q�E�P�I�W���E�X���V�M�W�O���S�J���F�I�M�R�K���G�E�V�V�M�I�V�W���M�R���X�L�I���J�E�Q�M�P�]�����E�W���I�W�X�E�F�P�M�W�L�I�H���F�]��
�V�I�G�I�R�X���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W����
�-�R���-�X�E�P�]�����K�I�R�I�X�M�G���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R���X�S���I�W�X�E�F�P�M�W�L���X�L�I���G�E�V�V�M�I�V���W�X�E�X�Y�W���M�W���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���J�S�V���E�P�P���J�I�Q�E�P�I�W���S�J���P�I�K�E�P���E�K�I���E�X��
�V�M�W�O�����[�L�I�X�L�I�V���X�L�I�]���L�E�Z�I���I�Z�I�R���Q�M�P�H���W�M�K�R�W���S�V���W�]�Q�T�X�S�Q�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����W�Y�G�L���E�W���E�R���I�P�I�Z�E�X�I�H���'�/���G�S�R�J�M�V�Q�I�H��
�F�]���E�X���P�I�E�W�X�������H�M�J�J�I�V�I�R�X���V�I�W�X�M�R�K���H�I�X�I�V�Q�M�R�E�X�M�S�R�W�����S�V���W�]�Q�T�X�S�Q�W���W�Y�G�L���E�W���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W���E�R�H���J�E�X�M�K�Y�I�
���S�V��
�G�S�Q�T�P�I�X�I�P�]���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���[�M�X�L���R�S�V�Q�E�P���'�/�����-�R���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���Y�R�H�I�V���E�K�I�H���J�I�Q�E�P�I�W�����K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���M�W���R�S�X��
�V�S�Y�X�M�R�I�P�]�� �S�J�J�I�V�I�H�� ���M�R�X�I�V�R�E�X�M�S�R�E�P�� �K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W�� �S�J�� �X�L�I�� �;�S�V�P�H�� �,�I�E�P�X�L�� �3�V�K�E�R�M�^�E�X�M�S�R���� �;�,�3���� �E�R�H�� �K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W�� �J�S�V��
�H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�M�I�W�
�����-�R���G�S�R�X�V�E�W�X�����M�R���X�L�I���G�E�W�I���S�J���J�I�Q�E�P�I�W���I�\�L�M�F�M�X�M�R�K���W�M�K�R�W���S�V���W�]�Q�T�X�S�Q�W���S�J���&�1�(�����M�R�G�P�Y�H-
�M�R�K���M�R�G�V�I�E�W�I�H���'�/�
�����K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���M�W���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���E�R�H���W�L�S�Y�P�H���E�P�[�E�]�W���F�I���T�V�I�G�I�H�I�H���F�]���K�I�R�I�X�M�G���G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K��
�E�R�H���E�G�U�Y�M�W�M�X�M�S�R���S�J���M�R�J�S�V�Q�I�H���G�S�R�W�I�R�X���J�V�S�Q���F�S�X�L���T�E�V�I�R�X�W���S�V���P�I�K�E�P���K�Y�E�V�H�M�E�R�W����
�'�E�V�V�M�I�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�R���E�X���V�M�W�O���J�I�Q�E�P�I���E�H�Y�P�X�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���Q�E�H�I���E�W���I�E�V�P�]���E�W���T�S�W�W�M�F�P�I���J�S�V���X�M�Q�I�P�]���T�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���E�R�H��
�T�V�S�G�V�I�E�X�M�S�R���T�P�E�R�R�M�R�K�����%�P�P���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���E���G�E�V�V�M�I�V���W�X�E�X�Y�W���Q�Y�W�X���E�P�[�E�]�W���F�I���T�V�I�G�I�H�I�H���F�]���K�I�R�I�X�M�G��
counseling ("pre-test genetic counseling").  

Patient with BMD 
�&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�P�P���E�P�[�E�]�W���L�E�Z�I���L�I�E�P�X�L�]���Q�E�P�I���G�L�M�P�H�V�I�R�����F�I�G�E�Y�W�I���X�L�I�]���T�E�W�W���S�R���X�L�I���=���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I���X�S���Q�E-
�P�I�W�
���E�R�H���E�P�[�E�]�W���S�F�P�M�K�E�X�I���G�E�V�V�M�I�V���J�I�Q�E�P�I���H�E�Y�K�L�X�I�V�W�����F�I�G�E�Y�W�I���X�L�I�]���T�E�W�W���S�R���X�S���E�P�P���J�I�Q�E�P�I���H�E�Y�K�L�X�I�V�W���X�L�I�M�V��
�W�M�R�K�P�I���<���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I���[�M�X�L���X�L�I���K�I�R�I���J�S�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���Q�Y�X�E�X�I�H�
���E�W���H�I�W�G�V�M�F�I�H���R�I�\�X����
 
BMD Female carrier  
�-�R�� �X�L�I�� �I�Z�I�R�X�� �X�L�E�X�� �K�I�R�I�X�M�G�� �X�I�W�X�M�R�K�� �M�H�I�R�X�M�J�M�I�W�� �X�L�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�� �M�R���E�X�� �V�M�W�O�� �J�I�Q�E�P�I���� �X�L�I�� �P�E�X�X�I�V�� �[�M�P�P�� �F�I�� �G�E�P�P�I�H�� �E��
"carrier." ���'�E�V�V�M�I�V���J�I�Q�E�P�I�W�����[�M�X�L���Z�I�V�]���V�E�V�I���I�\�G�I�T�X�M�S�R�W�����E�V�I���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G�����L�S�[�I�Z�I�V�����X�L�I�]���L�E�Z�I���E�������	���V�M�W�O��
of transmitting the mutation to their child at each pregnancy: male offspr ing who inherit the mutation 
�[�M�P�P�� �F�I�� �E�J�J�I�G�X�I�H�� �F�]�� �&�1�(�� �[�L�M�P�I�� �J�I�Q�E�P�I�� �H�E�Y�K�L�X�I�V�W���[�L�S�� �M�R�L�I�V�M�X�� �X�L�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R���[�M�P�P�� �F�I�� �E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���G�E�V-
�V�M�I�V�W����
�8�L�I���V�I�W�Y�P�X���S�J���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���K�M�Z�I�R���H�Y�V�M�R�K���E��"post-test genetic counseling" : such counse-
�P�M�R�K���[�M�P�P���E�P�P�S�[�� �T�I�S�T�P�I�� �X�S���H�M�W�G�Y�W�W���X�L�I�� �V�I�W�Y�P�X�W���E�R�H���G�S�R�W�I�U�Y�I�R�G�I�W���S�J�� �X�L�I�� �X�I�W�X���� �X�S���O�R�S�[�� �X�L�I�� �P�M�O�I�P�M�L�S�S�H���S�J��
�X�V�E�R�W�Q�M�X���X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���X�S���X�L�I�M�V���G�L�M�P�H�V�I�R�����E�R�H�����X�S���T�P�E�R���V�I�T�V�S�H�Y�G�X�M�Z�I���G�L�S�M�G�I�W����
�6�E�V�I�P�]�����J�I�Q�E�P�I���G�E�V�V�M�I�V�W���Q�E�]���H�I�Z�I�P�S�T���G�P�M�R�M�G�E�P���W�]�Q�T�X�S�Q�W���Q�E�M�R�P�]���E�J�J�I�G�X�M�R�K���W�O�I�P�I�X�E�P���Q�Y�W�G�P�I���E�R�H���X�L�I���L�I�E�V�X����
�7�]�Q�T�X�S�Q�W���E�V�I�� �Y�W�Y�E�P�P�]�� �Q�M�P�H���� �E�R�H���S�R�P�]�� �I�\�G�I�T�X�M�S�R�E�P�P�]�� �W�I�Z�I�V�I���� �,�S�[�I�Z�I�V���� �F�I�G�E�Y�W�I�� �E�P�P���J�I�Q�E�P�I�� �G�E�V�V�M�I�V�W���E�V�I��
�E�X���V�M�W�O���S�J���H�I�Z�I�P�S�T�M�R�K���L�I�E�V�X���H�M�W�I�E�W�I�����Q�S�W�X�P�]���M�R���P�E�X�I�V���P�M�J�I�����X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���G�E�V�V�M�I�V���M�W���V�I�P�I�Z�E�R�X���J�S�V���G�P�M�R�M�G�E�P��
�J�S�P�P�S�[���Y�T���E�R�H���G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G���T�V�I�Z�I�R�X�M�S�R����
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 Non BMD carrier Female
�-�R�� �E�F�S�Y�X�� �����	�� �S�J�� �&�1�(�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I�� �M�W�� �G�E�Y�W�I�H�� �F�]�� �E��"de novo" mutation, that is, a mutation that is not 
�M�R�L�I�V�M�X�I�H���J�V�S�Q���E���G�E�V�V�M�I�V���Q�S�X�L�I�V���F�Y�X���S�G�G�Y�V�V�I�H���M�R���X�L�I���I�K�K���G�I�P�P���M�R���X�L�I���Z�I�V�]���I�E�V�P�]���W�X�E�K�I�W���S�J���X�L�I���I�Q�F�V�]�S���H�I-
�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���&�1�(���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�����-�R���X�L�M�W���G�E�W�I�����X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�W���T�V�I�W�I�R�X���S�R�P�]���M�R���X�L�I���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�����,�S�[�I-
�Z�I�V�����X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���E���H�I���R�S�Z�S���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����M���I�������E�F�W�I�R�X���M�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���Q�S�X�L�I�V���E�X���X�L�I���G�S�R�W�X�M�X�Y�X�M�S�R�E�P���P�I�Z�I�P����
�H�S�I�W���R�S�X���V�Y�P�I���S�Y�X���E���T�S�W�W�M�F�P�I���V�I�G�Y�V�V�I�R�G�I���S�J���H�M�W�I�E�W�I���H�Y�I���X�S��"germline mosaicism," ���M���I�������X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J��
�Q�Y�P�X�M�T�P�I���Q�Y�X�E�X�I�H���I�K�K���G�I�P�P�W���M�R���X�L�I���Q�E�X�I�V�R�E�P���S�Z�E�V�M�I�W�����%�P�X�L�S�Y�K�L���X�L�I���T�V�I�G�M�W�I���J�V�I�U�Y�I�R�G�]���S�J���X�L�M�W���S�G�G�Y�V�V�I�R�G�I��
�M�W���Y�R�O�R�S�[�R�����M�X���M�W���I�W�X�M�Q�E�X�I�H�����F�E�W�I�H���S�R���X�L�I���J�I�[���T�Y�F�P�M�W�L�I�H���[�S�V�O�W�����X�S���F�I�������T�I�V�G�I�R�X����
�8�L�I���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W�����X�L�I�V�I�J�S�V�I�����V�I�G�S�Q�Q�I�R�H���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����M�R���E�P�P���Q�S�X�L�I�V�W���S�J���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�������I�Z�I�R���M�J���X�L�I�]��
�V�I�W�Y�P�X�I�H���R�S�X���F�I�M�R�K���G�E�V�V�M�I�V�W�����J�S�V���X�L�I���T�S�W�W�M�F�P�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���K�I�V�Q�M�R�E�P���Q�S�W�E�M�G�M�W�Q����
�-�R���G�E�W�I�W���[�L�I�V�I���E�R���E�X���V�M�W�O���J�I�Q�E�P�I���L�E�W���E���R�I�K�E�X�M�Z�I���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X���E�R�H���M�W���R�S�X���X�L�I���Q�S�X�L�I�V���S�J���E���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X����
�T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���R�S�X���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���F�I�G�E�Y�W�I���L�I�V���V�M�W�O���S�J���&�1�(���V�I�G�Y�V�V�I�R�G�I���M�W���I�U�Y�E�P���X�S���X�L�E�X���S�J���X�L�I���K�I�R�I-
�V�E�P���T�S�T�Y�P�E�X�M�S�R��

REPRODUCTIVE CHOICES, PRENATAL DIAGNOSIS, PREIMPLANTATION DIAGNOSIS 

�%�W���E�R�X�M�G�M�T�E�X�I�H�����X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J�����G�E�V�V�M�I�V���M�R���E�X���V�M�W�O���J�I�Q�E�P�I���S�J���P�I�K�E�P���E�K�I���W�L�S�Y�P�H���F�I���G�E�V�V�M�I�H���S�Y�X��
�E�W���I�E�V�P�]�� �E�W���T�S�W�W�M�F�P�I���� �O�R�S�[�M�R�K���X�L�I�� �G�E�V�V�M�I�V���W�X�E�X�Y�W���F�I�J�S�V�I�� �T�P�E�R�R�M�R�K���E���T�V�I�K�R�E�R�G�]�� �[�M�P�P���E�P�P�S�[�� �X�S��
�E�G�G�I�W�W�� �E�P�P�� �E�Z�E�M�P�E�F�P�I�� �T�V�I�R�E�X�E�P�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W�� �E�R�H�� �X�S�� �T�P�E�R�� �M�R�� �E���X�M�Q�I�P�]�� �Q�E�R�R�I�V�� �X�L�I�� �T�V�I�K�R�E�R�G�]����
�M�R�G�V�I�E�W�M�R�K���X�L�I���W�Y�G�G�I�W�W���S�J���X�L�I���X�I�W�X�����[�L�M�G�L���M�W���P�M�R�O�I�H���X�S���T�V�I�G�M�W�I���T�V�I�R�E�X�E�P���X�M�Q�M�R�K����
�-�R���G�E�W�I���X�L�I���J�I�Q�E�P�I���W���K�I�R�S�X�]�T�I���G�S�Y�P�H���R�S�X���F�I���S�F�X�E�M�R�I�H���T�V�M�S�V���X�S���E���T�V�I�K�R�E�R�G�]�����X�L�I���Q�S�H�I�V�R���H�M�E�K-
�R�S�W�X�M�G���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�����T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���X�L�I���2�I�\�X���+�I�R�I�V�E�X�M�S�R���7�I�U�Y�I�R�G�M�R�K�����[�M�P�P���E�P�P�S�[���M�H�I�R�X�M�¼�G�E�X�M�S�R���S�J��
�G�E�V�V�M�I�V���W�X�E�X�Y�W���I�Z�I�R���M�R���E�R���S�R�K�S�M�R�K���T�V�I�K�R�E�R�G�]����
�3�R�G�I���T�V�I�K�R�E�R�G�]���M�W�����S�R�K�S�M�R�K�����M�X���M�W�����T�S�W�W�M�F�P�I���X�S���E�W�W�I�W�W�����[�L�I�X�L�I�V�����X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���Q�Y�X�E�X�M�S�R�����M�W�����T�V�I�W�I�R�X���M�R���X�L�I���I�Q-
�F�V�]�S���J�I�X�Y�W���X�L�V�S�Y�K�L���Z�E�V�M�S�Y�W���T�V�I�R�E�X�E�P���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W����
�-�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�S���I�Q�T�L�E�W�M�^�I���X�L�E�X�����M�R���E�G�G�S�V�H�E�R�G�I���[�M�X�L���R�E�X�M�S�R�E�P���E�R�H���M�R�X�I�V�R�E�X�M�S�R�E�P���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W�����Q�S�P�I�G�Y�P�E�V���H�M�E�K-
�R�S�W�M�W���S�J���(�1�(���&�1�(���M�W���G�E�V�V�M�I�H���S�Y�X���S�R�P�]���M�R���Q�E�P�I���J�I�X�Y�W�I�W�����[�M�X�L���V�E�V�I���I�\�G�I�T�X�M�S�R�W�����J�S�V���T�W�]�G�L�M�E�X�V�M�G���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P��
�V�I�E�W�S�R�W�
�����X�L�M�W���M�W���F�I�G�E�Y�W�I�����E�W���E�P�V�I�E�H�]���E�R�X�M�G�M�T�E�X�I�H�����J�I�Q�E�P�I�W���E�V�I���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G�������E�R�H���X�L�I���V�E�V�I���S�G�G�Y�V�V�I�R�G�I���S�J��
�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���J�I�Q�E�P�I�W���M�W���R�S�X���T�V�I�H�M�G�X�E�F�P�I�����R�S�V���V�I�P�E�X�I�H���X�S���X�L�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���T�I�V���W�I���S�V���M�X�W���X�V�E�R�W�Q�M�W�W�M�S�R����
�6�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���H�M�J�J�I�V���S�R���X�L�I���F�E�W�M�W���S�J���K�I�W�X�E�X�M�S�R�E�P���T�I�V�M�S�H�����X�L�I���X�]�T�I���S�J���X�I�G�L-
�R�M�U�Y�I���Y�W�I�H�����E�R�H���X�L�I���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R���X�L�I�]���T�V�S�Z�M�H�I����
�8�S�� �H�E�X�I�� �X�L�I�� �J�I�Q�E�P�I�� �G�E�V�V�M�I�V���� �M�R�� �S�V�H�I�V�� �X�S�� �Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H�� �[�L�I�X�L�I�V�� �X�L�I�� �Y�R�F�S�V�R�� �G�L�M�P�H�� �L�E�W�� �M�R�L�I�V�M�X�I�H�� �X�L�I�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R��
�X�L�E�X���G�E�Y�W�I�W���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����G�E�R���G�L�S�S�W�I���F�I�X�[�I�I�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I���T�V�I�R�E�X�E�P���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W�����S�J�J�I�V�I�H���[�M�X�L�M�R���X�L�I���2�E�X�M�S�R-
�E�P���,�I�E�P�X�L���7�I�V�Z�M�G�I�����7�7�2�
���E�R�H���R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I�����G�Y�V�V�I�R�X�P�]���M�R���-�X�E�P�]���E�G�G�I�W�W�M�F�P�I���S�R�P�]���X�L�V�S�Y�K�L���T�V�M�Z�E�X�I���'�I�R�X�I�V�W���S�V���M�R��
�W�S�Q�I���6�I�K�M�S�R�W���W�Y�G�L���E�W���8�Y�W�G�E�R�]���E�R�H���)�Q�M�P�M�E���6�S�Q�E�K�R�E�����M�R���S�R�K�S�M�R�K���T�M�P�S�X���T�V�S�N�I�G�X�W�
����

Invasive prenatal diagnostic techniques 

�-�R�Z�E�W�M�Z�I���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���M�R�G�P�Y�H�I��chorionic villus sampling , amniocentesis  and funiculo -
centesis or percutaneous Umbilical Cord Blood Sampling (PUBS) ����
Chorionic villus sampling �M�W���E�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I���F�I�G�E�Y�W�I���M�X���M�R�Z�S�P�Z�I�W���X�L�I���G�S�P�P�I�G�X�M�S�R�����S�J���G�L�S�V�M�S�R�M�G���Z�M�P�P�Y�W����
�[�L�M�G�L�� �G�S�R�W�X�M�X�Y�X�I�� �X�L�I�� �I�Q�F�V�]�S�R�M�G�� �T�E�V�X�� �S�J�� �X�L�I�� �T�P�E�G�I�R�X�E���� �-�X�� �M�W�� �X�L�I�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�� �S�J�� �G�L�S�M�G�I�� ���X�S�� �H�E�X�I���� �[�M�X�L�M�R�� �X�L�I��
�W�G�S�T�I���S�J���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J�J�I�V�I�H���F�]���X�L�I���2�,�7�
���J�S�V���X�L�I���Q�S�P�I�G�Y�P�E�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���1�I�R�H�I�P�M�E�R���K�I�R�I�W���H�M�W�I�E�W�I�W�����E�R�H��
�X�L�Y�W���E�P�W�S���J�S�V���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���(�1�(���&�1�(�
���F�I�G�E�Y�W�I���M�X���M�W���E���X�I�G�L�R�M�U�Y�I���X�L�E�X���G�E�R���F�I���T�I�V�J�S�V�Q���I�E�V�P�]���M�R���X�L�I���T�V�I�K-
�R�E�R�G�]���G�S�Y�V�W�I�����T�V�I�J�I�V�E�F�P�]���F�I�X�[�I�I�R���X�L�I�������X�L���E�R�H�������X�L���[�I�I�O�������E�R�H���E�P�P�S�[�W���X�S���S�F�X�E�M�R���U�Y�M�X�I���E�F�Y�R�H�E�R�X���F�M�S�P�S�K�M�G�E�P��
�Q�E�X�I�V�M�E�P�����6�I�T�S�V�X���S�J���E���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�R���G�L�S�V�M�S�R�M�G���Z�M�P�P�Y�W���W�E�Q�T�P�M�R�K���V�I�U�Y�M�V�I�W���E�F�S�Y�X���������X�S���������H�E�]�W�������%�P�X�I�V-
�R�E�X�M�Z�I�P�]�����E�Q�R�M�S�G�I�R�X�I�W�M�W�����E�R���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���X�L�E�X���G�E�R���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���M�R���X�L�I���W�I�G�S�R�H���X�V�M�Q�I�W�X�I�V���S�J���X�L�I���T�V�I�K�R�E�R�G�]����
�T�V�I�J�I�V�E�F�P�]���F�I�X�[�I�I�R���[�I�I�O�W���<�:���E�R�H���<�:�-�-���[�L�M�G�L���G�S�R�W�M�W�X�W���S�J���E�Q�R�M�S�X�M�G���½�Y�M�H���W�E�Q�T�P�M�R�K����
 
�-�R���X�L�M�W���G�E�W�I���Q�S�P�I�G�Y�P�E�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���Q�S�V�I���G�S�Q�T�P�I�\���E�R�H���X�E�O�I�W���P�S�R�K�I�V�����Y�T���X�S�����������[�I�I�O�W�
����
Finally, funiculocentesis  or cordocentesis ���M�W���X�L�I���M�R�Z�E�W�M�Z�I���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���X�I�G�L�R�M�U�Y�I���X�L�E�X���G�E�R���F�I���T�I�V-
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�J�S�V�Q�I�H�� �P�E�X�I�V�� �M�R�� �X�L�I�� �T�V�I�K�R�E�R�G�]�� �G�S�Y�V�W�I���� �F�I�X�[�I�I�R�� �X�L�I�� �����X�L�� �E�R�H�� �����X�L�� �[�I�I�O���� �8�L�M�W�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�� �M�R-
�Z�S�P�Z�I�W���X�L�I���G�S�P�P�I�G�X�M�S�R���S�J���F�P�S�S�H���J�V�S�Q���X�L�I���Y�Q�F�M�P�M�G�E�P���G�S�V�H�����L�S�[�I�Z�I�V�����W�M�R�G�I���M�X���M�W���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���M�R���E���P�E�X�I��
�T�L�E�W�I���S�J���T�V�I�K�R�E�R�G�]�����M�X���H�S�I�W���R�S�X���I�R�W�Y�V�I���X�S���S�F�X�E�M�R���E���Q�S�P�I�G�Y�P�E�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�R���X�L�I���P�I�K�E�P���X�M�Q�I���J�V�E�Q�I��
�J�S�V���E���T�S�W�W�M�F�P�I���X�I�V�Q�M�R�E�X�M�S�R����
�%�P�P�� �X�L�I�W�I�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���E�P�P�S�[�� �X�S�� �E�R�E�P�]�^�I�� �X�L�I�� �J�I�X�Y�W���(�2�%���E�R�H���� �X�L�I�V�I�J�S�V�I���� �X�S�� �T�I�V�J�S�V�Q���E�R�� �E�G�G�Y�V�E�X�I��
�H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���X�L�V�S�Y�K�L���X�L�I���M�H�I�R�X�M�¼�G�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���G�E�Y�W�E�X�M�Z�I���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R���I�E�V�P�]���S�V���P�E�X�I�V��
�W�X�E�K�I�W���S�J���X�L�I���T�V�I�K�R�E�R�G�]�����-�J���X�L�I���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�H�I�R�X�M�¼�I�W���E���Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I��
in the fetus, the couple will decide whether to continue or to terminate the pregnancy, accord-
�M�R�K���X�S���X�L�I���X�M�Q�I�J�V�E�Q�I���T�V�S�Z�M�H�I�H���F�]���X�L�I���-�X�E�P�M�E�R���P�E�[�����*�S�V���X�L�M�W���V�I�E�W�S�R�����M�X���M�W���S�J���K�V�I�E�X���M�Q�T�S�V�X�E�R�G�I���X�S��
�G�E�V�V�]���S�Y�X���K�I�R�I�X�M�G���G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K���E�W���W�S�S�R���E�W���T�S�W�W�M�F�P�I���X�S���L�E�Z�I���E�G�G�I�W�W���X�S���E�R���I�E�V�P�]���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W-
�X�M�G���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�����T�S�W�W�M�F�P�]���G�L�S�V�M�S�R�M�G���Z�M�P�P�Y�W���W�E�Q�T�P�M�R�K�
����

Non-invasive prenatal diagnostic techniques 

�8�L�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���H�I�W�G�V�M�F�I�H���E�F�S�Z�I���E�V�I���M�R�Z�E�W�M�Z�I���E�R�H���X�L�Y�W���E�V�I���E�W�W�S�G�M�E�X�I�H���[�M�X�L���E���V�M�W�O�����V�E�R�K�M�R�K���J�V�S�Q��
�������	���X�S�����	�
���S�J���Q�M�W�G�E�V�V�M�E�K�I�����*�S�V���X�L�M�W���V�I�E�W�S�R�����M�R���V�I�G�I�R�X���]�I�E�V�W�����R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G��
�X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�� �W�Y�G�L�� �E�W��"Non-invasive prenatal testing- NIPT’’ ���� �E�V�I�� �F�I�G�S�Q�M�R�K�� �Q�S�V�I�� �T�S�T�Y�P�E�V���� �F�Y�X��
�E�X���X�L�I���Q�S�Q�I�R�X���E�V�I���R�S�X���S�J�J�I�V�I�H���[�M�X�L�M�R���X�L�I���2�,�7�����-�R���8�Y�W�G�E�R�]���E�R�H���)�Q�M�P�M�E���6�S�Q�E�K�R�E���V�I�K�M�S�R�W���T�M�P�S�X��
�T�V�S�N�I�G�X�W���S�J���2�-�4�8���E�V�I���S�R�K�S�M�R�K�����9�R�P�M�O�I���G�L�S�V�M�S�R�M�G���Z�M�P�P�Y�W���W�E�Q�T�P�M�R�K���E�R�H���E�Q�R�M�S�G�I�R�X�I�W�M�W�����X�L�M�W���X�I�W�X���M�W��
�R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I�� �W�M�R�G�I�� �M�X�� �G�S�R�W�M�W�X�W�� �S�J�� �X�L�I�� �E�R�E�P�]�W�M�W�� �S�J�� �J�I�X�E�P�� �(�2�%�� �T�V�I�W�I�R�X�� �M�R�� �Q�E�X�I�V�R�E�P�� �F�P�S�S�H���� �-�X�� �L�E�W��
�F�I�I�R�� �W�L�S�[�R�� �X�L�E�X���� �W�X�E�V�X�M�R�K�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� �¼�V�W�X�� �X�V�M�Q�I�W�X�I�V�� �S�J�� �T�V�I�K�R�E�R�G�]���� �J�V�I�I�� �(�2�%�� �S�J�� �J�I�X�E�P�� �S�V�M�K�M�R�� �M�W��
�T�V�I�W�I�R�X���M�R���Q�E�X�I�V�R�E�P���F�P�S�S�H���E�R�H���G�E�R���F�I���G�S�P�P�I�G�X�I�H���M�R���E���W�M�Q�T�P�I���E�R�H���R�S�R�M�R�Z�E�W�M�Z�I���[�E�]���E�R�H���Y�W�I�H���J�S�V��
�X�L�I���W�X�Y�H�]���S�J���W�S�Q�I���J�I�X�E�P���T�E�X�L�S�P�S�K�M�I�W�����8�L�M�W���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�����[�L�M�G�L���G�E�R���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���E�W���I�E�V�P�]���E�W���X�L�I��
9th week of pregnancy, allows to determine the sex of the unborn child  and the screening for 
�X�L�I���Q�S�W�X���J�V�I�U�Y�I�R�X���H�M�W�I�E�W�I�W���V�I�P�E�X�I�H���X�S���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�E�P���E�F�R�S�V�Q�E�P�M�X�M�I�W�����W�Y�G�L���E�W���(�S�[�R���W�]�R�H�V�S�Q�I��
�S�V���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�I���������X�V�M�W�S�Q�]�
���V�I�P�M�E�F�P�]�����E�G�G�Y�V�E�X�I�P�]�����E�R�H���R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I�P�]�����(�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���X�L�I���G�E�Y�W�E�X�M�Z�I��
�Q�Y�X�E�X�M�S�R���M�R���X�L�I���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���K�I�R�I���M�W���G�Y�V�V�I�R�X�P�]���R�S�X���J�I�E�W�M�F�P�I���Z�M�E���2�-�4�8�����E�R�H���M�X���R�I�I�H�W���J�Y�V�X�L�I�V���X�I�G�L�R�M-
�G�E�P���Z�E�P�M�H�E�X�M�S�R���M�R���S�V�H�I�V���X�S���F�I���Y�W�I�H���M�R���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���W�I�X�X�M�R�K����
�,�S�[�I�Z�I�V�����X�L�I���O�R�S�[�P�I�H�K�I���S�J���X�L�I���W�I�\���S�J���X�L�I���Y�R�F�S�V�R���G�L�M�P�H�����X�L�V�S�Y�K�L���2�-�4�8�����E�P�P�S�[�W���X�S���X�E�V�K�I�X���Q�S�P�I�G-
�Y�P�E�V���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R�W���[�M�X�L���M�R�Z�E�W�M�Z�I���Q�I�X�L�S�H�W�����G�L�S�V�M�S�R�M�G���Z�M�P�P�Y�W���W�E�Q�T�P�M�R�K���S�V���E�Q�R�M�S�G�I�R�X�I�W�M�W�
���S�R�P�]���X�S��
�T�V�I�K�R�E�R�G�M�I�W���S�J���Q�E�P�I���J�I�X�Y�W�I�W�����E�Z�S�M�H�M�R�K���M�R�Z�E�W�M�Z�I���T�V�S�G�I�H�Y�V�I�W���M�R���X�L�I���G�E�W�I���S�J���J�I�Q�E�P�I���J�I�X�Y�W�I�W����

Preimplantation genetic diagnosis 

�%�� �T�V�S�G�I�H�Y�V�I�� �X�L�E�X�� �M�W�� �G�S�Q�T�P�I�Q�I�R�X�E�V�]�� �X�S�� �T�V�I�R�E�X�E�P�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�� ���� �E�R�H�� �V�I�G�I�R�X�P�]�� �Q�E�H�I��
�E�Z�E�M�P�E�F�P�I���Y�R�H�I�V���X�L�I���2�,�7���J�S�V���[�S�Q�I�R���G�E�V�V�]�M�R�K���E���K�I�R�I�X�M�G���H�M�W�I�E�W�I�������M�W���X�L�I Preimplantation Genetic 
Diagnosis ("PGD"). 
 
�4�+�(�� �V�I�T�V�I�W�I�R�X�W�� �E�� �R�I�[�� �Q�I�X�L�S�H�S�P�S�K�]���� �G�S�Q�T�P�I�Q�I�R�X�E�V�]�� �X�S�� �T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���� �X�S��
�M�H�I�R�X�M�J�]���X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���K�I�R�I�X�M�G���H�M�W�I�E�W�I�W���S�V���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�E�P���E�P�X�I�V�E�X�M�S�R�W���M�R���I�Q�F�V�]�S�W���K�I�R�I�V�E�X�I�H��
�M�R���Z�M�X�V�S���M�R���G�S�Y�T�P�I�W���E�X���L�M�K�L���V�I�T�V�S�H�Y�G�X�M�Z�I���V�M�W�O����
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�4�+�(�� �G�S�Q�F�M�R�I�W�� �X�L�I�� �Y�W�I�� �S�J�� �Q�I�H�M�G�E�P�P�]��assisted procreation (PMA) �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�� �[�M�X�L�� �X�L�I�� �P�E�X�I�W�X�� �V�I�W�I�E�V�G�L�� �M�R��
�K�I�R�I�X�M�G�W����
�4�1�%���V�I�J�I�V�W���X�S���E�P�P���T�V�S�G�I�H�Y�V�I�W���M�R�Z�S�P�Z�M�R�K���X�L�I���T�V�S�G�I�W�W�M�R�K���S�J���Q�E�P�I���K�E�Q�I�X�I�W�����W�T�I�V�Q�E�X�S�^�S�E�
�����J�I�Q�E�P�I���K�E�Q�I�X�I�W��
���S�S�G�]�X�I�W�
���S�V���I�Q�F�V�]�S�W���E�M�Q�I�H���E�X���E�G�L�M�I�Z�M�R�K���E���T�V�I�K�R�E�R�G�]����
�4�1�%���G�E�R���Y�W�I���S�J���H�M�J�J�I�V�I�R�X���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���V�E�R�K�M�R�K���J�V�S�Q���X�L�I���P�I�W�W���M�R�Z�E�W�M�Z�I���0�I�Z�I�P���-���X�S���X�L�I���Q�S�V�I���G�S�Q�T�P�I�\���0�I�Z�I�P���-�-��
�E�R�H���-�-�-���T�V�S�G�I�H�Y�V�I�W���E�G�G�S�V�H�M�R�K���X�S���X�L�I���W�T�I�G�M�¼�G���G�E�W�I����
�*�S�V���(�1�(���&�1�(�� �T�V�I�M�Q�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R���H�M�E�K�R�S�W�M�W���0�I�Z�I�P���-�-�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���E�V�I�� �W�Y�K�K�I�W�X�I�H���� �M���I���� �-�:�*�� �I�Q�F�V�]�S���X�V�E�R�W�J�I�V�����M�R��
�[�L�M�G�L���J�I�V�X�M�P�M�^�E�X�M�S�R���X�E�O�I�W���T�P�E�G�I���S�Y�X�W�M�H�I���X�L�I���J�I�Q�E�P�I���F�S�H�]���E�R�H���X�L�I���V�I�W�Y�P�X�M�R�K���I�Q�F�V�]�S�W���E�V�I���X�V�E�R�W�J�I�V�V�I�H���M�R�X�S���X�L�I��
�Y�X�I�V�Y�W�
���E�R�H���-�'�7�-�����M�R���[�L�M�G�L���E���W�M�R�K�P�I���W�T�I�V�Q���M�W���M�R�N�I�G�X�I�H���H�M�V�I�G�X�P�]���M�R�X�S���X�L�I���S�S�G�]�X�I�
����
�'�S�Y�T�P�I�W���V�I�U�Y�I�W�X�M�R�K���E�G�G�I�W�W���X�S���T�V�I�M�Q�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R���H�M�E�K�R�S�W�M�W���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���[�M�P�P���F�I�K�M�R���X�L�I���4�1�%���T�V�S�G�I�H�Y�V�I�����[�L�M�G�L��
�[�M�P�P���E�P�P�S�[���V�I�G�S�Z�I�V�]���S�J���S�S�G�]�X�I�W���X�S���F�I���J�I�V�X�M�P�M�̂ �I�H���[�M�X�L���T�E�X�I�V�R�E�P���W�T�I�V�Q�����3�R�G�I���J�I�V�X�M�P�M�̂ �E�X�M�S�R���M�W���E�G�L�M�I�Z�I�H�����S�R�I���S�V���X�[�S��
�G�I�P�P�W�����F�P�E�W�X�S�Q�I�V�I�W�
���[�M�P�P���F�I���L�E�V�Z�I�W�X�I�H���J�V�S�Q���I�Q�F�V�]�S�W���E�X���X�L�I���I�E�V�P�M�I�W�X���W�X�E�K�I�W���S�J���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���������H�E�]�W���S�P�H�
�����8�L�I��
�(�2�%���I�\�X�V�E�G�X�I�H���J�V�S�Q���X�L�I�W�I���G�I�P�P�W���[�M�P�P���F�I���E�R�E�P�]�̂ �I�H���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���X�L�I���X�]�T�I���S�J���K�I�R�I�X�M�G���S�V���G�L�V�S�Q�S�W�S�Q�E�P���H�M�W�I�E�W�I��
�X�S���F�I���H�M�E�K�R�S�W�I�H�����3�R�P�]���I�Q�F�V�]�S�W���R�S�X���E�J�J�I�G�X�I�H���F�]���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���H�M�W�I�E�W�I���[�M�P�P���F�I���X�V�E�R�W�J�I�V�V�I�H���M�R�X�S���X�L�I���Y�X�I�V�Y�W����
�4�+�(�����R�S�[���W�Y�K�K�I�W�X�I�H���E�R�H���X�I�G�L�R�M�G�E�P�P�]���J�I�E�W�M�F�P�I���E�P�W�S���J�S�V���S�X�L�I�V���K�I�R�I�X�M�G���H�M�W�I�E�W�I�W���F�I�W�M�H�I�W���(�1�(���&�1�(�
���E�Z�S�M�H�W��
�X�L�I���R�I�I�H���J�S�V���X�L�I�V�E�T�I�Y�X�M�G���E�F�S�V�X�M�S�R����
�-�R���S�V�H�I�V���X�S���K�I�X���Q�S�V�I���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R�����V�I�K�E�V�H�M�R�K���X�L�I���G�I�R�X�I�V�W�����T�Y�F�P�M�G�����E�R�H���T�V�M�Z�E�X�I�
���X�L�E�X���T�I�V�J�S�V�Q���4�1�%���E�R�H���S�X�L�I�V��
�X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�����M�X���M�W���T�S�W�W�M�F�P�I���X�S���G�S�R�W�Y�P�X���X�L�I���[�I�F�W�M�X�I���S�J���X�L�I���-�W�X�M�X�Y�X�S���7�Y�T�I�V�M�S�V�I���H�M���7�E�R�M�X�š�����[�[�[���M�W�W���M�X���V�T�Q�E�
����

PRACTICAL ASPECTS AND PRESCRIPTION OF A GENETIC TESTS THROUGH THE NATIONAL 
HEALTH SYSTEM 

BMD is a rare disease as���H�I�¼�R�I�H���F�]���X�L�I���1�M�R�M�W�X�I�V�M�E�P���(�I�G�V�I�I���2�S�����������������������E�R�H���W�Y�F�W�I�U�Y�I�R�X���(�4�'�1���.�E�R������������
�������������+���9���2�S���������������������������������
�����8�L�I���H�I�W�M�K�R�E�X�M�S�R���S�J���6�E�V�I���(�M�W�I�E�W�I���I�R�X�E�M�P�W���T�E�X�M�I�R�X�W���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�M�I�W���X�S���W�I�Z�I�V�E�P��
�V�I�P�I�Z�E�R�X���L�I�E�P�X�L���F�I�R�I�¼�X�W�����F�S�X�L���H�Y�V�M�R�K���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�W�W���E�R�H���[�L�I�R���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���I�W�X�E�F�P�M�W�L�I�H�����8�L�I���P�E�X-
�X�I�V���M�W���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���V�I�P�I�Z�E�R�X���G�S�R�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�E�X���&�1�(���M�W���E���G�L�V�S�R�M�G���H�M�W�I�E�W�I���V�I�U�Y�M�V�M�R�K���Q�Y�P�X�M�T�P�I���L�I�E�P�X�L���M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W��
�X�S���Q�E�R�E�K�I���E�R�H���G�E�V�I���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���L�M�W���J�E�Q�M�P�]����
�8�L�I���I�\�I�Q�T�X�M�S�R��code R99���?�7�I�V�Z�M�G�I�W���V�I�U�Y�M�V�I�H���M�R���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�W�W���S�J���E���V�E�V�I���H�M�W�I�E�W�I�����I�\���E�V�X���������T�E�V�E�K�V�E�T�L��
�����S�J���1�M�R�M�W�X�I�V�M�E�P���(�I�G�V�I�I�������������������������2�S�����������A���W�L�S�Y�P�H���F�I���Y�W�I�H���J�S�V���E�P�P���T�V�I�W�G�V�M�T�X�M�S�R�W���H�I�Z�S�X�I�H���X�S���G�S�R�¼�V�Q���S�V���V�Y�P�I��
�S�Y�X���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���E�R�H���X�S���E�G�G�I�W�W���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K���E�R�H���X�L�I���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���M�R���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�V�S�G�I�W�W����
�8�L�I���W�E�Q�I���6�������G�S�H�I���W�L�S�Y�P�H���F�I���Y�W�I�H���J�S�V���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���S�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W�����[�S�Q�I�R���E�V�I���T�S�W�W�M�F�P�I��
�G�E�V�V�M�I�V�W�
����The R99 code �G�E�R���S�R�P�]���F�I���Y�W�I�H���F�]���E���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X���H�S�G�X�S�V���M�R���X�L�I���T�Y�F�P�M�G���W�I�X�X�M�R�K�����3�R�G�I���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���L�E�W��
�F�I�I�R���I�W�X�E�F�P�M�W�L�I�H�����X�L�I���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X���R�I�I�H�W���X�S���F�I���G�I�V�X�M�¼�I�H���E�W���E���V�E�V�I���T�E�X�M�I�R�X�����8�S���E�G�L�M�I�Z�I���X�L�M�W�����X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�L�S�Y�P�H��
�I�R�V�S�P�P���M�R�X�S���X�L�I���2�E�X�M�S�R�E�P���6�E�V�I���(�M�W�I�E�W�I���6�I�K�M�W�X�V�]�����X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���[�M�P�P���F�I���E�W�W�S�G�M�E�X�I�H���X�S���E���W�T�I�G�M�¼�G���3�6�4�,�%���G�S�H�I���E�R�H����
the patient will access for free to all health care services ���V�I�P�E�X�I�H���X�S���L�M�W���G�S�R�H�M�X�M�S�R���E�R�H���X�S���X�L�I���W�I�V�Z�M�G�I�W���T�V�S�Z�M-
�H�I�H���F�]���X�L�I���)�Y�V�S�T�I�E�R���6�I�J�I�V�I�R�G�I���2�I�X�[�S�V�O�W�����)�6�2�W�����L�X�X�T�W���������I�V�R���I�Y�V�S���R�Q�H���I�Y�
�����-�X���M�W���X�L�I�V�I�J�S�V�I���I�W�W�I�R�X�M�E�P���X�L�E�X���X�L�I��
�T�E�X�M�I�R�X���F�I���G�I�V�X�M�¼�I�H���E�X���X�L�I���X�M�Q�I���S�J���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�R���X�L�I���6�I�K�M�S�R�E�P���6�I�K�M�W�X�V�M�I�W�����[�L�M�G�L���X�L�I�R���V�I�J�I�V���X�S���X�L�I���2�E�X�M�S�R�E�P���6�I�K�M-
�W�X�V�]���Q�E�R�E�K�I�H���F�]���X�L�I���-�W�X�M�X�Y�X�S���7�Y�T�I�V�M�S�V�I���H�M���7�E�R�M�X�š�����-�-�7�
�����7�Y�M�X�E�F�P�I���G�I�R�X�I�V�W���E�R�H���T�L�]�W�M�G�M�E�R�W���L�E�Z�I���F�I�I�R���M�H�I�R�X�M�¼�I�H���M�R��
�E�P�P���-�X�E�P�M�E�R���6�I�K�M�S�R�W���J�S�V���G�I�V�X�M�¼�G�E�X�M�S�R�����8�L�I���T�E�X�M�I�R�X�W���Q�Y�W�X���V�I�U�Y�I�W�X���X�L�I�M�V���G�I�V�X�M�¼�G�E�X�M�S�R���X�S���X�L�I���H�I�W�M�K�R�E�X�I�H���T�L�]�W�M�G�M�E�R��
�E�R�H���S�F�X�E�M�R���X�L�I�M�V���G�S�H�I���E�R�H���X�L�I�M�V���G�I�V�X�M�¼�G�E�X�I�����[�L�M�G�L���Q�Y�W�X���X�L�I�R���F�I���Y�W�I�H���J�S�V���E�R�]���J�Y�X�Y�V�I���L�I�E�P�X�L���R�I�I�H�W����
�,�I�E�P�X�L�� �T�V�I�W�G�V�M�T�X�M�S�R�W�� ���S�R�� �E�R�� �7�7�2�� �T�V�I�W�G�V�M�T�X�M�S�R�
�� �X�S�� �E�G�G�I�W�W�� �K�I�R�I�X�M�G�� �G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K�� �G�E�R�� �F�I�� �H�S�R�I�� �F�]�� �X�L�I�� �K�I�R�I�V�E�P��
�T�V�E�G�X�M�X�M�S�R�I�V���S�V���F�]���E���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�����W�Y�G�L���E�W���R�I�Y�V�S�P�S�K�M�W�X���S�V���T�I�H�M�E�X�V�M�G�M�E�R�
�����[�L�M�P�I���V�I�U�Y�I�W�X�W�����E�K�E�M�R���S�R���E�R���7�7�2���T�V�I�W�G�V�M�T-
�X�M�S�R�
���J�S�V���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���G�E�R���S�R�P�]���F�I���Q�E�H�I���F�]���X�L�I���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�����E�R�]���W�T�I�G�M�E�P�M�W�E�X�M�S�R�
����
�-�R���S�V�H�I�V���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���X�S���F�I���I�P�M�K�M�F�P�I���J�S�V���E���J�V�I�I���W�I�V�Z�M�G�I���X�L�I���I�\�I�Q�T�X�M�S�R���G�S�H�I���W�L�S�Y�P�H���F�I���Y�W�I�H���M�R���E�R�]���T�V�I�W�G�V�M�T�X�M�S�R����
�8�L�I���6���������I�\�I�Q�T�X�M�S�R���G�S�H�I���G�E�R���E�P�W�S���F�I���Y�W�I�H���J�S�V���G�E�V�V�M�I�V���X�I�W�X�M�R�K���S�V���J�S�V���E�R�]���T�V�I�R�E�X�E�P���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G�W��
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Psychological aspects in genetic and family 
counseling
Psychological aspects in genetic counseling  
�-�J���E���[�S�Q�E�R���M�W���E���&�1�(���G�E�V�V�M�I�V���E�R�H���X�L�I���G�S�Y�T�P�I���T�P�E�R�W���E�R�S�X�L�I�V���T�V�I�K�R�E�R�G�]���W�L�E�V�M�R�K���X�L�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W��
�X�L�E�X���Q�E�]���E�V�M�W�I���H�Y�V�M�R�K���X�L�M�W���T�L�E�W�I���G�S�Y�P�H���F�I���S�J���K�V�I�E�X���L�I�P�T�����8�L�I���G�S�Y�T�P�I���G�E�R���X�E�O�I���E�H�Z�E�R�X�E�K�I���S�J���T�V�I-
�G�S�R�G�I�T�X�M�S�R���G�S�Y�R�W�I�P�M�R�K���[�M�X�L���X�L�I���L�I�P�T���S�J���E���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�W�X��

Psychological support during genetic counseling 
�8�L�I���T�I�V�M�S�H���S�J���K�I�R�I�X�M�G���X�I�W�X�M�R�K���M�W���E���[�E�M�X�M�R�K���X�M�Q�I���M�R���[�L�M�G�L���X�L�I���L�S�T�I���S�J���V�I�G�I�M�Z�M�R�K���K�S�S�H���R�I�[�W���E�P�X�I�V-
�R�E�X�I�W���[�M�X�L���X�L�I���J�I�E�V���S�J���F�I�M�R�K���E���G�E�V�V�M�I�V�����3�J�X�I�R���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���J�E�G�M�R�K���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�X�M�G���T�E�X�L�[�E�]�����Q�E�]��
�Q�E�R�M�J�I�W�X�� �Y�R�Y�W�Y�E�P�� �I�Q�S�X�M�S�R�E�P�� �V�I�E�G�X�M�S�R�W�� �G�S�Q�T�E�V�I�H�� �X�S�� �L�I�V�� �Y�W�Y�E�P�� �J�Y�R�G�X�M�S�R�M�R�K���� �K�I�R�I�V�E�X�M�R�K�� �I�\�T�I�V�M-
�I�R�G�I�W���S�J���E�R�\�M�I�X�]���E�R�H���M�R�E�H�I�U�Y�E�G�]���M�R���Q�E�R�E�K�M�R�K���X�L�I���[�E�M�X�M�R�K���X�M�Q�I�����-�R���S�V�H�I�V���X�S���Q�E�R�E�K�I���X�L�I���I�Q�S�X�M�S�R-
�E�P���W�X�E�X�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H�����M�X���Q�E�]���F�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���E�R�H���S�J���K�V�I�E�X���L�I�P�T���X�S���L�E�Z�I���X�L�I���W�Y�T�T�S�V�X���S�J���E���T�V�S�J�I�W�W�M�S�R�E�P��
�T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�W�X���[�M�X�L���[�L�S�Q���X�S���W�L�E�V�I���X�L�S�Y�K�L�X�W���E�R�H���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W�����M�H�I�R�X�M�J�]���W�X�V�E�X�I�K�M�I�W���X�S���Q�E�R�E�K�I���X�L�M�W��
�X�M�Q�I���S�J���W�Y�W�T�I�R�W�M�S�R�����E�R�H���V�I�G�S�K�R�M�^�I���X�L�I���Q�I�E�R�M�R�K���E�R�H���Z�E�P�Y�I���S�J���X�L�I���I�Q�S�X�M�S�R�W���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H����

Main experiences of carrier women and psychological support 
�;�L�I�R���X�L�I���Q�S�X�L�I�V���H�M�W�G�S�Z�I�V�W���X�L�E�X���W�L�I���M�W���E���G�E�V�V�M�I�V���S�J���X�L�I���G�S�R�H�M�X�M�S�R�����W�L�I���Q�E�]���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I���H�M�W�S�V�M�I�R-
�X�E�X�M�S�R�����J�I�I�P�M�R�K�W���S�J���K�Y�M�P�X�����L�I�P�T�P�I�W�W�R�I�W�W�����E�R�K�I�V�����E�R�H���G�S�R�J�V�S�R�X�E�X�M�S�R�����8�S�K�I�X�L�I�V���[�M�X�L���L�I�V���T�E�V�X�R�I�V�����W�L�I��
�J�E�G�I�W���H�M�W�M�P�P�Y�W�M�S�R�Q�I�R�X���[�M�X�L���V�I�W�T�I�G�X���X�S���L�I�V���P�M�J�I���T�P�E�R����
�-�X���M�W���H�M�¾�G�Y�P�X���X�S���H�I�¼�R�I���[�L�E�X���M�W���X�L�I���Q�S�W�X���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���[�E�]���X�S���H�I�E�P���[�M�X�L���X�L�I���W�M�X�Y�E�X�M�S�R�����M�X���M�W���G�I�V�X�E�M�R�P�]��
�M�Q�T�S�V�X�E�R�X�� �X�S�� �T�E�]�� �T�V�S�T�I�V�� �E�X�X�I�R�X�M�S�R�� �X�S�� �T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P�� �Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R�W���X�L�E�X�� �Q�E�]�� �H�M�W�X�Y�V�F�� �T�I�V�W�S�R�E�P��
�E�R�H���J�E�Q�M�P�]���F�E�P�E�R�G�I����

Mood alterations: 
inability to cope, 
sense of injustice 
and helplessness 

over what happened, 
feelings of guilt

Anxiety, insomnia, 
tachycardia, excessive 
worry over their child's 

future and their own 
health

�(�M�¾�G�Y�P�X�]��
�G�S�R�G�I�R�X�V�E�X�M�R�K����

�V�I�T�I�X�M�X�M�Z�I���X�L�S�Y�K�L�X�W����
�M�V�V�M�X�E�F�M�P�M�X�]�����[�M�X�L�H�V�E�[�E�P

�%�X���X�L�M�W���H�I�P�M�G�E�X�I���W�X�E�K�I�����M�X���M�W���E�H�Z�M�W�E�F�P�I���X�S���X�E�O�I���E�H�Z�E�R�X�E�K�I���S�J���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���W�Y�T�T�S�V�X�����M�R���S�V�H�I�V���X�S���E�W-
�W�I�W�W���X�L�I���T�S�W�W�M�F�P�I���M�R�M�X�M�E�X�M�S�R���S�J���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�����G�S�Y�T�P�I���S�V���J�E�Q�M�P�]���X�L�I�V�E�T�]�����[�L�M�G�L���[�M�P�P���E�P�P�S�[���X�S���T�V�S�G�I�W�W��
�X�L�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W���E�R�H���M�H�I�R�X�M�J�]���X�L�I���V�I�W�S�Y�V�G�I�W���R�I�I�H�I�H���X�S���G�S�T�I���[�M�X�L���X�L�I���I�Q�S�X�M�S�R�E�P���F�Y�V�H�I�R���S�J���X�L�I��
�H�M�E�K�R�S�W�M�W���E�R�H���X�L�I���R�I�I�H�I�H���J�E�Q�M�P�]���V�I�S�V�K�E�R�M�^�E�X�M�S�R����
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�8�L�I���Q�E�M�R���K�S�E�P���S�J���E���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���M�W���X�S���T�V�I�W�I�V�Z�I���W�X�V�I�R�K�X�L���E�R�H���Q�S�X�S�V���J�Y�R�G�X�M�S�R����

WHICH ASSESSMENTS AND WHY 

�%�� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�� �W�L�S�Y�P�H�� �L�E�Z�I�� �V�I�K�Y�P�E�V�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�W�� �[�M�X�L���E�� �W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�� �[�L�S�� �O�R�S�[�W�� �X�L�I�� �R�E�X�Y�V�E�P�� �L�M�W�X�S�V�]��
�S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���E�R�H���L�E�W���X�L�I���I�\�T�I�V�X�M�W�I���X�S���J�S�P�P�S�[���M�X�W���T�V�S�K�V�I�W�W�����8�L�I���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X���Q�Y�W�X���X�L�I�V�I�J�S�V�I���F�I���E�F�P�I���X�S���M�Q-
�T�P�I�Q�I�R�X�� �T�V�I�Z�I�R�X�M�Z�I�� �X�L�I�V�E�T�M�I�W�� �E�R�H�� �I�E�V�P�]�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�� �S�R�� �X�L�I���Z�E�V�M�S�Y�W�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�� �E�W�W�S�G�M�E�X�I�H�� �[�M�X�L�� �X�L�M�W��
�H�M�W�I�E�W�I����
�8�L�I�� �&�1�(�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �W�M�K�R�W�� �E�R�H�� �W�]�Q�T�X�S�Q�W�� �E�V�I�� �L�M�K�L�P�]�� �Z�E�V�M�E�F�P�I�� �M�R�� �X�I�V�Q�� �S�J�� �E�K�I�� �S�J�� �S�R�W�I�X�� �E�R�H�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���� �E�R�H��
�X�L�I�V�I�J�S�V�I���G�P�M�R�M�G�E�P���J�S�P�P�S�[���Y�T�W���Q�E�]���E�P�W�S���L�E�Z�I���E���H�M�J�J�I�V�I�R�X���X�M�Q�M�R�K���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���E�K�I���E�R�H���G�P�M�R�M�G�E�P��
�Q�E�R�M�J�I�W�X�E�X�M�S�R�W�����-�R���X�L�I���I�E�V�P�]���W�X�E�K�I�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����¼�V�W�X���E�R�H���W�I�G�S�R�H���H�I�G�E�H�I�W�����F�S�]�W���S�J�X�I�R���T�V�I�W�I�R�X���[�M�X�L���E�R��
�M�W�S�P�E�X�I�H�� �M�R�G�V�I�E�W�I�� �M�R�� �'�/�� �S�V�� �I�\�I�V�G�M�W�I�� �M�R�X�S�P�I�V�E�R�G�I�� ���S�R�W�I�X�� �S�J�� �T�E�M�R�� �H�Y�V�M�R�K�� �T�L�]�W�M�G�E�P�� �E�G�X�M�Z�M�X�]�
���� �%�R�R�Y�E�P�� �G�P�M�R�M�G�E�P��
�G�L�I�G�O�Y�T�W���J�S�V���Q�S�X�S�V���E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���E�V�I���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���E�X���X�L�M�W���W�X�E�K�I�����;�L�I�R���X�L�I���¼�V�W�X���W�M�K�R�W���S�J���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W��
�S�V���M�R�M�X�M�E�P���N�S�M�R�X���V�I�X�V�E�G�X�M�S�R�W���[�M�P�P���E�T�T�I�E�V�����X�]�T�M�G�E�P���M�W���X�L�I���X�I�R�H�I�R�G�]���X�S���[�E�P�O���S�R���X�L�I���X�S�I�W�����E�R���I�\�T�V�I�W�W�M�S�R���S�J���M�R�M�X�M�E�P��
�%�G�L�M�P�P�I�W���X�I�R�H�S�R���W�X�V�E�M�R�
���M�X���[�M�P�P���F�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�L�E�X���G�P�M�R�M�G�E�P���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���F�I���W�I�Q�M�E�R�R�Y�E�P����

�2�)�9�6�3�1�9�7�'�9�0�%�6��MANAGEMENT
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Muscle strength �� �G�E�R�� �F�I�� �Q�I�E-
�W�Y�V�I�H�� �I�M�X�L�I�V�� �Q�E�R�Y�E�P�P�]�� ���Y�X�M�P�M�^�M�R�K��
�X�L�I�� �G�S�R�Z�I�R�X�M�S�R�E�P�� �1�6�'�� �W�G�E�P�I�� �S�J��
�Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R�K�X�L�����[�L�M�G�L���M�W���F�E�W�I�H��
�S�R���X�L�I���I�\�I�G�Y�X�M�S�R���S�J���Q�S�Z�I�Q�I�R�X�W��
�F�]�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X�� �E�K�E�M�R�W�X�� �X�L�I�� �V�I-
�W�M�W�X�E�R�G�I�� �I�\�I�V�X�I�H�� �F�]�� �X�L�I�� �S�T�I�V�E-
�X�S�V�
�� �S�V�� �X�L�V�S�Y�K�L�� �I�U�Y�M�T�Q�I�R�X�� ���H�]-
�R�E�Q�S�Q�I�X�I�V�W���� �¼�\�I�H�� �S�V�� �Q�S�F�M�P�I�
��
�X�L�E�X�� �E�P�P�S�[�� �Q�S�V�I�� �W�I�R�W�M�X�M�Z�I�� �E�R�H��
�U�Y�E�R�X�M�X�E�X�M�Z�I�� �Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�� �S�J��
the strength of different mus -
�G�P�I���K�V�S�Y�T�W�����&�E�W�I�H���S�R���X�L�I���I�R�X�M�X�]��
of the muscle weakness found 
�E�R�H�� �E�G�G�S�V�H�M�R�K�� �X�S�� �X�L�I�� �Z�I�P�S�G�M�X�]��
�S�J�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���� �X�L�I�� �V�I�L�E�F�M�P�M�X�E-
tion project will aim to the ac -
�X�M�Z�I���� �E�G�X�M�Z�I�� �E�W�W�M�W�X�I�H�� �S�V�� �T�E�W�W�M�Z�I��
�Q�S�F�M�P�M�^�E�X�M�S�R�� �S�J�� �Z�E�V�M�S�Y�W�� �Q�Y�W�G�P�I��
�K�V�S�Y�T�W��

Joint movements: When as-
sessing a BMD patient, it is 
important to monitor the oc -
currence or progression of joint 
stiffness or muscle-tendon 
�G�S�R�X�V�E�G�X�Y�V�I�W���� �;�L�I�R�� �N�S�M�R�X�� �G�S�R-
tracture or rigidity are encoun-
�X�I�V�I�H�����M�X���[�M�P�P���F�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�S���W�I�X��
�Y�T�� �V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�Z�I�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W��
�W�Y�G�L���E�W���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K���I�\�I�V�G�M�W�I�W���S�V��
the use of positioning orthoses 
�X�S�� �G�S�Y�R�X�I�V�E�G�X�� �I�\�X�V�I�Q�M�X�]�� �H�I�J�S�V-
�Q�M�X�M�I�W����

Timed motor functions: The 
�Y�W�I�� �S�J�� �X�M�Q�I�H�� �X�I�W�X�W�� ���X�I�W�X�M�R�K�� �X�L�I��
�X�M�Q�I�� �X�S�� �K�I�X�� �Y�T�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� �½�S�S�V����
�X�S�� �[�E�P�O���� �X�S�� �G�P�M�Q�F�� �E�R�H�� �K�S�� �H�S�[�R��
�W�I�Z�I�V�E�P�� �W�X�E�M�V�W�
�� �M�W�� �Z�I�V�]�� �Y�W�I�J�Y�P����
�8�L�I�W�I�� �T�V�S�Z�M�H�I�� �M�Q�T�S�V�X�E�R�X�� �M�R�J�S�V-
mation on how the pathology is 
progressing in the patient and 
how he or she is responding to 
�X�V�I�E�X�Q�I�R�X�W������

�8�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���X�I�W�X�W���X�S���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���W�L�S�Y�P�H���F�I���E�M�Q�I�H���E�X���I�Z�E�P�Y�E�X�M�R�K����

Motor function rating scales: Motor function rating 
�W�G�E�P�I�W�� �E�P�P�S�[�� �W�G�S�V�M�R�K�� �M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�� �T�E�X�M�I�R�X�� �E�F�M�P�M�X�M�I�W�� ���I���K������
�N�Y�Q�T�M�R�K�����W�X�E�R�H�M�R�K���S�R���S�R�I���P�I�K�����K�I�X�X�M�R�K���Y�T���J�V�S�Q���X�L�I���½�S�S�V����
�I�X�G���
���8�L�I�W�I���E�F�M�P�M�X�M�I�W���V�I�U�Y�M�V�I���X�L�I���Y�W�I���S�J���H�M�J�J�I�V�I�R�X���Q�Y�W�G�P�I�W��
���E�W�� �S�T�T�S�W�I�H�� �X�S�� �X�L�I�� �1�6�'�� �S�V�� �H�]�R�E�Q�S�Q�I�X�I�V�� �[�L�M�G�L��
�Q�I�E�W�Y�V�I�W�� �X�L�I�� �W�X�V�I�R�K�X�L�� �S�J�� �E�� �W�M�R�K�P�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �E�X�� �E�� �X�M�Q�I�
����
There are many clinical scales, and some of them are 
�Y�W� I�H� � �E�R�H� � �Z�E�P�M�H�E�X� I�H� � �M�R�X� I�V�R�E�X�M�S�R�E�P�P� ]� �� � �8�L� I� ]� � �E�V� I� � � � �W�M�Q�T�P� I� � �X�S� �� �
�F�I���H�I�P�M�Z�I�V�I�H���F�Y�X���M�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�L�E�X���X�L�I���T�L�]�W�M�S�X�L�I�V�E�T�M�W�X��
�[�S�Y�P�H�� �F�I�� �M�R�W�X�V�Y�G�X�I�H�� �S�R�� �L�S�[�� �X�S�� �T�I�V�J�S�V�Q�� �X�L�I�� �X�I�W�X�W���� �8�L�I��
�Y�W�I�� �S�J�� �X�L�I�W�I�� �W�G�E�P�I�W�� �Q�E�O�I�W�� �M�X�� �T�S�W�W�M�F�P�I�� �X�S�� �Q�S�R�M�X�S�V�� �X�L�I��
�T�E�X�M�I�R�X���W���G�P�M�R�M�G�E�P���G�L�E�R�K�I�W���S�Z�I�V���X�M�Q�I�����E�R�H���X�S���Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H��
�X�L�I�� �I�J�J�I�G�X�� �S�J�� �E�� �V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�S�R�� �X�V�I�E�X�Q�I�R�X���� �E�� �H�V�Y�K�� �S�V�� �X�L�I��
�T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I����
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Muscle magnetic resonance imaging: 
imaging  is a  radiological method that, 
�[�M�X�L�S�Y�X���I�\�T�S�W�Y�V�I���X�S���<���V�E�]�W�����E�P�P�S�[�W���X�S���W�X�Y�H�]���X�L�I��
�Q�Y�W�G�P�I�� �L�I�E�P�X�L���� �2�I�[�� �V�E�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W��
�E�P�P�S�[�� �M�R�� �E�� �W�M�R�K�P�I�� �W�I�X�X�M�R�K���� �F�S�X�L�� �U�Y�E�P�M�X�E�X�M�Z�I�� �E�R�H��
�U�Y�E�R�X�M�X�E�X�M�Z�I�� �Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�W�� �S�J�� �X�L�I�� �I�R�X�M�V�I��
�W�O�I�P�I�X�E�P�� �Q�Y�W�G�Y�P�E�X�Y�V�I���� �8�L�M�W�� �I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R�� �G�E�R��
�F�I�� �T�I�V�J�S�V�Q�I�H�� �[�M�X�L�S�Y�X�� �W�I�H�E�X�M�S�R�� �E�R�H�� �G�E�R�� �E�P�W�S��
�F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���M�R���T�I�H�M�E�X�V�M�G���E�K�I���J�V�S�Q���X�L�I���E�K�I���S�J��
���������� �]�I�E�V�W���� �8�L�M�W�� �I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���� �M�R�X�I�K�V�E�X�I�H�� �[�M�X�L��
�G�P�M�R�M�G�E�P���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�����T�V�S�Z�M�H�I�W���E���P�S�X���S�J���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R��
�E�R�H���G�E�R���H�I�X�I�G�X���I�Z�I�R���W�Q�E�P�P���G�L�E�R�K�I�W���M�R���Q�Y�W�G�P�I��
�X�M�W�W�Y�I��

Questionnaires on quality of life and personal autonomies in daily life : 
�8�L�I�W�I���U�Y�I�W�X�M�S�R�R�E�M�V�I�W���I�\�T�P�S�V�I���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W���M�R���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���S�J���H�E�M�P�]���P�M�Z�M�R�K���E�R�H���E�P�P�S�[���X�L�I��
�E�X�X�I�R�H�M�R�K���T�L�]�W�M�G�M�E�R�W���X�S���W�Y�K�K�I�W�X���E�M�H�W���X�S���M�Q�T�V�S�Z�I���E�Y�X�S�R�S�Q�]����

PH A R M AC O L O G I C A L T R E AT M E N T S F O R S K E L E TA L M U S C L E S

�8�S�� �H�E�X�I�� �R�S�� �T�L�E�V�Q�E�G�S�P�S�K�M�G�E�P�� �X�V�I�E�X�Q�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �T�V�S�Z�I�R�� �G�P�M�R�M�G�E�P���I�J�J�M�G�E�G�]�� �E�R�H�� �G�S�H�M�J�M�I�H�� �K�Y�M�H�I-
�P�M�R�I�W���E�V�I���E�Z�E�M�P�E�F�P�I���J�S�V���&�1�(����
�-�R�� �(�1�(���� �X�L�I�� �X�L�I�V�E�T�I�Y�X�M�G�� �I�J�J�I�G�X�� �S�J�� �K�P�Y�G�S�G�S�V�X�M�G�S�M�H�W�� �S�V�� ���W�X�I�V�S�M�H�W���� ���+�'�
�� �M�W�� �V�I�G�S�K�R�M�^�I�H���� �8�L�I��
�G�L�V�S�R�M�G�� �+�'�� �Y�W�I�� �L�E�W�� �F�I�I�R�� �W�L�S�[�R�� �X�S�� �M�R�G�V�I�E�W�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �W�X�V�I�R�K�X�L���� �H�I�P�E�]�� �P�S�W�W�� �S�J�� �E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R����
�V�I�H�Y�G�I���X�L�I���V�M�W�O���S�J���W�G�S�P�M�S�W�M�W�����E�R�H���T�V�I�W�I�V�Z�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���J�Y�R�G�X�M�S�R����
�+�'���W�P�S�[���Q�Y�W�G�P�I���H�I�K�I�R�I�V�E�X�M�S�R���X�L�V�S�Y�K�L���E���H�M�V�I�G�X���E�R�X�M���M�R�J�P�E�Q�Q�E�X�S�V�]���I�J�J�I�G�X���S�R���Q�Y�W�G�P�I���E�R�H���F�]��
�Q�M�X�M�K�E�X�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I���H�E�Q�E�K�M�R�K���I�Z�I�R�X�W���X�L�E�X���E�V�I���X�V�M�K�K�I�V�I�H���F�]���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���H�I�J�I�G�X���E�R�H���M�R�J�P�E�Q�Q�E-
�X�M�S�R����
�-�R�� �&�1�(���� �R�S�� �G�S�R�X�V�S�P�P�I�H�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �X�V�M�E�P�W�� �L�E�Z�I�� �I�Z�I�V�� �F�I�I�R�� �G�S�R�H�Y�G�X�I�H�� �X�S�� �H�I�Q�S�R�W�X�V�E�X�I�� �E�� �T�S�W�W�M�F�P�I��
�T�S�W�M�X�M�Z�I���I�J�J�I�G�X���S�J���+�'�����8�L�I�W�I���W�X�Y�H�M�I�W���E�V�I���L�E�Q�T�I�V�I�H���F�]���X�L�I���K�V�I�E�X���G�P�M�R�M�G�E�P�����E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���T�E-
�X�M�I�R�X�W���E�R�H���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���W�I�Z�I�V�I���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W�
���E�R�H���F�M�S�G�L�I�Q�M�G�E�P���Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]���M�R���&�1�(�����H�M�J-
�J�I�V�I�R�X�� �Q�Y�X�E�X�M�S�R�W�� �[�M�X�L�� �H�M�J�J�I�V�I�R�X�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �P�I�Z�I�P�W�� �M�R�� �X�L�I�� �Q�Y�W�G�P�I�
���� �[�L�M�G�L�� �H�S�I�W�� �R�S�X�� �E�P�P�S�[�� �E�R��
�I�E�W�]���M�H�I�R�X�M�J�M�G�E�X�M�S�R���S�J���E���L�S�Q�S�K�I�R�I�S�Y�W���K�V�S�Y�T���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W����
�,�S�[�I�Z�I�V�����W�M�R�G�I���X�L�I���F�M�S�P�S�K�M�G�E�P���Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�W���Y�R�H�I�V�P�]�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I���H�I�K�I�R�I�V�E�X�M�S�R���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W��
�E�V�I�� �W�M�Q�M�P�E�V���� �E�P�F�I�M�X���Q�M�P�H�I�V���� �X�L�E�R���X�L�S�W�I�� �S�F�W�I�V�Z�I�H���M�R���(�1�(���� �M�X���M�W���T�S�W�W�M�F�P�I�� �X�L�E�X���+�'�� �Q�M�K�L�X���L�E�Z�I�� �E��
�T�V�S�X�I�G�X�M�Z�I���V�S�P�I���M�R���&�1�(���E�W���[�I�P�P�����-�R�H�I�I�H�����X�L�I�V�I���E�V�I���W�I�Z�I�V�E�P���V�I�T�S�V�X�W���M�R���X�L�I���W�G�M�I�R�X�M�J�M�G���P�M�X�I�V�E�X�Y�V�I��
�V�I�K�E�V�H�M�R�K���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���X�V�I�E�X�I�H���W�Y�G�G�I�W�W�J�Y�P�P�]���[�M�X�L���+�'����
�-�X���M�W���X�L�I�V�I�J�S�V�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�S���G�S�R�W�M�H�I�V���+�'���E�W���E���X�L�I�V�E�T�I�Y�X�M�G���S�T�X�M�S�R���I�Z�I�R���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����G�E�V�I-
�J�Y�P�P�]���G�S�R�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�I���E�K�I���S�J���S�R�W�I�X���S�J���W�]�Q�T�X�S�Q�W�����E�R�H���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I����
�8�L�I�� �V�I�J�I�V�V�M�R�K�� �R�I�Y�V�S�P�S�K�M�W�X���G�L�M�P�H�V�I�R�� �R�I�Y�V�S�T�W�]�G�L�M�E�X�V�M�W�X�� �W�L�S�Y�P�H���V�I�W�I�V�Z�I�� �X�L�M�W�� �X�L�I�V�E�T�]�� �S�R�P�]�� �J�S�V��
�T�E�X�M�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I�� �E�R�H�� �W�I�Z�I�V�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �[�I�E�O�R�I�W�W���� �8�L�I�� �W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�� �W�L�S�Y�P�H�� �X�L�I�V�I�J�S�V�I��
�G�S�R�W�M�H�I�V���X�L�I���+�'���S�T�X�M�S�R���E�W�����M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�M�^�I�H���X�L�I�V�E�T�]�������-�J�����E���+�'���X�L�I�V�E�T�]���L�E�W���F�I�I�R���H�I�G�M�H�I�H�����M�X���M�W��
�R�I�G�I�W�W�E�V�]���X�S���G�E�V�I�J�Y�P�P�]���Q�S�R�M�X�S�V���X�L�I���T�S�W�M�X�M�Z�I���I�J�J�I�G�X�W���E�R�H���X�L�I���T�S�W�W�M�F�P�I���W�M�H�I���I�J�J�I�G�X�W���S�Z�I�V���X�M�Q�I����
�-�R�� �X�L�I�� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�� �H�M�E�K�R�S�W�I�H�� �M�R�� �H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�E�P�� �E�K�I�� �E�R�H�� �S�R�� �G�L�V�S�R�M�G�� �+�'�� �X�L�I�V�E�T�]���� �M�X�� �M�W�� �M�Q-
�T�S�V�X�E�R�X���X�S���G�S�R�X�V�S�P���T�Y�F�I�V�X�E�P���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���M�R���S�V�H�I�V���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���E�R�]���L�S�V�Q�S�R�I���H�I�J�M�G�M�I�R�G�M�I�W���E�R�H��
�T�V�S�Z�M�H�I���V�I�T�P�E�G�I�Q�I�R�X���X�L�I�V�E�T�]���M�J���R�I�G�I�W�W�E�V�]����

�-�R���X�L�I�W�I���T�E�X�M�I�R�X�W�����E���G�S�R�H�M�X�M�S�R���G�E�P�P�I�H���L�]�T�S�K�S�R�E�H�M�W�Q���X�L�E�X���M�R�Z�S�P�Z�I�W���E���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���X�L�I���T�V�S�H�Y�G-
�X�M�S�R���S�J���L�S�V�Q�S�R�I�W���M�R�Z�S�P�Z�I�H���R�S�X���S�R�P�]���M�R���W�I�\�Y�E�P���Q�E�X�Y�V�E�X�M�S�R�����F�Y�X���E�P�W�S���M�R���W�X�E�X�Y�V�E�P���K�V�S�[�X�L���W�L�S�Y�P�H��
�F�I���G�S�R�W�M�H�I�V�I�H�������+�'�����Q�E�]���E�P�W�S���F�I���V�I�W�T�S�R�W�M�F�P�I���S�J���Z�E�V�M�S�Y�W���Q�I�X�E�F�S�P�M�G���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����+�'���M�R�X�E�O�I��
�G�E�R���V�I�H�Y�G�I���W�I�V�Y�Q�����F�P�S�S�H�
���X�I�W�X�S�W�X�I�V�S�R�I���P�I�Z�I�P�W�����X�L�Y�W���G�S�R�X�V�M�F�Y�X�M�R�K���X�S���F�S�X�L���K�V�S�[�X�L���V�I�X�E�V�H�E�X�M�S�R��
�E�R�H���F�S�R�I���J�V�E�K�M�P�M�X�]����



Treatment with testosterone, which is one of the reduced hormones in hypogonadism, can 
�V�I�W�Y�P�X���M�R���G�P�M�R�M�G�E�P���F�I�R�I�J�M�X�W���S�R���X�L�I���Q�Y�W�G�Y�P�S�W�O�I�P�I�X�E�P���W�]�W�X�I�Q�����[�M�X�L���M�R�G�V�I�E�W�I�H���Q�Y�W�G�P�I���Q�E�W�W���E�R�H��
�W�X�V�I�R�K�X�L���E�R�H���T�S�W�M�X�M�Z�I���I�J�J�I�G�X�W���S�R���F�S�R�I���L�I�E�P�X�L�����8�L�M�W���L�S�V�Q�S�R�I���G�E�R���F�I���X�E�O�I�R���X�L�V�S�Y�K�L���M�R�N�I�G�X�M�S�R�W��
�S�V���T�E�X�G�L�I�W�����E�R�H���X�L�I���H�S�W�E�K�I���M�W���G�E�P�G�Y�P�E�X�I�H���X�E�O�M�R�K���M�R�X�S���E�G�G�S�Y�R�X���X�L�I���M�R�M�X�M�E�P���W�I�V�Y�Q���P�I�Z�I�P�W���S�J���X�L�I��
�T�E�X�M�I�R�X����
�%�Q�S�R�K�� �X�L�I�� �Z�E�V�M�S�Y�W�� �I�J�J�I�G�X�W���� �T�S�W�M�X�M�Z�I�� �E�R�H�� �R�I�K�E�X�M�Z�I���� �M�R�H�Y�G�I�H�� �F�]�� �+�'���� �X�L�I�V�I�� �M�W�� �E�� �W�I�V�M�S�Y�W�� �G�S�Q-
�T�P�M�G�E�X�M�S�R�� �V�I�P�E�X�I�H�� �X�S�� �E�R�� �E�F�V�Y�T�X�� �H�M�W�G�S�R�X�M�R�Y�E�X�M�S�R�� �S�J�� �+�'�� �M�R�X�E�O�I���� �X�L�I�� �W�S���G�E�P�P�I�H�� ���E�H�V�I�R�E�P�� �G�V�M�W�M�W������
�4�L�]�W�M�S�P�S�K�M�G�E�P�P�]�����G�S�V�X�M�W�S�P���M�W���E���L�S�V�Q�S�R�I���T�V�S�H�Y�G�I�H���F�]���X�L�I���E�H�V�I�R�E�P���K�P�E�R�H���X�L�E�X���M�W���Y�W�I�J�Y�P���M�R���G�S�T�M�R�K��
�[�M�X�L���W�X�V�I�W�W�J�Y�P���W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W�����[�L�I�R���+�'���E�V�I���G�L�V�S�R�M�G�E�P�P�]���E�H�Q�M�R�M�W�X�I�V�I�H�����E�W���M�R���X�L�I���G�E�W�I���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W��
�[�M�X�L���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�����I�R�H�S�K�I�R�S�Y�W���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���M�W���V�I�H�Y�G�I�H����

�-�R�� �G�E�W�I�� �S�J�� �E�F�V�Y�T�X�� �H�M�W�G�S�R�X�M�R�Y�E�X�M�S�R�� �S�J�� �+�'�� �M�R�X�E�O�I�� �S�V�� �M�R��
�G�E�W�I�� �S�J�� �M�R�G�V�I�E�W�I�H�� �R�I�I�H�� �S�J�� �X�L�I�� �F�S�H�]�� ���J�S�P�P�S�[�M�R�K�� �E�� �J�V�E�G�X�Y�V�I��
�S�V�� �W�Y�V�K�I�V�]�� �J�S�V�� �I�\�E�Q�T�P�I�
���� �E�R�� �E�H�V�I�R�E�P�� �G�V�M�W�M�W�� �Q�E�]�� �S�G�G�Y�V���� 
�8�L�M�W�� �M�W�� �E�� �X�V�Y�I�� �Q�I�H�M�G�E�P�� �I�Q�I�V�K�I�R�G�]�� �V�I�G�S�K�R�M�^�E�F�P�I�� �F�]�� �X�L�I��
onset of dehydration and a confusional state, headache, 
�W�Y�H�H�I�R�� �P�S�[�I�V�M�R�K�� �S�J�� �F�P�S�S�H�� �T�V�I�W�W�Y�V�I���� �X�E�G�L�]�G�E�V�H�M�E���� �W�[�I�E�X-
�M�R�K�����E�R�H���W�S�Q�I�X�M�Q�I�W���Z�S�Q�M�X�M�R�K�����-�R���X�L�M�W���G�E�W�I���M�X���M�W���Q�E�R�H�E�X�S�V�]��
�X�S���E�G�G�I�W�W���M�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]���X�L�I���I�Q�I�V�K�I�R�G�]���V�S�S�Q����
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�&�S�R�I���L�E�W���E���Q�E�M�R���Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���J�Y�R�G�X�M�S�R�����W�Y�T�T�S�V�X�M�R�K���E�R�H���W�Y�W�X�E�M�R�M�R�K���T�S�W�X�Y�V�I���E�R�H���Q�S�Z�I�Q�I�R�X�����Q�I�H�M�E�X�I�H���F�]���X�L�I��
�M�R�W�I�V�X�M�S�R���S�J���Q�Y�W�G�P�I���X�I�R�H�S�R�W���S�R���X�L�I���F�S�R�I���M�X�W�I�P�J�����+�M�Z�I�R���X�L�M�W���J�Y�R�G�X�M�S�R�����X�L�I���W�X�V�Y�G�X�Y�V�I���S�J���X�L�I���F�S�R�I���L�E�W���X�S���G�L�E�R�K�I��
�E�G�G�S�V�H�M�R�K���X�S���X�L�I���R�I�I�H�W���S�J���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�����X�S���F�I�X�X�I�V���E�G�G�S�Q�T�P�M�W�L���X�S���X�L�I���H�M�J�J�I�V�I�R�X���H�I�Q�E�R�H�W���X�L�E�X���E�V�M�W�I���M�R���H�E�M�P�]��
�P�M�J�I�����*�S�V���I�\�E�Q�T�P�I�����E���P�I�E�R���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���[�M�X�L���P�M�X�X�P�I���Q�Y�W�G�P�I���Q�E�W�W���[�M�P�P���L�E�Z�I���X�L�M�R�R�I�V���E�R�H���K�I�R�I�V�E�P�P�]���P�I�W�W���W�X�V�S�R�K���F�S�R�I����
�[�L�M�P�I���E���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���E�X�L�P�I�X�I���[�M�P�P���Y�W�Y�E�P�P�]���L�E�Z�I���¼�V�Q�I�V���F�S�R�I�����7�Y�G�L���F�M�S�P�S�K�M�G�E�P���F�I�L�E�Z�M�S�V���S�J���F�S�R�I���M�W���V�I�K�Y�P�E�X�I�H���¼�V�W�X��
�E�R�H���J�S�V�I�Q�S�W�X���F�]���X�L�I���K�I�R�I�W���[�I���M�R�L�I�V�M�X�����F�Y�X���E�P�W�S���F�]���X�L�I���R�Y�X�V�M�X�M�S�R���E�R�H���I�\�I�V�G�M�W�I���[�I���T�I�V�J�S�V�Q�����&�S�R�I���M�W���G�E�T�E�F�P�I���S�J��
�V�I�K�Y�P�E�X�M�R�K���M�X�W���W�M�^�I���E�R�H���W�X�V�Y�G�X�Y�V�I�����M�R�G�P�Y�H�M�R�K���M�X�W���G�S�Q�T�S�W�M�X�M�S�R�����X�L�V�S�Y�K�L�S�Y�X���X�L�I���I�R�X�M�V�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���W���P�M�J�I���J�V�S�Q���F�M�V�X�L��
�Y�R�X�M�P���H�I�E�X�L�����X�L�V�S�Y�K�L���X�L�I���T�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���W�Y�F�W�X�E�R�G�I�W���W�I�G�V�I�X�I�H���J�V�S�Q���H�M�W�X�E�R�X���S�V�K�E�R�W�����I�R�H�S�G�V�M�R�I���L�S�V�Q�S�R�I�W�
���S�V��
�J�V�S�Q���X�L�I���F�S�R�I���M�X�W�I�P�J�����G�]�X�S�O�M�R�I�W�
���X�L�E�X���E�V�I���T�V�S�H�Y�G�I�H���E�G�G�S�V�H�M�R�K���X�S���X�L�I���R�I�I�H�W���X�S���[�L�M�G�L���X�L�I���F�S�R�I���M�X�W�I�P�J���Q�Y�W�X��
�V�I�W�T�S�R�H����
 
�1�Y�W�G�P�I���E�G�X�M�Z�M�X�]���M�W���S�R�I���S�J���X�L�I���Q�E�M�R���V�I�K�Y�P�E�X�M�R�K���J�E�G�X�S�V�W���S�J���X�L�M�W�����F�S�R�I���Q�I�X�E�F�S�P�M�W�Q�������E�R�H���M�X���E�G�X�W���J�V�S�Q���X�L�I���I�E�V-
�P�M�I�W�X���W�X�E�K�I�W���S�J�� � � �W�O�I�P�I�X�E�P���K�V�S�[�X�L��� � �E�P�P�S�[�M�R�K���F�S�R�I� � �X�S���F�I�G�S�Q�I� � �T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I�P�]� � �W�X�V�S�R�K�I�V���E�W���K�V�S�[�X�L�� �T�V�S�K�V�I�W�W�I�W��� �
�Y�R�X�M�P���M�X���V�I�E�G�L�I�W���E�����T�I�E�O���F�S�R�I���Q�E�W�W�������[�L�M�G�L���G�S�R�W�X�M�X�Y�X�I�W���X�L�I���W�X�S�G�O���S�J���F�S�R�I���X�L�E�X���[�M�P�P���E�G�G�S�Q�T�E�R�]���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P��
�X�L�V�S�Y�K�L�S�Y�X���P�M�J�I���E�R�H���X�L�E�X���[�M�P�P���H�I�G�V�I�E�W�I���H�Y�V�M�R�K���S�P�H���E�K�I�����,�E�Z�M�R�K���E���L�M�K�L���T�I�E�O���F�S�R�I���Q�E�W�W���Q�I�E�R�W���L�E�Z�M�R�K���Q�S�V�I��
�F�S�R�I���V�I�W�I�V�Z�I���[�L�I�R���S�P�H���E�K�I���[�M�P�P���J�S�V�G�I���Y�W���X�S���W�T�I�R�H���M�X����
 
�1�Y�W�G�P�I���H�M�W�I�E�W�I�W���E�P�[�E�]�W���R�I�K�E�X�M�Z�I�P�]���E�J�J�I�G�X���F�S�R�I���L�I�E�P�X�L�����E�R�H���X�L�S�W�I���S�G�G�Y�V�V�M�R�K���M�R���T�V�I�T�Y�F�I�V�X�E�P���E�K�I�W�����W�Y�G�L���E�W��
�&�1�(���� �Q�E�O�I�� �M�X�� �H�M�¾�G�Y�P�X�� �X�S�� �E�G�L�M�I�Z�I�� �E�� �K�S�S�H�� �P�I�Z�I�P�� �S�J�� �T�I�E�O�� �F�S�R�I�� �Q�E�W�W�� �E�R�H�� �L�M�R�H�I�V�� �X�L�I�� �Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I�� �S�J�� �K�S�S�H��
�F�S�R�I���L�I�E�P�X�L�����-�R���E�R���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���[�M�X�L���&�1�(�����X�L�I���F�S�R�I���Q�E�]���F�I���Q�S�V�I���J�V�E�K�M�P�I���X�L�E�R���X�L�E�X���S�J���E���L�I�E�P�X�L�]���T�I�I�V�����E�R�H���X�L�Y�W��
�J�V�E�G�X�Y�V�I���I�Z�I�R���J�V�S�Q���Q�M�R�S�V���X�V�E�Y�Q�E����
 
� -� X� � � M� W� � � [� S� V� X� L� � � Q� I� R� X� M� S� R� M� R� K� � � X� L� E� X� � � � � M� R� � � T� E� X� M� I� R� X� W� � � X� E� O� M� R� K� � � K� P� Y� G� S� G� S� V� X� M� G� S� M� H� W� � � �� +� '� 
� �� � � X� L� I� W� I� � � Q� E� ]� � � T� V� S� Q� S� X� I� � � F� S� R� I� � � J� V� E� K� M� P� M� X� ]� �
�X�L�V�S�Y�K�L���E���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���Q�M�R�I�V�E�P���G�S�R�X�I�R�X���S�J���F�S�R�I�����P�I�E�H�M�R�K���X�S���I�E�V�P�]���F�S�R�I���[�I�E�O�R�I�W�W���G�S�Q�T�E�V�I�H���[�M�X�L���W�Y�F�N�I�G�X�W��
�S�J���X�L�I���W�E�Q�I���E�K�I�����[�M�X�L���E�R���M�R�G�V�I�E�W�I�H���V�M�W�O���S�J���J�V�E�G�X�Y�V�I���H�Y�I���X�S���Q�M�R�M�Q�E�P���X�V�E�Y�Q�E�����T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���E�X���X�L�I���P�I�Z�I�P���S�J���X�L�I��
�Z�I�V�X�I�F�V�E�I���E�R�H���P�S�R�K���F�S�R�I�W�����W�Y�G�L���E�W���X�L�I���J�I�Q�Y�V���S�V���X�M�F�M�E�����*�V�E�G�X�Y�V�I���M�W���E���Z�I�V�]���R�I�K�E�X�M�Z�I���I�Z�I�R�X���M�R���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���L�M�W�X�S�V�]��
�S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���F�I�G�E�Y�W�I���M�X���G�E�R���F�I���J�S�P�P�S�[�I�H���F�]���J�Y�V�X�L�I�V���P�M�Q�M�X�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���E�F�M�P�M�X�]���X�S���[�E�P�O���E�R�H���T�I�V�J�S�V�Q���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W��
�S�J���H�E�M�P�]���P�M�Z�M�R�K����
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�� �E�R�H���X�S���H�I�X�I�V�Q�M�R�I�� �X�L�I��
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ORTHOPEDIC MANAGEMENT 
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�T�S�W�X�Y�V�E�P���H�I�X�I�V�M�S�V�E�X�M�S�R���E�R�H���X�S���Q�E�M�R�X�E�M�R���X�L�I���L�M�K�L�I�W�X���T�S�W�W�M�F�P�I���P�I�Z�I�P���S�J��
�M�R�X�I�V�E�G�X�M�S�R���[�M�X�L���X�L�I���W�Y�V�V�S�Y�R�H�M�R�K���[�S�V�P�H���E�W���P�S�R�K���E�W���T�S�W�W�M�F�P�I�����-�X���M�W���M�Q-
�T�S�V�X�E�R�X���J�S�V���E�R���I�\�T�I�V�X���X�I�E�Q���X�S���E�W�W�I�W�W���T�S�X�I�R�X�M�E�P���T�S�W�X�Y�V�I���W�]�W�X�I�Q�W���E�R�H��
�G�Y�W�L�M�S�R�W�� �X�S�� �O�I�I�T�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X�� �J�V�S�Q�� �E�W�W�Y�Q�M�R�K�� �E�F�R�S�V�Q�E�P�� �T�S�W�M�X�M�S�R�W����
promote proper relief of any areas under increased pressure on the 

support surface, and correctly align arm and foot sup -
�T�S�V�X�� �M�R�� �X�I�V�Q�� �S�J�� �L�I�M�K�L�X�� �E�R�H�� �P�I�R�K�X�L���� �-�R�� �X�L�M�W�� �T�L�E�W�I���� �H�E�]-
�X�M�Q�I�� �W�X�E�X�M�G�� �S�V�X�L�S�W�I�W�� �G�E�R�� �E�P�W�S�� �F�I�� �Y�W�I�H���� �T�V�S�Z�M�H�I�H�� �X�L�I�]��
�E�V�I�� �[�I�P�P�� �X�S�P�I�V�E�X�I�H�� �F�]�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X���� �F�S�X�L�� �J�S�V�� �X�L�I�� �P�S�[�I�V��
�P�M�Q�F�W���� �X�S�� �T�V�I�Z�I�R�X�� �J�S�S�X�� �W�X�V�Y�G�X�Y�V�I�� �G�L�E�R�K�I�W���� �E�R�H�� �J�S�V�� �X�L�I��
�Y�T�T�I�V���P�M�Q�F�W���X�S���Q�E�M�R�X�E�M�R���E���K�S�S�H���Q�E�R�Y�E�P���K�V�M�T���E�R�H���E�P�P�S�[��
�X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X���X�S���M�R�X�I�V�E�G�X���[�M�X�L���X�L�I�� �I�R�Z�M�V�S�R�Q�I�R�X������ �%���L�I�P�T�J�Y�P���W�Y�T�T�S�V�X���X�S�S�P���M�W���X�L�I�� �Y�W�I�� �S�J�� �W�X�E�R�H�M�R�K��
�F�S�E�V�H�W���� �X�L�I�W�I�� �E�M�H�W���E�P�P�S�[�� �W�E�J�I�� �Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I�� �S�J���E�R���Y�T�V�M�K�L�X���T�S�W�M�X�M�S�R���E�R�H���G�E�R���E�P�W�S���F�I�� �Y�W�I�H���E�X��
�L�S�Q�I����

 
�-�R���X�L�M�W���T�L�E�W�I�����X�L�I���M�R�X�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���X�V�E�R�W�J�I�V���F�S�E�V�H�W���E�R�H���W�P�M�H�I�W���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�S���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I���X�V�E�R�W�J�I�V���E�X���L�S�Q�I���J�V�S�Q��
�X�L�I���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V���X�S���Z�E�V�M�S�Y�W���W�Y�T�T�S�V�X���W�Y�V�J�E�G�I�W����
�1�E�M�R�X�E�M�R�M�R�K���E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R���E�R�H���G�S�V�V�I�G�X���T�S�W�X�Y�V�I���M�W���G�V�Y�G�M�E�P���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���E���W�I�V�M�S�Y�W���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�����W�G�S�P�M�S�W�M�W����

�7�G�S�P�M�S�W�M�W���M�W���E���H�I�J�S�V�Q�M�X�]���S�J���X�L�I���W�T�M�R�I�����[�L�M�G�L���X�I�R�H�W���X�S���G�Y�V�Z�I���W�M�H�I�[�E�]�W�
���X�L�E�X���S�G�G�Y�V�W���M�R���X�L�I�W�I���T�E�X�M�I�R�X�W���H�Y�I���X�S��
�E���[�I�E�O�R�I�W�W���M�R���X�L�I���Q�Y�W�G�P�I�W���X�L�E�X���O�I�I�T���X�L�I���F�E�G�O���W�X�V�E�M�K�L�X���E�R�H���E�P�M�K�R�I�H�����3�Z�I�V���X�M�Q�I�����E�R�H���[�M�X�L���[�S�V�W�I�R�M�R�K���W�T�M�R�E�P��
�H�I�J�S�V�Q�M�X�]�����W�G�S�P�M�S�W�M�W���G�E�R���E�P�W�S���P�I�E�H���X�S���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W����

�-�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���X�S���Q�S�R�M�X�S�V���X�L�I���E�P�M�K�R�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���W�T�M�R�I���T�V�S�E�G�X�M�Z�I�P�]���X�L�V�S�Y�K�L���W�X�E�R�H�M�R�K���<���V�E�]�W�����T�I�V�J�S�V�Q�I�H���E�R-
�R�Y�E�P�P�]���J�S�V���W�G�S�P�M�S�X�M�G���G�Y�V�Z�I�W��� �����q���E�R�H���E�X���P�I�E�W�X���I�Z�I�V�]���W�M�\���Q�S�R�X�L�W���J�S�V���G�Y�V�Z�I�W���"�����q�����X�L�I���H�I�K�V�I�I�W���S�J���E���G�Y�V�Z�I���E�V�I��
�Q�I�E�W�Y�V�I�H���S�R���E�R���E�R�X�I�V�S�T�S�W�X�I�V�M�S�V���T�V�S�N�I�G�X�M�S�R���<���V�E�]���S�J���X�L�I���W�T�M�R�I���F�]���E�R���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���T�L�]�W�M�G�M�E�R�
����

�8�S�� �H�E�X�I���� �X�L�I�� �Y�W�I�� �S�J�� �E�� �F�V�E�G�I�� �M�R�� �X�L�I�� �I�E�V�P�]�� �W�X�E�K�I�W�� �X�S�� �T�V�S�Q�S�X�I�� �T�V�S�T�I�V�� �W�T�M�R�E�P�� �E�P�M�K�R�Q�I�R�X�� �M�W�� �R�S�X�� �K�I�R�I�V�E�P�P�]�� �V�I�G-
�S�Q�Q�I�R�H�I�H���� �L�S�[�I�Z�I�V���� �M�R�� �W�S�Q�I�� �G�E�W�I�W���� �E�J�X�I�V�� �E�� �X�L�S�V�S�Y�K�L�� �E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X�� �S�J�� �X�L�I�� �½�I�\�M�F�M�P�M�X�]�� �S�J�� �X�L�I�� �W�G�S�P�M�S�W�M�W�� �F�]��
�E�R���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���T�L�]�W�M�G�M�E�R�����E���F�V�E�G�I���Q�E�]���F�I���Y�W�I�H���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���X�L�I���G�Y�V�Z�I���J�V�S�Q���[�S�V�W�I�R�M�R�K�����-�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���M�W���M�R��
�E���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V�����X�L�I���M�R�X�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���E���G�Y�W�X�S�Q���T�S�W�X�Y�V�E�P���W�Y�T�T�S�V�X���W�]�W�X�I�Q���G�E�R���F�I���L�I�P�T�J�Y�P���X�S���I�R�W�Y�V�I���G�S�V�V�I�G�X���E�R�H��
�W�]�Q�Q�I�X�V�M�G�E�P���W�Y�T�T�S�V�X���M�R���E���W�I�E�X�I�H���T�S�W�M�X�M�S�R����

�-�R�� �G�E�W�I�W�� �S�J�� �W�I�Z�I�V�I�� �W�G�S�P�M�S�W�M�W���� �W�Y�V�K�M�G�E�P�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�� �Q�E�]�� �F�I�� �V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H�� �X�S�� �E�P�M�K�R�� �X�L�I�� �W�T�M�R�I�� �E�W�� �Q�Y�G�L�� �E�W��
�T�S�W�W�M�F�P�I���Y�W�M�R�K���V�S�H�W���E�R�H���W�G�V�I�[�W�����X�S���T�V�I�Z�I�R�X���J�Y�V�X�L�I�V���H�I�J�S�V�Q�M�X�]����
��

BONE HEALTH
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�-�R�����X�L�I�����G�E�W�I���S�J���P�S�R�K���F�S�R�I�������J�V�E�G�X�Y�V�I�W�����[�L�M�G�L���E�V�I�����G�S�Q�Q�S�R���M�R���X�L�I�W�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W����
�S�V�X�L�S�T�I�H�M�G���M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R���[�M�P�P���F�I���F�E�W�I�H���S�R���T�E�X�M�I�R�X���W�����R�I�I�H�W���E�R�H�����T�S�W�W�M�F�M�P�M�X�M�I�W����
�*�S�V���I�\�E�Q�T�P�I�����J�S�V���X�L�M�K�L���S�V���P�I�K���J�V�E�G�X�Y�V�I�W�����M�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���M�W���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]�����M�R�X�I�V�R�E�P��
�J�M�\�E�X�S�V�W���E�V�I�� �T�V�I�J�I�V�V�I�H�� �X�S�� �I�R�E�F�P�I�� �V�E�T�M�H�� �V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�S�R���� �-�R�� �R�S�R���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]�� �T�E-
�X�M� I�R�X�W� �� � �M�Q�Q�S�F�M�P�M�^�E�X�M�S�R� � � � � [�M�X�L� � �G�E�W�X�W� � �S�V� � �F�V�E�G� I�W� � �M�W� � �T�V� I� J� I�V�V� I�H� � �X�S� � � J�E�G�M�P�M�X�E�X� I� � �F�S�R� I� �
�L�I�E�P�M�R�K�����M�R���T�E�X�M�I�R�X�W�����[�L�S�����[�S�Y�P�H���R�S�X���F�I���E�F�P�I���X�S���F�I�E�V���[�I�M�K�L�X���S�R���X�L�I���J�V�E�G�X�Y�V�I�H����

�P�M�Q�F����

�1�E�R�E�K�M�R�K���E���T�E�X�M�I�R�X���[�M�X�L���&�1�(���[�L�S���L�E�W���W�Y�J�J�I�V�I�H�����E���J�V�E�G�X�Y�V�I���V�I�U�Y�M�V�I�W���G�S�R�W�Y�P�X�E�X�M�S�R���[�M�X�L���J�E�Q�M�P�]��
�Q�I�Q�F�I�V�W���E�R�H���G�S�R�W�M�H�I�V�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�����S�[�R�����R�I�I�H�W��

�%�� �W�I�V�M�S�Y�W�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�� �S�J�� �J�V�E�G�X�Y�V�I�� �M�W�� �J�E�X�� �I�Q�F�S�P�M�W�Q���� �[�L�I�V�I�� �E�� �J�V�E�K�Q�I�R�X�� �S�J�� �J�E�X-
�X�]�� �X�M�W�W�Y�I�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� �J�V�E�G�X�Y�V�I�� �W�M�X�I�� �I�R�X�I�V�W�� �X�L�I�� �F�P�S�S�H�W�X�V�I�E�Q�� �E�R�H�� �G�E�R�� �P�S�H�K�I�� �M�R�� �X�L�I����
�P�Y�R�K�W�����G�E�Y�W�M�R�K���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�V�M�W�M�W����This is a medical emergency, so when a pa-
tient with BMD falls and/or fractures, it is always advisable to take him to th e 
Emergency Room for appropriate management of the condition, inclu ding the 

prevention of this complication.

ENDOCRINOLOGICAL MANAGEMENT

�-�R�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �&�1�(�� �H�M�E�K�R�S�W�I�H�� �H�Y�V�M�R�K�� �H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�E�P�� �E�K�I���� �M�X���M�W��
�M�Q�T�S�V�X�E�R�X�� �X�S�� �Q�S�R�M�X�S�V�� �K�V�S�[�X�L�� �T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W�� ���L�I�M�K�L�X�� �E�R�H�� �[�I�M�K�L�X�
���E�R�H��
�T�Y�F�I�V�X�E�P�� �H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�� �X�S�� �M�H�I�R�X�M�J�]�� �E�R�]�� �L�S�V�Q�S�R�E�P�� �H�I�¼�G�M�I�R�G�M�I�W���E�R�H��
�T�V�S�Z�M�H�I�� �E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I�� �V�I�T�P�E�G�I�Q�I�R�X�� �X�L�I�V�E�T�]�� �M�J�� �R�I�I�H�I�H���� �1�I�X�E�F�S�P�M�G�� �E�P-
�X�I�V�E�X�M�S�R�W�� �G�E�R�� �E�P�W�S�� �V�I�W�Y�P�X�� �J�V�S�Q�� �Q�E�P�R�Y�X�V�M�X�M�S�R���� �I�W�T�I�G�M�E�P�P�]�� �M�R���E�H�Z�E�R�G�I�H��
�W�X�E�K�I�W�� �[�L�I�R�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�� �V�I�U�Y�M�V�I�� �M�R�G�V�I�E�W�I�H�� �G�E�P�S�V�M�G��
�M�R�X�E�O�I���� �-�R�� �E�H�H�M�X�M�S�R���� �X�L�I�V�I�� �Q�E�]�� �F�I�� �E�� �T�V�I�H�M�W�T�S�W�M�X�M�S�R�� �X�S�� �H�M�E�F�I�X�I�W�� �E�R�H��
�S�F�I�W�M�X�]�� �J�E�G�M�P�M�X�E�X�I�� �F�]�� �V�I�H�Y�G�I�H�� �Q�S�Z�I�Q�I�R�X�� �E�R�H�� �T�S�X�I�R�X�M�E�P�� �G�S�R�¼�R�I�Q�I�R�X��
�X�S�� �E�� �[�L�I�I�P�G�L�E�M�V���� �3�F�I�W�M�X�]�� �W�L�S�Y�P�H�� �F�I�� �E�H�H�V�I�W�W�I�H�� �X�L�V�S�Y�K�L�� �E�� �F�E�P�E�R�G�I�H��

�H�M�I�X�����X�E�O�M�R�K���M�R�X�S���E�G�G�S�Y�R�X���X�L�I���V�I�W�M�H�Y�E�P���P�I�Z�I�P���S�J���T�L�]�W�M�G�E�P���E�G�X�M�Z�M�X�]�����V�I�H�Y�G�M�R�K���G�E�P�S�V�M�G���M�R�X�E�O�I���M�R���G�E�W�I��
�S�J���[�I�M�K�L�X���K�E�M�R���E�R�H���P�S�W�W���S�J���E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R�����E�R�H���I�R�W�Y�V�M�R�K���X�L�I���V�M�K�L�X���M�R�X�E�O�I���S�J���Q�M�G�V�S�R�Y�X�V�M�I�R�X�W�����T�E�V�X�M�G-
�Y�P�E�V�P�]���G�E�P�G�M�Y�Q���E�R�H���Z�M�X�E�Q�M�R���(����

!
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�8�L�I���S�T�X�M�Q�M�^�E�X�M�S�R���S�J���Q�Y�P�X�M�H�M�W�G�M�T�P�M�R�E�V�]���G�P�M�R�M�G�E�P���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X�����M�R�G�P�Y�H�M�R�K���X�L�I���Q�Y�W�G�P�I���G�E�V�I�����G�E�V�H�M�E�G���E�R�H���V�I�W�T�M-
ratory function, nutritional and gastrointestinal aspect s, physical therapy, and psychological support, has 
�P�I�H���S�Z�I�V���X�L�I���T�E�W�X���������]�I�E�V�W���X�S���E�R���M�R�G�V�I�E�W�I�H���P�M�J�I���I�\�T�I�G�X�E�R�G�]���M�R���F�S�X�L���(�1�(���E�R�H���&�1�(�����E�R���M�Q�T�V�S�Z�I�H���S�Z�I�V�E�P�P���G�E�V-
�H�M�S�V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���[�I�P�P�����F�I�M�R�K�����V�I�H�Y�G�I�H���L�S�W�T�M�X�E�P�M�^�E�X�M�S�R�W�����E�R�H���X�L�Y�W���X�S�E���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���M�Q�T�V�S�Z�I�Q�I�R�X���M�R���U�Y�E�P�M�X�]���S�J���P�M�J�I����
 
�*�S�V���I�J�J�I�G�X�M�Z�I���R�I�Y�V�S���Q�S�X�S�V���V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�S�R�����T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���V�I�U�Y�M�V�I���E���Q�Y�P�X�M�H�M�W�G�M�T�P�M�R�E�V�]���X�I�E�Q���X�S���K�Y�M�H�I���X�L�I�Q��
�X�L�V�S�Y�K�L�����V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�Z�I���E�R�H���L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�Z�I���X�V�I�E�X�Q�I�R�X�W�����E�R�H���I�H�Y�G�E�X�I���X�L�I�Q���S�R���T�V�S�T�I�V���T�L�]�W�M�G�E�P���I�\�I�V�G�M�W�I���F�E�W�I�H���S�R��
�X�L�I�M�V���Q�Y�W�G�P�I���E�R�H���G�E�V�H�M�E�G���G�P�M�R�M�G�E�P���G�S�R�H�M�X�M�S�R�����8�L�I���X�I�E�Q���W�L�S�Y�P�H���M�R�G�P�Y�H�I���E���R�I�Y�V�S�P�S�K�M�W�X���G�L�M�P�H���R�I�Y�V�S�T�W�]�G�L�M�E�X�V�M�W�X����
�G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�W�X�����T�Y�P�Q�S�R�S�P�S�K�M�W�X�����T�L�]�W�M�E�X�V�M�W�X�����T�L�]�W�M�G�E�P���X�L�I�V�E�T�M�W�X�����E�W�W�M�W�X�M�Z�I���H�I�Z�M�G�I���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�����S�G�G�Y�T�E�X�M�S�R�E�P���X�L�I�V�E-
�T�M�W�X�����W�T�I�I�G�L���X�L�I�V�E�T�M�W�X�����E�R�H���S�V�X�L�S�T�I�H�M�G���W�T�I�G�M�E�P�M�W�X�����8�L�I�W�I���T�V�S�J�I�W�W�M�S�R�E�P�W���[�M�P�P���M�R�X�I�V�Z�I�R�I���F�E�W�I�H���S�R���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P��
�T�M�G�X�Y�V�I���T�V�I�W�I�R�X�I�H���F�]���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X����

TIMING FOR THE ASSESSMENT AND GOALS  

�1�Y�P�X�M�H�M�W�G�M�T�P�M�R�E�V�]���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���W�L�S�Y�P�H���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���I�Z�I�V�]���������������Q�S�R�X�L�W���S�V���Q�S�V�I���J�V�I�U�Y�I�R�X�P�]���M�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���L�E�W��
�P�S�W�X���X�L�I���E�F�M�P�M�X�]���X�S���[�E�P�O���S�V���L�E�W���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]����

�8�L�I���K�S�E�P�W���S�J���V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�S�R���M�R���&�1�(���E�V�I����
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Preserving autonomy Delay the evolution of 
symptoms 

Preventing complications 

Preventive  Curative Compensatory 

�8�L�I���V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�Z�I���M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R���X�L�I�V�I�J�S�V�I���G�E�R���F�I����

INTERVENTIONS 

Exercise 

�)�\�I�V�G�M�W�I�� �M�W�� �H�I�¼�R�I�H�� �E�W�� �T�P�E�R�R�I�H�� �E�R�H�� �W�X�V�Y�G�X�Y�V�I�H�� �T�L�]�W�M�G�E�P�� �E�G�X�M�Z�M�X�]�� �T�V�E�G�X�M�G�I�H�� �V�I�K�Y�P�E�V�P�]�� �[�M�X�L�� �X�L�I�� �K�S�E�P�� �S�J�� �M�Q-
�T�V�S�Z�M�R�K���S�V���Q�E�M�R�X�E�M�R�M�R�K���K�S�S�H���T�L�]�W�M�G�E�P���¼�X�R�I�W�W�����-�X���M�W���[�I�P�P���H�S�G�Y�Q�I�R�X�I�H���X�L�E�X���I�\�I�V�G�M�W�I���L�E�W���F�I�R�I�¼�G�M�E�P���I�J�J�I�G�X�W���S�R��
�Q�Y�W�G�P�I���� �M�R�G�V�I�E�W�M�R�K���W�X�V�I�R�K�X�L���E�R�H���I�R�H�Y�V�E�R�G�I���� �,�S�[�I�Z�I�V���� �M�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���R�S�X�I�H���X�L�E�X���Y�R�G�S�R�X�V�S�P�P�I�H���I�\�I�V�G�M�W�I���G�E�R��
�L�E�Z�I���G�S�Y�R�X�I�V�T�V�S�H�Y�G�X�M�Z�I���I�J�J�I�G�X�W���S�R���H�]�W�X�V�S�T�L�M�G���Q�Y�W�G�P�I����
�3�R���X�L�I���S�X�L�I�V���L�E�R�H�����M�X���L�E�W���F�I�I�R���W�L�S�[�R���X�L�E�X���P�S�[���M�R�X�I�R�W�M�X�]���E�R�H�����E�I�V�S�F�M�G���Q�Y�W�G�P�I���I�\�I�V�G�M�W�I���M�Q�T�V�S�Z�I�W���X�L�I���T�L�]�W�M-
�G�E�P���[�I�P�P���F�I�M�R�K���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���E�R�H���Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R�K�X�L���M�R���W�T�I�G�M�¼�G���E�V�I�E�W�����[�M�X�L�S�Y�X���M�R�H�Y�G�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I���H�E�Q-
�E�K�I�� ���R�S�� �G�L�E�R�K�I�W�� �M�R�� �'�/�� �P�I�Z�I�P�W�� �S�V�� �Q�Y�W�G�P�I�� �Q�S�V�T�L�S�P�S�K�]�� �M�R�� �F�M�S�T�W�M�I�W�
�� �E�R�H���S�V�� �G�E�V�H�M�E�G�� �H�E�Q�E�K�I���� �� �8�L�I�� �F�I�R�I�¼�X�W��
�T�I�V�W�M�W�X���S�Z�I�V���X�M�Q�I���E�R�H���E�V�I���E�W�W�S�G�M�E�X�I�H���[�M�X�L���E�R���S�Z�I�V�E�P�P���M�Q�T�V�S�Z�I�Q�I�R�X���M�R���L�I�E�P�X�L���E�R�H���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���[�I�P�P���F�I�M�R�K����
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Reduction in motor activit      Changes in metabolism 

    
Vicious circle of muscle weakness

Increased muscle weakness                    Muscle atrophy 

FIGURE  2: �'�ä�3�Þ�å�(�Ù���ã�Þ���Ù�á�(�à�(�Ø�3�à���ß�×�Ù�1�à�(���0�×�(���Ø�Ý�����0�ã�Ù�×�Ù�(����

�-�X���M�W���E�P�W�S���O�R�S�[�R���X�L�E�X���H�M�W�Y�W�I���E�X�V�S�T�L�]�����P�E�G�O���S�J���I�\�I�V�G�M�W�I�
�����V�I�P�E�X�I�H���X�S���X�L�I���E�F�W�I�R�G�I���S�J���Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���Q�Y�W�G�P�I���P�S�E�H-
�M�R�K�����G�E�Y�W�I�W���E���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���Q�Y�W�G�P�I���Q�E�W�W���E�R�H���G�S�R�W�I�U�Y�I�R�X�P�]���M�R���X�L�I���R�Y�Q�F�I�V���S�J���Q�Y�W�G�P�I���J�M�F�I�V�W����
�-�R���&�1�(�����E�W���M�R���S�X�L�I�V���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�M�I�W�
�����Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W���G�E�R���P�I�E�H���X�S���W�I�H�I�R�X�E�V�]���P�M�J�I�W�X�]�P�I�������8�L�I���W�I�H-
�I�R�X�E�V�]�� �P�M�J�I�W�X�]�P�I�� �M�R�H�Y�G�I�W���E�� �V�I�H�Y�G�X�M�S�R�� �M�R�� �Q�Y�W�G�P�I�� �Q�E�W�W���E�R�H�� �G�L�E�R�K�I�W���M�R�� �Q�I�X�E�F�S�P�M�W�Q���� �T�S�X�I�R�X�M�E�P�P�]�� �P�I�E�H�M�R�K�� �X�S��
�[�I�M�K�L�X�� �K�E�M�R���� �[�L�M�G�L�� �J�Y�V�X�L�I�V�� �V�I�H�Y�G�I�W�� �Q�S�X�S�V�� �E�G�X�M�Z�M�X�]�� �E�R�H�� �W�X�V�I�R�K�X�L�� �X�L�I�� �Q�Y�W�G�P�I�� �G�E�R�� �K�I�R�I�V�E�X�I���� �I�\�E�G�I�V�F�E�X�M�R�K��
�Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����

 In summary
• �8�L�I���V�I�W�T�S�R�W�I�����X�S���I�\�I�V�G�M�W�I���M�W���W�T�I�G�M�¼�G�����V�I�P�E�X�I�H�����X�S���X�[�S���J�E�G�X�S�V�W�����X�]�T�I���S�J���I�\�I�V�G�M�W�I�����M�R�X�I�R�W�M�X�]�������H�Y�V�E�X�M�S�R�����E�R�H��

�J�V�I�U�Y�I�R�G�]�
���E�R�H���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�����G�P�M�R�M�G�E�P�����G�S�R�H�M�X�M�S�R
• �%�I�V�S�F�M�G���I�\�I�V�G�M�W�I�����M�W���[�I�P�P���X�S�P�I�V�E�X�I�H�����W�E�J�I�����M�Q�T�V�S�Z�I�W���T�E�X�M�I�R�X�����[�I�P�P���F�I�M�R�K�������E�R�H���I�R�H�Y�V�E�R�G�I���E�R�H���M�X�W���I�J�J�I�G�X���M�W��

�P�E�W�X�M�R�K�����6�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H�����E�I�V�S�F�M�G���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���E�V�I���W�[�M�Q�Q�M�R�K�����E�R�H�����K�I�R�I�V�E�P�P�]�����[�E�X�I�V���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W��
• �)�\�I�V�G�M�W�I�W�����G�S�R�H�Y�G�X�I�H���[�M�X�L���X�L�I���E�M�H���S�J���V�S�F�S�X�M�G���H�I�Z�M�G�I�W�����E�R�H���I�\�S�W�O�I�P�I�X�S�R�W�������I�\�X�I�V�R�E�P���Q�S�Z�E�F�P�I���W�X�V�Y�G�X�Y�V�I�W�
��

�G�E�R���F�I���Y�W�I�J�Y�P�����M�R�����T�E�X�M�I�R�X�W�����[�M�X�L���W�I�Z�I�V�I���Q�S�X�S�V���M�Q�T�E�M�V�Q�I�R�X
• �%�P�P�����E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���Q�S�R�M�X�S�V�I�H�����F�]���E�����T�L�]�W�M�G�E�P���X�L�I�V�E�T�M�W�X�����I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���M�R�����R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V�����H�M�W�I�E�W�I�W��

�2�)�9�6�3�1�3�8�3�6��REHABILITATION MANAGEMENT 
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�1�S�F�M�P�M�X�]���E�R�H���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K

�1�E�M�R�X�E�M�R�M�R�K���K�S�S�H���N�S�M�R���Q�S�X�M�S�R���E�R�H���W�]�Q�Q�I�X�V�]���E�G�V�S�W�W���H�M�J�J�I�V�I�R�X���N�S�M�R�X�W���G�S�R�X�V�M�F-
�Y�X�I�W���X�S���T�V�I�W�I�V�Z�M�R�K���K�S�S�H���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P�M�X�]���E�R�H���T�V�I�Z�I�R�X�W���X�L�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���G�S�R-
�X�V�E�G�X�Y�V�I�W�����*�S�V���T�V�I�Z�I�R�X�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I���X�I�R�H�S�R���V�I�X�V�E�G�X�M�S�R���M�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P���X�S����
• Perform daily muscle stretching, including self-managemen t, following 

�I�\�I�V�G�M�W�I���I�H�Y�G�E�X�M�S�R���F�]���E�R���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���T�L�]�W�M�G�E�P���X�L�I�V�E�T�M�W�X����
• �9�W�I���S�V�X�L�S�W�I�W�����F�V�E�G�I�W�����E�R�H���S�X�L�I�V���E�M�H�W�����W�T�I�G�M�E�P�P�]���J�S�V���R�S�R���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]���T�E-

�X�M�I�R�X�W�
�����W�Y�G�L���E�W���P�I�K���J�S�S�X���F�V�E�G�I�W���J�S�V���R�M�K�L�X�P�]���E�R�O�P�I���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K�����E�R�H���Q�E�R�Y�E�P��
�S�V�� �Q�S�X�S�V�M�^�I�H�� �W�X�E�X�M�G�� �H�I�Z�M�G�I�W�� ���X�S�� �Q�E�M�R�X�E�M�R�� �E�R�� �Y�T�V�M�K�L�X�� �T�S�W�X�Y�V�I���� �M�J�� �V�I�X�V�E�G-
�X�M�S�R�W���H�S���R�S�X���G�S�Q�T�V�S�Q�M�W�I���T�S�W�X�Y�V�I���X�S�P�I�V�E�R�G�I���W�I�Z�I�V�I�P�]�
����

�4�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���S�J���J�E�P�P�W���E�R�H���J�V�E�G�X�Y�V�I�W����

�1�M�R�M�Q�M�^�M�R�K�� �X�L�I�� �V�M�W�O�� �S�J�� �J�E�P�P�W�� �M�W�� �G�V�Y�G�M�E�P�� �F�S�X�L�� �E�X�� �L�S�Q�I�� �E�R�H�� �M�R�� �X�L�I���[�S�V�O�T�P�E�G�I��
�J�S�V���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]�� �E�R�H���R�S�R���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]�� �T�E�X�M�I�R�X�W���E�P�M�O�I�� Therefore, it is recom -
mended to: 

�� �V�I�Q�S�Z�I���G�E�V�T�I�X�W�����[�M�V�I�W���E�R�H���Y�R�I�Z�I�R���W�Y�V�J�E�G�I�W���E�X���L�S�Q�I����
�� �I�Z�E�P�Y�E�X�I���X�L�I���W�P�M�T�T�I�V�M�R�I�W�W���S�J���W�Y�T�T�S�V�X���W�Y�V�J�E�G�I�W����
�� �T�P�E�G�I���R�S�R���W�P�M�T���Q�E�X�W���M�R���X�L�I���W�L�S�[�I�V���E�R�H���F�E�X�L�X�Y�F�����T�P�E�G�I���K�V�E�F���F�E�V�W����
�� �-�R�W�X�E�P�P���K�V�E�F���F�E�V�W���E�R�H���L�E�R�H�V�E�M�P�W���[�L�I�V�I���X�L�I�V�I���E�V�I���W�X�E�M�V�W���E�R�H���W�X�I�T�W����

For the wheelchair bound patient, it is critical to: 

���� �I�H�Y�G�E�X�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W���S�R���X�L�I���W�E�J�I���Y�W�I���S�J���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V�W����
���� �V�E�M�W�I���E�[�E�V�I�R�I�W�W���S�J���X�L�I���V�M�W�O���S�J���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V���J�E�P�P�W���F�S�X�L���E�X���L�S�Q�I���E�R�H���S�Y�X�H�S�S�V����
���� �M�R�W�X�V�Y�G�X���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W���S�R���T�S�W�M�X�M�S�R�M�R�K���G�L�E�R�K�I�W�����Y�W�I���S�J���P�M�J�X�W���E�R�H���V�E�Q�T�W����

�;�L�I�I�P�G�L�E�M�V�W���E�R�H���S�X�L�I�V���E�M�H�W��

�-�X�� �M�W�� �E�H�Z�M�W�E�F�P�I�� �X�S�� �G�S�R�W�M�H�I�V�� �Z�E�V�M�S�Y�W�� �E�M�H�W�� �M�R�� �E�H�Z�E�R�G�I�� �X�S�� �I�R�W�Y�V�I���W�E�J�I�X�]�� �M�R�� �Q�S�Z�I�Q�I�R�X�� ���P�M�J�X�W�
���� �M�R-
�H�I�T�I�R�H�I�R�G�I�� ���I���K������ �F�E�X�L�V�S�S�Q���L�E�R�H�P�I�W���� �V�E�M�W�I�H���X�S�M�P�I�X�� �W�I�E�X�W���J�S�V���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]�� �T�E�X�M�I�R�X�W�
�� �I�P�I�G�X�V�S�R�M�G��
�[�L�I�I�P�G�L�E�M�V�� �J�S�V�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �W�M�K�R�M�J�M�G�E�R�X�� �Q�Y�W�G�P�I�� �[�I�E�O�R�I�W�W�
���� �E�R�H�� �� �T�E�V�X�M�G�M�T�E�X�M�S�R�� �M�R�� �V�I�[�E�V�H�M�R�K��
�E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W�����Q�E�R�Y�E�P���S�V���I�P�I�G�X�V�S�R�M�G���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V���S�V���Q�S�X�S�V�M�^�I�H���W�G�S�S�X�I�V�W�
����
�-�X���M�W���Y�W�I�J�Y�P���X�S���E�H�E�T�X���X�L�I���F�I�H���E�R�H���Q�E�X�X�V�I�W�W�����T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���J�S�V���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���G�S�Q�T�V�S�Q�M�W�I�H���Q�S�X�S�V��
�J�Y�R�G�X�M�S�R�����X�S���T�V�I�Z�I�R�X���T�V�I�W�W�Y�V�I���M�R�N�Y�V�M�I�W���E�R�H���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I���M�R�H�I�T�I�R�H�I�R�X���T�S�W�M�X�M�S�R���G�L�E�R�K�I�W���H�Y�V�M�R�K���X�L�I��
�R�M�K�L�X�����E�H�N�Y�W�X�E�F�P�I���F�I�H�W�
����
It is recommended the use of manual and electrical standing systems to main tain an upright 
�T�S�W�M�X�M�S�R�����S�V�X�L�S�W�X�E�W�M�W�
���M�R���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W���[�M�X�L���Q�S�H�I�V�E�X�I���W�I�Z�I�V�I���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W�����L�]�T�S�W�X�L�I�R�M�E�
���M�R��
�X�L�I���P�S�[�I�V���P�M�Q�F�W���G�S�Q�F�M�R�I�H���[�M�X�L���G�S�R�X�V�E�G�X�Y�V�I�����I�R�W�Y�V�M�R�K���E�H�I�U�Y�E�X�I���T�S�W�X�Y�V�I���E�R�H���K�S�S�H���X�S�P�I�V�E�R�G�I����
�7�M�Q�T�P�I���H�I�Z�M�G�I�W���E�V�I���E�Z�E�M�P�E�F�P�I���X�S���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I���Q�I�E�P���E�Y�X�S�R�S�Q�]�����W�Y�G�L���E�W���I�P�I�Z�E�X�I�H���P�E�T���X�V�E�]�W�����G�Y�V�Z�I�H��
�Y�X�I�R�W�M�P�W�����E�R�H���E�H�E�T�X�I�H���W�X�V�E�[�W�������-�R���V�I�G�I�R�X���]�I�E�V�W�����E�H�Z�E�R�G�I�H���X�I�G�L�R�S�P�S�K�M�I�W���L�E�Z�I���F�I�I�R���Q�E�H�I���E�Z�E�M�P-
�E�F�P�I���W�Y�G�L���E�W���V�S�F�S�X�M�G���F�P�Y�I�X�S�S�X�L���I�R�Z�M�V�S�R�Q�I�R�X�E�P���G�S�R�X�V�S�P���W�]�W�X�I�Q�W�����Z�S�M�G�I���V�I�G�S�K�R�M�X�M�S�R���W�]�W�X�I�Q�W���J�S�V��
�4�'�����T�L�S�R�I�W�����M�R�X�I�V�G�S�Q�W�����E�R�H���H�S�S�V���S�T�I�R�M�R�K���G�P�S�W�M�R�K���[�M�X�L�M�R���X�L�I���L�S�Q�I����
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Pain management

�-�H�I�R�X�M�J�]�M�R�K�� �X�L�I�� �G�E�Y�W�I�� �S�J�� �T�E�M�R�� �M�W�� �I�W�W�I�R�X�M�E�P�� �J�S�V�� �E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R���� �1�E�R�]�� �T�E�M�R�W�� �G�E�R�� �F�I��
�E�X�X�V�M�F�Y�X�I���X�S���M�R�G�S�V�V�I�G�X���T�S�W�X�Y�V�I�����J�S�V���I�\�E�Q�T�P�I�����P�Y�Q�F�E�V���W�G�M�E�X�M�G�E���Q�E�]���S�G�G�Y�V���M�R���E�Q�F�Y�P�E�X�S�V�]���T�E�X�M�I�R�X�W��
�[�M�X�L���W�M�K�R�M�J�M�G�E�R�X���P�Y�Q�F�E�V���L�]�T�I�V�P�S�V�H�S�W�M�W�����%�X�X�I�Q�T�X�M�R�K���X�S���G�S�R�X�V�S�P���W�T�M�R�I���T�E�M�R���F�]���E�Z�S�M�H�M�R�K���Y�T�V�M�K�L�X��
�T�S�W�X�Y�V�I�����S�V���[�E�P�O�M�R�K���Q�E�]���M�R�G�V�I�E�W�I���X�L�I���V�M�W�O���S�J���W�I�H�I�R�X�E�V�]���F�I�L�E�Z�M�S�V�����7�T�M�R�I���T�E�M�R���Q�E�]���E�P�W�S���V�I�W�Y�P�X��
�J�V�S�Q���M�R�G�S�V�V�I�G�X���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V���T�S�W�X�Y�V�I���S�V���W�I�Z�I�V�I���S�W�X�I�S�T�S�V�S�W�M�W�����G�S�Q�Q�S�R���M�R���P�S�R�K���X�I�V�Q���[�L�I�I�P�G�L�E�M�V��
�Y�W�I�V�W���[�M�X�L�S�Y�X���V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�S�R���X�V�I�E�X�Q�I�R�X�
�����-�R���X�L�I�W�I���G�E�W�I�W�����W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���X�V�I�E�X�Q�I�R�X���Q�E�]���M�R�G�P�Y�H�I��
�R�S�R���W�X�I�V�S�M�H�E�P���E�R�X�M���M�R�J�P�E�Q�Q�E�X�S�V�]���H�V�Y�K�W�����2�7�%�-�(�W�
�����S�V���M�R���V�E�V�I���G�E�W�I�W�������W�X�I�V�S�M�H�W�����E�W���H�M�V�I�G�X�I�H���F�]���E��
�T�L�]�W�M�G�M�E�R�����8�L�I���Y�W�I���S�J���S�T�M�S�M�H���E�R�E�P�K�I�W�M�G�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���E�T�T�V�S�E�G�L�I�H���[�M�X�L���I�\�X�V�I�Q�I���G�E�Y�X�M�S�R����
�'�S�V�V�I�G�X�M�S�R���S�J���T�S�W�X�Y�V�I���E�R�H���X�L�I���Y�W�I���S�J���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���S�V�X�L�S�W�I�W���E�V�I���I�W�W�I�R�X�M�E�P���T�E�V�X�W���S�J���T�E�M�R���Q�E�R-
�E�K�I�Q�I�R�X����
�1�]�E�P�K�M�E���E�R�H���G�V�E�Q�T�W���E�V�I���G�S�Q�Q�S�R���M�R���&�1�(�����X�L�I�]���G�E�R���F�I���X�V�I�E�X�I�H���[�M�X�L���Q�E�W�W�E�K�I���X�L�I�V�E�T�]�����Q�Y�W�G�P�I��
�W�X�V�I�X�G�L�M�R�K���E�R�H���Q�M�R�I�V�E�P���W�Y�T�T�P�I�Q�I�R�X�W����

GENERAL GUIDELINES BASED ON CLINICAL SITUATION

Patient with good mobility autonomy, good muscle strength in all areas, no h eart disease, 
and no high risk of cardiomyopathy

• �0�S�[���M�R�X�I�R�W�M�X�]�����H�E�M�P�]���E�I�V�S�F�M�G���I�\�I�V�G�M�W�I��
• �4�V�I�Z� I�R�X�M�S�R�� �S�J� � � � �X�I�R�H�S�R�� �V�I�X�V�E�G�X�M�S�R�W�� �E�R�H�� �Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I� � � � �S�J� � � � �E�H�I�U�Y�E�X�I� � � � �N�S�M�R�X�� �V�E�R�K�I� � �S�J� � �Q�S�X�M�S�R��

�[�M�X�L���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K���E�R�H���Q�E�R�M�T�Y�P�E�X�M�S�R��

Patient with good or slightly reduced autonomy and cardiomyopathy

• ���0�M�Q�M�X�I�H���T�L�]�W�M�G�E�P���I�\�I�V�G�M�W�I���[�M�X�L���E�H�I�U�Y�E�X�I���W�Y�T�T�S�V�X�W��
• �;�E�X�I�V���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���S�R�P�]���M�J���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���J�S�V���I�R�X�I�V�M�R�K���I�\�M�X�M�R�K���X�L�I���T�S�S�P��
• �4�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���S�J���V�I�X�V�E�G�X�M�S�R�W�����[�M�X�L���X�E�V�K�I�X�I�H�����W�X�V�I�X�G�L�M�R�K�����E�R�H���Y�W�I�����S�J���P�M�K�L�X�[�I�M�K�L�X�����P�I�K���J�S�S�X���F�V�E�G�I�W����

�S�Z�I�V�R�M�K�L�X��
• �%�X�X�I�R�X�M�S�R���X�S���X�L�I���L�S�Q�I���E�R�H���[�S�V�O���I�R�Z�M�V�S�R�Q�I�R�X���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���J�E�P�P�W��
• �1�S�R�M�X�S�V�M�R�K���S�J���F�S�R�I�����E�R�H�����K�I�R�I�V�E�P�����Q�I�X�E�F�S�P�M�G�����G�S�R�H�M�X�M�S�R�W��
• �&�S�H�]�����[�I�M�K�L�X���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K��
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Patient with reduced mobility autonomy , reduced muscle strength level s especially in the proximal dis -
tricts of the lower limb, absence of heart disease 

• �0�M�Q�M�X�I�H���T�L�]�W�M�G�E�P���I�\�I�V�G�M�W�I���[�M�X�L���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���W�Y�T�T�S�V�X�W����
• �;�E�X�I�V���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���S�R�P�]���M�J���X�L�I�V�I���E�V�I���J�E�G�M�P�M�X�E�X�M�S�R�W���J�S�V���I�R�X�I�V�M�R�K���I�\�M�X�M�R�K���X�L�I���T�S�S�P����
• �4�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���S�J���V�I�X�V�E�G�X�M�S�R�W���[�M�X�L���X�E�V�K�I�X�I�H���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K���E�R�H���Y�W�I���S�J���P�M�K�L�X�[�I�M�K�L�X���P�I�K���J�S�S�X���F�V�E�G�I�W���S�Z�I�V�R�M�K�L�X����
• �9�W�I���S�J���W�X�E�R�H�M�R�K���W�]�W�X�I�Q�W����
• �%�X�X�I�R�X�M�S�R���X�S���X�L�I���L�S�Q�I���E�R�H���[�S�V�O���I�R�Z�M�V�S�R�Q�I�R�X�E�P���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���J�E�P�P�W��
• �1�S�R�M�X�S�V�M�R�K���S�J���F�S�R�I���E�R�H���K�I�R�I�V�E�P���Q�I�X�E�F�S�P�M�G���G�S�R�H�M�X�M�S�R�W����
• �&�S�H�]���[�I�M�K�L�X���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K����

Non-ambulatory patient 

• �0�M�Q�M�X�I�H���T�L�]�W�M�G�E�P���I�\�I�V�G�M�W�I���[�M�X�L���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���W�Y�T�T�S�V�X�W����
• �;�E�X�I�V���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���S�R�P�]���M�J���X�L�I�V�I���E�V�I���J�E�G�M�P�M�X�E�X�M�S�R�W���J�S�V���I�R�X�I�V�M�R�K���I�\�M�X�M�R�K���X�L�I���T�S�S�P
• �4�V�I�Z�I�R�X�M�S�R���S�J���V�I�X�V�E�G�X�M�S�R�W���[�M�X�L���X�E�V�K�I�X�I�H���W�X�V�I�X�G�L�M�R�K���E�R�H���Y�W�I���S�J���P�M�K�L�X�[�I�M�K�L�X���P�I�K���J�S�S�X���F�V�E�G�I�W���S�Z�I�V�R�M�K�L�X����
• �%�X�X�I�R�X�M�S�R���X�S���L�S�Q�I���E�R�H���[�S�V�O���I�R�Z�M�V�S�R�Q�I�R�X�E�P���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���J�E�P�P�W
• �*�E�G�M�P�M�X�E�X�M�S�R���S�J���M�R�H�I�T�I�R�H�I�R�G�I�����[�L�I�I�P�G�L�E�M�V�W�����L�S�Q�I���E�Y�X�S�Q�E�X�M�S�R���W�]�W�X�I�Q�W�����Q�I�E�P���J�E�G�M�P�M�X�E�X�M�S�R���I�X�G���
����
• �1�S�R�M�X�S�V�M�R�K���S�J���F�S�R�I���E�R�H���K�I�R�I�V�E�P���Q�I�X�E�F�S�P�M�G���G�S�R�H�M�X�M�S�R�W����
• �&�S�H�]���[�I�M�K�L�X���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K����
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THE ONSET OF RESPIRATORY INSUFFICIENCY

�2�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V�� �H�M�W�I�E�W�I�W���� �M�R�G�P�Y�H�M�R�K�� �&�1�(���� �G�E�R�� �W�M�K�R�M�J�M�G�E�R�X�P�]���M�Q�T�E�G�X�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �J�Y�R�G�X�M�S�R�� �H�Y�I�� �X�S�� �X�L�I�� �M�R-
�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X�� �S�J�� �X�L�I�� �W�S���G�E�P�P�I�H��"ventilatory pump" ���� �[�L�M�G�L�� �M�R�G�P�Y�H�I�W���X�L�I�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �Q�Y�W�G�P�I�W���V�I�W�T�S�R�W�M�F�P�I�� �J�S�V��
�X�V�E�R�W�T�S�V�X�M�R�K���E�X�Q�S�W�T�L�I�V�M�G���E�M�V���X�S���X�L�I���P�Y�R�K�W���J�S�V���K�E�W���I�\�G�L�E�R�K�I�����E�P�Z�I�S�P�E�V���Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�
����
 
�-�R�� �&�1�(���� �X�L�I�� �M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X�� �S�J�� �X�L�I��diaphragm muscle �� � ��E�R�� �O�I� ]� � �T�E�V�X�� �S�J�� �X�L�I� � � ��Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]� � �T�Y�Q�T��� 
� � �G�E�R�� �G�E�Y�W�I� ��E��
�V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���P�Y�R�K���Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�����T�S�X�I�R�X�M�E�P�P�]���P�I�E�H�M�R�K���X�S���X�L�I���S�R�W�I�X���S�J���X�V�Y�I���6�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���-�R�W�Y�J�J�M�G�M�I�R�G�]�����6�-�
�����G�L�E�V-
�E�G�X�I�V�M�^�I�H���F�]���V�I�H�Y�G�I�H���S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R���E�R�H���V�I�X�I�R�X�M�S�R���S�J���G�E�V�F�S�R���H�M�S�\�M�H�I�����'�3���
�����8�L�I���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���X�S�[�E�V�H���6�-���M�R��
�&�1�(�� �K�I�R�I�V�E�P�P�]�� �J�S�P�P�S�[�W�� �X�[�S�� �T�E�X�X�I�V�R�W���� �Q�S�V�I�� �J�V�I�U�Y�I�R�X�P�]���� �M�X�� �M�W�� �G�L�V�S�R�M�G�� �E�R�H�� �P�E�X�I���S�R�W�I�X���� �H�V�M�Z�I�R�� �F�]�� �W�S���G�E�P�P�I�H��
�T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I�� �K�P�S�F�E�P�� �L�]�T�S�Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�� ���'�L�V�S�R�M�G�� �6�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���-�R�W�Y�J�J�M�G�M�I�R�G�]���� �'�6�-�
���� �,�S�[�I�Z�I�V���� �M�X�� �M�W�� �R�S�X�� �Y�R�G�S�Q-
�Q�S�R�� �X�S�� �I�R�G�S�Y�R�X�I�V�� �E�G�Y�X�I���S�R�W�I�X�� �6�-�� ���%�G�Y�X�I�� �6�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �-�R�W�Y�J�J�M�G�M�I�R�G�]���� �%�6�-�
���� �[�L�M�G�L�� �G�E�R�� �S�G�G�Y�V�� �I�Z�I�R�� �H�Y�V�M�R�K��
�T�I�V�M�S�H�W���S�J���V�I�P�E�X�M�Z�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���[�I�P�P���F�I�M�R�K�������G�P�I�E�V���W�O�]���6�-�
�����8�L�M�W���M�W���X�]�T�M�G�E�P�P�]���X�V�M�K�K�I�V�I�H���F�]���E���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���X�V�E�G�X��
�M�R�J�I�G�X�M�S�R�����P�I�E�H�M�R�K���X�S���F�V�S�R�G�L�M�E�P���W�I�G�V�I�X�M�S�R���G�S�R�K�I�W�X�M�S�R���H�Y�I���X�S���M�R�I�J�J�I�G�X�M�Z�I���G�S�Y�K�L���Q�I�G�L�E�R�M�W�Q����

�4�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���'�6�-���M�R���&�1�(���M�W���J�Y�R�H�E�Q�I�R�X�E�P�P�]���H�Y�I���X�S���M�R�W�T�M�V�E�X�S�V�]���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W�����P�I�E�H�M�R�K�����X�S���E���V�I�H�Y�G�I�H���E�F�M�P-
�M�X�]���X�S���K�I�R�I�V�E�X�I���R�S�V�Q�E�P���P�I�Z�I�P�W���S�J���T�V�I�W�W�Y�V�I���E�R�H���E�M�V�½�S�[���H�Y�V�M�R�K���M�R�W�T�M�V�E�X�M�S�R�����-�R�M�X�M�E�P�P�]�����X�L�M�W���M�R�W�T�M�V�E�X�S�V�]���Q�Y�W�G�P�I�W��
�[�I�E�O�R�I�W�W���E�J�J�I�G�X�W���P�Y�R�K���Z�S�P�Y�Q�I�W�����G�E�Y�W�M�R�K���E���V�I�W�X�V�M�G�X�M�Z�I���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]���H�I�¼�G�M�X���X�L�E�X���G�E�R���F�I���E�W�W�I�W�W�I�H���X�L�V�S�Y�K�L���W�T�M-
�V�S�Q�I�X�V�]�����)�Z�I�R�X�Y�E�P�P�]�����M�X���P�I�E�H�W���X�S���S�Z�I�V�X���6�-�����[�M�X�L���'�3�����V�I�X�I�R�X�M�S�R�����8�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���'�3�����V�I�X�I�R�X�M�S�R���M�W���G�P�S�W�I�P�]���V�I�P�E�X�I�H��
�X�S���X�L�I���H�I�K�V�I�I���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W����
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Lung Anatomy and Functions 
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�'�L�E�R�K�I�W���M�R���W�P�I�I�T���V�I�W�T�M�V�E�X�M�S�R���T�P�E�]���E�R���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���V�S�P�I���M�R���X�L�I���S�R�W�I�X���S�J���'�6�������-�R���L�I�E�P�X�L�]���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W����
�W�P�I�I�T���M�R�H�Y�G�I�H���Z�E�V�M�E�X�M�S�R�W���M�R���K�E�W���I�\�G�L�E�R�K�I���E�V�I���Q�S�H�I�W�X�����F�Y�X���X�L�I�]���F�I�G�S�Q�I���Q�S�V�I���T�V�S�R�S�Y�R�G�I�H���M�R��
�T�E�X�M�I�R�X�W�� �[�M�X�L�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �Q�Y�W�G�P�I�� �[�I�E�O�R�I�W�W���� �T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]�� �[�L�I�R�� �X�L�I�� �H�M�E�T�L�V�E�K�Q�� �M�W�� �W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X-
�P�]�� �M�R�Z�S�P�Z�I�H���� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �Q�E�]�� �I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�� �R�S�G�X�Y�V�R�E�P���S�R�P�]�� �6�-���[�L�M�P�I�� �Q�E�M�R�X�E�M�R�M�R�K�� �W�E�X�M�W�J�E�G�X�S�V�]��
�H�E�]�X�M�Q�I�� �Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R���� �3�Z�I�V�� �X�M�Q�I���� �R�S�G�X�Y�V�R�E�P�� �L�]�T�S�Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�� �T�V�I�H�M�W�T�S�W�I�W�� �X�L�I�Q�� �X�S�� �W�X�E�F�P�I���� �I�Z�I�R��
�H�E�]�X�M�Q�I���� �'�3���� �V�I�X�I�R�X�M�S�R���� �8�L�I�� �G�S�I�\�M�W�X�I�R�G�I�� �S�J�� �S�F�W�X�V�Y�G�X�M�Z�I�� �W�P�I�I�T�� �E�T�R�I�E�� �W�]�R�H�V�S�Q�I�� ���3�7�%�
���� �G�L�E�V-
�E�G�X�I�V�M�^�I�H���F�]���E�M�V�[�E�]���S�F�W�X�V�Y�G�X�M�S�R���E�X���X�L�I���R�I�G�O���P�I�Z�I�P���H�Y�I���X�S���X�L�I���[�I�E�O�R�I�W�W���S�J���X�L�I���T�L�E�V�]�R�K�I�E�P���E�R�H��
�P�E�V�]�R�K�I�E�P���Q�Y�W�G�P�I�W�����G�E�R���I�\�E�G�I�V�F�E�X�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���I�\�G�L�E�R�K�I���T�V�S�F�P�I�Q�W���M�R���&�1�(�����8�L�M�W���M�W���I�W�T�I�G�M�E�P�P�]��
�P�M�O�I�P�]���[�L�I�R���W�]�Q�T�X�S�Q�W���P�M�O�I���W�R�S�V�M�R�K���E�R�H���I�\�G�I�W�W���[�I�M�K�L�X���E�V�I���T�V�I�W�I�R�X����
 
�8�L�I�� �M�R�X�I�K�V�M�X�]�� �S�J�� �X�L�I�� �G�S�Y�K�L�� �Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�� �M�W�� �G�V�Y�G�M�E�P�� �M�R�� �X�L�I�� �S�R�W�I�X�� �S�J�� �%�6�-���� �� �(�Y�V�M�R�K�� �E�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]��
�M�R�J�I�G�X�M�S�R���� �E�� �G�S�Q�T�V�S�Q�M�W�I�H�� �G�S�Y�K�L�� �Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�� �P�I�E�H�W�� �X�S�� �E�G�G�Y�Q�Y�P�E�X�M�S�R�� �S�J�� �F�V�S�R�G�L�M�E�P�� �W�I�G�V�I�X�M�S�R�W��
�[�L�M�G�L�� �M�Q�T�E�M�V�� �K�E�W�� �I�\�G�L�E�R�K�I�W�� �E�R�H�� �V�I�H�Y�G�I�W�� �P�Y�R�K�� �S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R�� �G�E�T�E�G�M�X�]�� �V�I�W�Y�P�X�M�R�K�� �M�R�� �L�]�T�S�\�I�Q�M�E��
�E�R�H���H�I�G�V�I�E�W�I�H���S�\�]�K�I�R���E�Z�E�M�P�E�F�M�P�M�X�]���X�S���X�M�W�W�Y�I�W�����3�X�L�I�V���T�S�X�I�R�X�M�E�P���G�E�Y�W�I�W���S�J���%�6�-���M�R���&�1�(���M�R�G�P�Y�H�I���X�L�I��
�H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���G�S�R�K�I�W�X�M�Z�I���L�I�E�V�X���J�E�M�P�Y�V�I���[�M�X�L���V�I�W�Y�P�X�E�R�X���T�Y�P�Q�S�R�E�V�]���I�H�I�Q�E����

ASSESSMENT OF RESPIRATORY FUNCTION

�R���&�1�(�����V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���M�Q�T�E�M�V�Q�I�R�X���E�J�J�I�G�X�W���S�R�P�]���E�F�S�Y�X���������T�I�V�G�I�R�X���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W�����E�R�H���X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���M�W��
�Z�E�V�M�E�F�P�I�����8�L�I���J�V�I�U�Y�I�R�G�]���S�J���G�P�M�R�M�G�E�P���E�R�H���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���H�I�T�I�R�H�W���S�R���X�L�I���V�E�X�I��
�S�J���H�M�W�I�E�W�I���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���M�R���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���T�E�X�M�I�R�X�����*�S�V���W�P�S�[���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R�����W�I�Q�M���E�R�R�Y�E�P���S�V���E�R�R�Y�E�P��
�I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�W���Q�E�]���F�I���V�I�E�W�S�R�E�F�P�I

Clinical data 

�8�L�I�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���S�J���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]�� �H�I�¼�G�M�X���E�R�H���X�L�I�� �H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �M�R�W�Y�¾�G�M�I�R�G�]��
���6�-�
���E�V�I���S�J�X�I�R���M�R�W�M�H�M�S�Y�W���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����2�S�R���W�T�I�G�M�¼�G���W�]�Q�T�X�S�Q�W���W�Y�G�L���E�W���J�E�X�M�K�Y�I�����W�P�I�I�T�M-
�R�I�W�W�����E�R�H���H�M�¾�G�Y�P�X�]���G�S�R�G�I�R�X�V�E�X�M�R�K���G�E�R���F�I���I�E�V�P�]���M�R�H�M�G�E�X�S�V�W���S�J���6�-�����(�]�W�T�R�I�E�����S�V���X�L�I���W�I�R�W�E�X�M�S�R��
�S�J���H�M�¾�G�Y�P�X���S�V���P�E�F�S�V�I�H���F�V�I�E�X�L�M�R�K�����M�W���S�J�X�I�R���E�F�W�I�R�X�������W�S�Q�I�X�M�Q�I�W���S�V�X�L�S�T�R�I�E�����H�M�¾�G�Y�P�X�]���W�P�I�I�T-
�M�R�K���M�R���E���W�Y�T�M�R�I�� �T�S�W�M�X�M�S�R�
�� �M�W���T�V�I�W�I�R�X���� �R�I�G�I�W�W�M�X�E�X�M�R�K���E���W�I�Q�M���W�M�X�X�M�R�K���T�S�W�M�X�M�S�R���H�Y�V�M�R�K���W�P�I�I�T����
�7�]�Q�T�X�S�Q�W�� �P�M�O�I�� �R�M�K�L�X�X�M�Q�I�� �E�[�E�O�I�R�M�R�K�W���� �R�M�K�L�X�Q�E�V�I�W���� �H�E�]�X�M�Q�I�� �W�P�I�I�T�M�R�I�W�W���� �E�R�H�� �Q�S�V�R�M�R�K��
�L�I�E�H�E�G�L�I���G�E�R���V�I�½�I�G�X���W�P�I�I�T���V�I�P�E�X�I�H���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���E�P�X�I�V�E�X�M�S�R�W�����[�M�X�L���E�F�R�S�V�Q�E�P���'�3�Å���V�I�X�I�R�X�M�S�R����

�-�R�W�X�V�Y�Q�I�R�X�E�P���H�E�X�E��

Measurement  of Respiratory muscle 
�6�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �Q�Y�W�G�P�I�W�� �W�X�V�I�R�K�X�L�� �G�E�R�� �F�I�� �I�Z�E�P�Y�E�X�I�H�� �F�]�� �Q�I�E�W�Y�V�M�R�K���1�E�\�M�Q�E�P�� �-�R�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �4�V�I�W�W�Y�V�I��
���1�-�4�
���E�R�H���1�E�\�M�Q�E�P���)�\�T�M�V�E�X�S�V�]���4�V�I�W�W�Y�V�I�����1�)�4�
���E�X���X�L�I���Q�S�Y�X�L���Y�W�M�R�K���E���W�M�Q�T�P�I���H�I�Z�M�G�I�����T�V�I�W�W�Y�V�I��
�X�V�E�R�W�H�Y�G�I�V�
���H�Y�V�M�R�K���Q�E�\�M�Q�E�P���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���I�J�J�S�V�X�W�����'�3�Å retention generally occurs when the MIP 
�Z�E�P�Y�I���M�W���P�I�W�W���X�L�E�R�������� �T�I�V�G�I�R�X���S�J���X�L�I���T�V�I�H�M�G�X�I�H���Z�E�P�Y�I�����L�S�[�I�Z�I�V�����X�L�I���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���1�-�4���E�R�H���1�)�4��
�H�S�I�W���R�S�X���T�V�I�G�M�W�I�P�]���T�V�I�H�M�G�X���X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���6�-����

�1�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X���S�J���0�Y�R�K���Z�S�P�Y�Q�I�W��

�0�Y�R�K���Z�S�P�Y�Q�I�W���E�V�I���E�W�W�I�W�W�I�H���Y�W�M�R�K���W�T�M�V�S�Q�I�X�V�]���� �8�L�I���V�I�J�I�V�I�R�G�I���T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W���M�W���X�L�I���Q�I�E-
�W�Y�V�I�Q�I�R�X�� �S�J�� �*�S�V�G�I�H�� �:�M�X�E�P�� �'�E�T�E�G�M�X�]�� ���*�:�'���� �X�L�I�� �X�S�X�E�P�� �Z�S�P�Y�Q�I�� �S�J�� �E�M�V�� �X�L�E�X�� �G�E�R�� �F�I�� �J�S�V�G�M�F�P�]��
�I�\�L�E�P�I�H���E�J�X�I�V���Q�E�\�M�Q�E�P���M�R�L�E�P�E�X�M�S�R�
�����7�M�R�G�I���M�R�W�T�M�V�E�X�S�V�]���Q�Y�W�G�P�I�W���W�X�V�I�R�K�X�L���H�I�G�V�I�E�W�I�W���W�M�K-
�R�M�¼�G�E�R�X�P�]�����F�]���E�X���P�I�E�W�X�������	�
���F�I�J�S�V�I���E���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���H�V�S�T���M�R���*�:�'���S�G�G�Y�V�W�����W�T�M�V�S�Q�I�X�V�]���M�W���R�S�X��
�Y�W�I�J�Y�P�� �J�S�V�� �X�L�I�� �I�E�V�P�]�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W�� �S�J�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �Q�Y�W�G�P�I�� �H�I�¼�G�M�X���� �-�R�W�X�I�E�H���� �Q�S�V�I�� �W�I�R�W�M�X�M�Z�I��
�T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W�����W�Y�G�L���E�W���1�-�4���E�R�H���1�)�4���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�W�����G�E�R���V�I�Z�I�E�P���X�L�M�W���H�I�¼�G�M�X�����-�R���&�1�(���X�L�I�V�I��
�M�W���E���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���*�:�'�����T�V�I�G�I�H�I�H���F�]���E���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���H�I�G�V�I�E�W�I���M�R���1�-�4���E�R�H���1�)�4����
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�%�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���S�J���G�S�Y�K�L���I�¾�G�E�G�]

�'�S�Y�K�L���I�J�J�I�G�X�M�Z�I�R�I�W�W���G�E�R���F�I���W�M�Q�T�P�]���I�Z�E�P�Y�E�X�I�H���F�]���Q�I�E�W�Y�V�M�R�K���X�L�I���4�I�E�O���'�S�Y�K�L���)�\�T�M�V�E�X�S�V�]��
�*�P�S�[�����4�'�)�*�
�����E�P�W�S���O�R�S�[�R���T�I�E�O���G�S�Y�K�L���½�S�[�������4�'�)�*���V�I�T�V�I�W�I�R�X�W���X�L�I���Q�E�\�M�Q�Y�Q���I�\�T�M�V�E�X�S�V�]��
�½�S�[���K�I�R�I�V�E�X�I�H���H�Y�V�M�R�K���E���G�S�Y�K�L���E�R�H���T�V�S�Z�M�H�I�W���H�M�V�I�G�X���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R���S�R���X�L�I���E�F�M�P�M�X�]���X�S���G�P�I�E�V��
�X�L�I���E�M�V�[�E�]�����%���Q�M�R�M�Q�Y�Q���Z�E�P�Y�I���F�I�X�[�I�I�R�����������E�R�H�����������0���Q�M�R���E�P�P�S�[�W���I�J�J�I�G�X�M�Z�I���G�S�Y�K�L�M�R�K����
�F�I�P�S�[�� �X�L�M�W���P�I�Z�I�P���� �G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���E�V�I�� �M�R�H�M�G�E�X�I�H���� �1�I�E�W�Y�V�M�R�K���4�'�)�*�� �H�Y�V�M�R�K��
�W�]�R�G�L�V�S�R�S�Y�W���X�L�S�V�E�G�M�G���E�R�H���E�F�H�S�Q�M�R�E�P���G�S�Q�T�V�I�W�W�M�S�R���L�I�P�T�W���H�I�X�I�V�Q�M�R�I���L�S�[���Q�Y�G�L���X�L�I�W�I��
�Q�E�R�I�Y�Z�I�V�W���M�R�G�V�I�E�W�I���G�S�Y�K�L���I�J�J�I�G�X�M�Z�I�R�I�W�W����

Blood gas analyses

�1�I�E�W�Y�V�M�R�K���X�L�I���T�E�V�X�M�E�P���T�V�I�W�W�Y�V�I���S�J���S�\�]�K�I�R�����4�E�3�Å�
���E�R�H���G�E�V�F�S�R���H�M�S�\�M�H�I�����4�E�'�3�Å�
���M�R���E�V�X�I�V�M�E�P���F�P�S�S�H��
�M�W���X�L�I���Q�S�W�X���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���T�E�V�E�Q�I�X�I�V���J�S�V���E�W�W�I�W�W�M�R�K���K�E�W���I�\�G�L�E�R�K�I���I�¾�G�E�G�]���E�R�H���M�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P���J�S�V��
�H�M�E�K�R�S�W�M�R�K���6�-�����%�R���E�F�R�S�V�Q�E�P���M�R�G�V�I�E�W�I���M�R���4�E�'�3�Å�����"���������Q�Q���,�K�
���M�R�H�M�G�E�X�I�W���E�P�Z�I�S�P�E�V���L�]�T�S�Z�I�R�X�M�P�E-
�X�M�S�R�����[�L�M�G�L���M�W���X�L�I���¼�R�E�P���I�J�J�I�G�X���S�J���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���P�S�W�W���S�J���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]���G�E�T�E�G�M�X�]����

Nocturnal cardio-respiratory monitoring 

�8�L�M�W���M�R�Z�I�W�X�M�K�E�X�M�S�R���M�W���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���M�R���E�P�P���G�E�W�I�W���[�L�I�V�I���W�P�I�I�T���V�I�P�E�X�I�H���L�]�T�S�Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R���M�W��
�W�Y�W�T�I�G�X�I�H�� �F�E�W�I�H�� �S�R�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �H�E�X�E���� �-�X�� �E�M�Q�W�� �X�S�� �H�M�E�K�R�S�W�I�� �P�E�X�I�R�X���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]�� �M�R�W�Y�J�J�M�G�M�I�R�G�]��
�X�L�E�X���M�W���W�X�M�P�P���R�S�X���E�T�T�E�V�I�R�X���H�Y�V�M�R�K���[�E�O�I�J�Y�P�R�I�W�W���F�Y�X���Q�E�R�M�J�I�W�X�W���E�X���R�M�K�L�X�����8�L�I���W�X�Y�H�]���M�R�Z�S�P�Z�I�W��
�W�M�Q�Y�P�X�E�R�I�S�Y�W�� �V�I�G�S�V�H�M�R�K�� �E�R�H�� �Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K�� �H�Y�V�M�R�K�� �W�P�I�I�T�� �S�J�� �W�I�Z�I�V�E�P�� �T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W���� �S�V�S�R�E�W�E�P��
�E�M�V�J�P�S�[�����W�I�T�E�V�E�X�I���X�L�S�V�E�G�M�G���E�R�H���E�F�H�S�Q�M�R�E�P���Q�S�Z�I�Q�I�R�X�W�����)�'�+�����7�E�3�Å��������

TREATMENT OF RESPIRATORY COMPLICATIONS

�0�S�R�K���X�I�V�Q���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V�]���W�Y�T�T�S�V�X
�8�S���H�I�P�E�]���E�R�H���G�S�Y�R�X�I�V�E�G�X���G�L�V�S�R�M�G���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V���M�R�W�Y�¾�G�M�I�R�G�]�����'�6�-�
���W�I�G�S�R�H�E�V�]���X�S���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���L�]�T�S�Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R����
�&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���G�E�R���F�I���M�R�M�X�M�E�X�I�H���S�R���2�S�R���-�R�Z�E�W�M�Z�I���:�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�����2�-�:�
�����%���Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���Z�I�R�X�M�P�E�X�S�V���E�W�W�M�W�X�W���X�L�I���T�E-
�X�M�I�R�X���W���Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R���F�]���H�I�P�M�Z�I�V�M�R�K���E�M�V���Z�S�P�Y�Q�I�W���X�L�V�S�Y�K�L���E���R�E�W�E�P���S�V���S�V�S�R�E�W�E�P���Q�E�W�O�����S�V���E���Q�S�Y�X�L�T�M�I�G�I�����[�M�X�L�S�Y�X���X�L�I��
�R�I�I�H���J�S�V���E���X�V�E�G�L�I�S�W�X�S�Q�]�����8�L�M�W���X�V�I�E�X�Q�I�R�X���M�W���E�T�T�P�M�I�H���P�S�R�K���X�I�V�Q���E�X���L�S�Q�I�����K�I�R�I�V�E�P�P�]���H�Y�V�M�R�K���R�M�K�L�X�X�M�Q�I���L�S�Y�V�W����

w w w . p a r e n t p r o j e c t . i t 4 5

�8�L�I���M�R�H�M�G�E�X�M�S�R���J�S�V���2�-�:���M�R�����W�X�E�F�P�I���T�E�X�M�I�R�X���E�V�I���H�I�¼�R�I�H���F�]���X�L�I���J�S�P�P�S�[�M�R�K���G�S�R�H�M�X�M�S�R�W��
- Daytime hypercapnia (PaCO�Å > 50 mm Hg);
- Nocturnal hypercapnia (PaCO�Å > 45 mm Hg) associated with symptoms attributable to hy 
 poventilation (asthenia, dyspnea, morning headache);
- FVC < 50% predicted, in rapidly progressive disease. 

�2�-�:�� �P�I�E�H�W���X�S�� �W�I�Z�I�V�E�P���J�E�Z�S�V�E�F�P�I�� �I�J�J�I�G�X�W���� �E�
�� �1�-�4�� �E�R�H���*�:�'�� �W�X�E�F�M�P�M�^�I�� �S�V�� �M�Q�T�V�S�Z�I�� �X�I�Q�T�S�V�E�V�M�P�]���� �K�E�W���I�\�G�L�E�R�K�I�W��
�H�Y�V�M�R�K���[�E�O�I�J�Y�P�R�I�W�W���X�I�R�H�W���X�S���R�S�V�Q�E�P�M�^�I���U�Y�M�G�O�P�]�����F�
���X�L�I���V�M�W�O���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���E�R�H���X�L�I���R�I�I�H���J�S�V��
�L�S�W�T�M�X�E�P�M�^�E�X�M�S�R���H�I�G�V�I�E�W�I�����G�
���W�]�Q�T�X�S�Q�W���M�R�H�Y�G�I�H���F�]���'�3�Å���V�I�X�I�R�X�M�S�R���E�V�I���V�I�H�Y�G�I�H�����M�Q�T�V�S�Z�M�R�K���X�L�I���T�I�V�G�I�T�X�M�S�R���S�J��
�L�I�E�P�X�L���W�X�E�X�Y�W���E�R�H���W�S�G�M�E�P���M�R�X�I�K�V�E�X�M�S�R�����E�R�H���H�
���P�M�J�I���I�\�T�I�G�X�E�R�G�]���M�R�G�V�I�E�W�I�W����
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RESPIRATORY MANAGEMENT   

!

�'�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I
�1�E�R�Y�E�P�� �E�R�H���S�V�� �Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P�� �G�S�Y�K�L�� �E�W�W�M�W�X�E�R�G�I�� �Q�E�R�I�Y�Z�I�V�W�� �G�E�R�� �I�R�L�E�R�G�I�� �X�L�I�� �I�J�J�I�G�X�M�Z�I�R�I�W�W�� �S�J�� �G�S�Y�K�L-
�M�R�K���� �1�E�R�Y�E�P�� �G�S�Y�K�L�� �E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���� �T�V�M�Q�E�V�M�P�]�� �F�E�W�I�H�� �S�R�� �X�L�S�V�E�G�M�G�� �E�R�H�� �E�F�H�S�Q�M�R�E�P�� �G�S�Q�T�V�I�W�W�M�S�R�� �Q�E-
�R�I�Y�Z�I�V�W���� �V�I�U�Y�M�V�I�W�� �T�E�X�M�I�R�X�� �G�S�S�T�I�V�E�X�M�S�R���� �K�S�S�H�� �G�S�S�V�H�M�R�E�X�M�S�R���F�I�X�[�I�I�R�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X�� �E�R�H�� �X�L�I�� �G�E�V�I-
�K�M�Z�I�V���� �E�R�H�� �W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X�� �T�L�]�W�M�G�E�P�� �I�J�J�S�V�X�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� �G�E�V�I�K�M�Z�I�V�� �H�Y�I�� �X�S�� �X�L�I�� �R�I�I�H�� �J�S�V�� �J�V�I�U�Y�I�R�X�� �W�I�W�W�M�S�R�W���� 

�'�P�M�R�M�G�E�P�� �W�X�Y�H�M�I�W�� �H�S�G�Y�Q�I�R�X�� �X�L�I�� �K�V�I�E�X�I�V�� �I�J�J�I�G�X�M�Z�I�R�I�W�W�� �S�J�� �G�S�Q�F�M�R�M�R�K�� �T�Y�P�Q�S�R�E�V�]�� �L�]�T�I�V�M�R�J�P�E�X�M�S�R�� �?�E�G�L�M�I�Z�I�H��
�F�]���G�S�Q�T�V�I�W�W�M�R�K���E�R���%�Q�F�Y���F�E�K���X�L�E�X���T�Y�W�L�I�W���E�M�V���M�R�X�S���X�L�I���P�Y�R�K�W�A���[�M�X�L���Q�E�R�Y�E�P���G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I�����G�S�Q�T�E�V�I�H��
�X�S���Q�E�R�Y�E�P���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���E�P�S�R�I�������%�H�H�M�X�M�S�R�E�P�P�]�����P�Y�R�K���L�]�T�I�V�M�R�J�P�E�X�M�S�R���M�W���O�R�S�[�R���X�S���L�I�P�T���M�Q�T�V�S�Z�I���P�Y�R�K���I�\�T�E�R�W�M�S�R��
�G�E�T�E�G�M�X�]�����V�I�H�Y�G�M�R�K���X�L�I���V�M�W�O���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W����

�;�L�I�R�� �Q�E�R�Y�E�P�� �E�W�W�M�W�X�E�R�G�I�� �M�W�� �M�R�E�H�I�U�Y�E�X�I���� �E�R�� �I�J�J�I�G�X�M�Z�I�� �E�P�X�I�V�R�E�X�M�Z�I�� �M�W�� �Q�I-
�G�L�E�R�M�G�E�P���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I�����8�L�M�W���G�E�R���F�I���M�Q�T�P�I�Q�I�R�X�I�H���Y�W�M�R�K���H�I�Z�M�G�I�W���X�L�E�X���T�V�S�Z�M�H�I��
�H�I�I�T���M�R�W�Y�J�J�P�E�X�M�S�R�W�����J�S�V�G�I�H���E�M�V���M�R�X�E�O�I���M�R�X�S���X�L�I���P�Y�R�K�W�
���J�S�P�P�S�[�I�H���M�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]��
�F�]�� �I�U�Y�E�P�P�]�� �H�I�I�T�� �I�\�W�Y�J�J�P�E�X�M�S�R�W�� ���I�\�T�M�V�E�X�S�V�]�� �J�P�S�[�� �M�R�H�Y�G�I�H�� �F�]�� �X�L�I�� �Q�E�G�L�M�R�I��
strong enough to push secretions toward the airways, thus facilitatin g 
�X�L�I�M�V�� �I�\�T�Y�P�W�M�S�R�� �S�V�� �W�Y�G�X�M�S�R�
���� �8�L�I�� �M�R�W�Y�J�J�P�E�X�M�S�R�� �E�R�H�� �I�W�\�Y�J�J�P�E�X�M�S�R�� �T�V�I�W�W�Y�V�I�W��
�E�R�H���X�L�I���H�I�P�M�Z�I�V�]���X�M�Q�I�W���E�V�I���M�R�H�I�T�I�R�H�I�R�X�P�]���E�H�N�Y�W�X�E�F�P�I�����-�R�W�Y�J�J�P�E�X�M�S�R���E�R�H���I�W-
�\�Y�J�J�P�E�X�M�S�R���T�V�I�W�W�Y�V�I�W���V�E�R�K�M�R�K���F�I�X�[�I�I�R�����������E�R�H�����������G�Q���,�ÅO are generally 
�I�J�J�I�G�X�M�Z�I�� �E�R�H�� �X�S�P�I�V�E�X�I�H�� �F�]�� �Q�S�W�X�� �T�E�X�M�I�R�X�W���� �E�H�H�M�X�M�S�R�E�P�� �F�I�R�I�J�M�X�� �Q�E�]�� �G�S�Q�I��
�J�V�S�Q�� �X�L�I�� �E�T�T�P�M�G�E�X�M�S�R�� �S�J�� �W�]�R�G�L�V�S�R�S�Y�W�� �E�F�H�S�Q�M�R�E�P�� �T�V�I�W�W�Y�V�I�� �H�Y�V�M�R�K�� �I�W�\�Y�J-
�J�P�E�X�M�S�R����

�1�I�G�L�E�R�M�G�E�P���M�R�W�Y�J�J�P�E�X�M�S�R���I�\�L�E�P�E�X�M�S�R���G�E�R���F�I���H�I�P�M�Z�I�V�I�H���X�L�V�S�Y�K�L���E�R���S�V�S�R�E�W�E�P���Q�E�W�O�����Q�S�Y�X�L�T�M�I�G�I���S�V���X�V�E�G�L�I-
�S�W�X�S�Q�]�� �G�E�R�R�Y�P�E���� �4�L�E�W�I�� �G�]�G�P�M�R�K�� ���X�V�E�R�W�M�X�M�S�R�� �J�V�S�Q�� �M�R�W�T�M�V�E�X�M�S�R�� �X�S�� �I�\�T�M�V�E�X�S�V�]�
�� �G�E�R�� �F�I�� �M�R�M�X�M�E�X�I�H�� �Q�E�R�Y�E�P�P�]�� �S�V��
�E�Y�X�S�Q�E�X�M�G�E�P�P�]�����M�R���X�L�I���J�S�V�Q�I�V���G�E�W�I�����G�S�S�V�H�M�R�E�X�M�S�R���F�I�X�[�I�I�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�����G�E�V�I�K�M�Z�I�V�����E�R�H���H�I�Z�M�G�I���M�W���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I�H����
 

A  special mention is warranted for the administration of oxygen therap y to correct 
hypoxemia associated with bronchial secretion buildup due to ineffe ctive coughing: 
this procedure can be dangerous and lead to misinterpretation of the pa tient's clini -
cal progression. Oxygen therapy corrects blood oxygen level without a ddressing the 

cause of hypoxemia, namely secretions retention. This can result in un noticed, "masked" progres -
sion towards more severe complications (atelectasis, lung collaps e, pneumonia). 

�8�L�I���Y�W�I���S�J���Q�Y�G�S�P�]�X�M�G�W���G�E�R���M�R�G�V�I�E�W�I���X�L�I���Z�S�P�Y�Q�I���E�R�H���½�Y�M�H�M�X�]���S�J���Q�Y�G�Y�W�����M�R���G�E�W�I�W���S�J���M�R�I�J�J�I�G�X�M�Z�I���G�S�Y�K�L��
the administration of these drugs can lead to choking crisis. Theref ore, they should be used as part 
�S�J�� �E�� �T�V�S�K�V�E�Q�� �X�L�E�X�� �E�P�W�S�� �M�R�G�P�Y�H�I�W�� �F�V�S�R�G�L�M�E�P�� �G�P�I�E�V�E�R�G�I�� �X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���� �7�T�I�G�M�¼�G�E�P�P�]���� �E�I�V�S�W�S�P�� �E�H�Q�M�R�M�W�X�V�E-
tion, characterized by an immediate, short and better controllable e ffect, should be preferred, while 
oral administration, due to its prolonged and delayed effect, should g enerally be avoided.
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�'�E�V�H�M�E�G���M�Q�T�E�M�V�Q�I�R�X���M�W���X�L�I���Q�E�M�R���G�E�Y�W�I���S�J���Q�S�V�F�M�H�M�X�]���E�R�H���Q�S�V�X�E�P�M�X�]���M�R���Q�E�R�]���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I�W�����8�L�I��
�[�M�H�I���L�I�X�I�V�S�K�I�R�I�M�X�]���E�Q�S�R�K���Z�E�V�M�S�Y�W���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I�W���E�R�H���X�L�I���P�M�Q�M�X�I�H���Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H�M�R�K���S�J���X�L�I���W�T�I�G�M�¼�G��
�Q�I�G�L�E�R�M�W�Q�W���P�I�E�H�M�R�K���X�S���G�E�V�H�M�E�G���T�E�X�L�S�P�S�K�]���Q�E�O�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���E�R�H���X�V�I�E�X�Q�I�R�X���E���G�S�Q�T�P�I�\���G�L�E�P�P�I�R�K�I����

�&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���L�E�Z�I���E�������	���G�L�E�R�G�I���S�J���H�I�Z�I�P�S�T�M�R�K���G�E�V�H�M�E�G���M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X���V�I�K�E�V�H�P�I�W�W���S�J���Q�Y�W�G�P�I���M�Q�T�E�M�V�Q�I�R�X�����8�L�I��
role of dystrophin in cardiac muscle, as in skeletal muscle, is to protect the muscle from the contraction-
�M�R�H�Y�G�I�H�� �H�E�Q�E�K�I���� �� �6�I�H�Y�G�I�H�� �S�V�� �E�F�R�S�V�Q�E�P�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�� �P�I�E�H�W�� �X�S�� �I�\�I�V�G�M�W�I���M�R�H�Y�G�I�H�� �G�E�V�H�M�E�G�� �G�I�P�P�� �H�I�E�X�L�� �[�M�X�L��
�V�I�P�I�E�W�I���S�J���L�I�E�V�X���W�T�I�G�M�¼�G���T�V�S�X�I�M�R�W�����X�V�S�T�S�R�M�R�W�
���M�R�X�S���X�L�I���F�P�S�S�H�W�X�V�I�E�Q����

�4�E�X�M�I�R�X���[�M�X�L���&�1�(���� �I�W�T�I�G�M�E�P�P�]�� �X�L�S�W�I�� �[�M�X�L���Q�M�P�H���J�S�V�Q�W���H�S���� �R�S�X���L�E�Z�I�� �X�L�I�� �J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���Q�S�X�S�V���P�M�Q�M�X�E�X�M�S�R���T�V�I�W�I�R�X��
�M�R���(�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����E�R�H���E�V�I���E�F�P�I���X�S���T�I�V�J�S�V�Q���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���Q�Y�W�G�P�I���I�\�I�V�X�M�S�R�W�����8�L�M�W���G�E�R���G�E�Y�W�I���G�E�V�H�M�E�G���S�Z�I�V�P�S�E�H����
�[�L�M�G�L���Q�M�K�L�X���F�I���H�I�X�V�M�Q�I�R�X�E�P����

�-�R���G�E�V�H�M�E�G���Q�Y�W�G�P�I�����E�W���M�R���W�O�I�P�I�X�E�P���Q�Y�W�G�P�I�����G�E�V�H�M�E�G���G�I�P�P�W���G�E�R���Y�R�H�I�V�K�S���G�I�P�P���H�I�E�X�L�����8�L�I���V�I�W�Y�P�X�M�R�K���¼�F�V�S���E�H�M�T�S�W�I��
�V�I�T�P�E�G�I�Q�I�R�X���K�I�R�I�V�E�X�I�W���W�G�E�V���X�M�W�W�Y�I���X�L�E�X���F�I�K�M�R�W���M�R���X�L�I���S�Y�X�I�V���L�I�E�V�X���P�E�]�I�V�����I�T�M�G�E�V�H�M�Y�Q�
���E�R�H���T�V�S�K�V�I�W�W�I�W���X�S���X�L�I��
�M�R�R�I�V���P�E�]�I�V�����I�R�H�S�G�E�V�H�M�Y�Q�
�����1�]�S�G�E�V�H�M�E�P���¼�F�V�S�W�M�W���P�I�E�H�W���X�S���X�L�M�R�R�M�R�K���S�J���X�L�I���L�I�E�V�X���[�E�P�P�����P�S�W�W���S�J���G�S�R�X�V�E�G�X�M�P�M�X�]���E�R�H��
�T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���X�S���H�M�P�E�X�I�H���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]����

�3�G�G�E�W�M�S�R�E�P�P�]�����E�P�X�L�S�Y�K�L���Q�Y�G�L���Q�S�V�I���V�E�V�I�P�]�����L�]�T�I�V�X�V�S�T�L�M�G���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]���L�E�W���F�I�I�R���S�F�W�I�V�Z�I�H����

�*�I�Q�E�P�I���G�E�V�V�M�I�V�W���E�V�I���E�X���V�M�W�O���S�J���H�I�Z�I�P�S�T�M�R�K���G�E�V�H�M�E�G���M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X�����[�M�X�L���E���T�V�I�Z�E�P�I�R�G�I���S�J�������	���Y�R�H�I�V���E�K�I���������E�R�H��
�����	���S�Z�I�V���������]�I�E�V�W����

CARDIAC FUNCTION EVALUATION

�8�L�I���K�S�E�P���S�J���T�V�S�T�I�V���G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���M�W���X�S���H�I�X�I�G�X���E�R�H���X�V�I�E�X���G�E�V�H�M�E�G���H�E�Q�E�K�I���I�E�V�P�]�����8�L�M�W���M�R�Z�S�P�Z�I�W��
�E���F�E�W�I�P�M�R�I���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���X�S���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���E�R�R�Y�E�P�P�]���W�X�E�V�X�M�R�K���J�V�S�Q���X�L�I���&�1�(���H�M�E�K�R�S�W�M�W���E�R�H���I�Z�I�V�]�������X�S�������]�I�E�V�W��
�M�R���J�I�Q�E�P�I���G�E�V�V�M�I�V�W�����[�M�X�L���M�R�G�V�I�E�W�I�H���J�V�I�U�Y�I�R�G�]���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���X�L�I���G�P�M�R�M�G�E�P���T�M�G�X�Y�V�I����
�%�� �F�E�W�I�P�M�R�I�� �G�E�V�H�M�E�G�� �I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�� �W�L�S�Y�P�H�� �M�R�G�P�Y�H�I�� �F�P�S�S�H�� �X�I�W�X�W�� ���M�R�G�P�Y�H�M�R�K�� �'�/�� �E�R�H�� �X�V�S�T�S�R�M�R�
���� �E�� �F�E�W�I�P�M�R�I��
�I�P�I�G�X�V�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q�� ���)�'�+�
���� �������L�S�Y�V�� �,�S�P�X�I�V�� �)�'�+���� �E�R�H�� �E�� �X�V�E�R�W�X�L�S�V�E�G�M�G�� �I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q���� �&�P�S�S�H�� �X�I�W�X�W�� �G�E�R��
�H�I�X�I�G�X���G�E�V�H�M�E�G���H�E�Q�E�K�I���X�L�V�S�Y�K�L���E�R���M�R�G�V�I�E�W�I���M�R���X�V�S�T�S�R�M�R�W�����[�L�M�G�L���W�L�S�Y�P�H���F�I���Q�S�R�M�X�S�V�I�H���S�Z�I�V���X�M�Q�I�����E�R�H���F�]��
�Q�I�E�W�Y�V�M�R�K���S�X�L�I�V���T�V�S�X�I�M�R�W�����R�E�X�V�M�Y�V�I�X�M�G���T�I�T�X�M�H�I�W�
���X�L�E�X���M�R�G�V�I�E�W�I���M�R���X�L�I���G�E�W�I���S�J���Z�I�R�X�V�M�G�Y�P�E�V���T�V�I�W�W�Y�V�I���S�Z�I�V�P�S�E�H��
�E�R�H���X�L�Y�W���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]����
�%���F�E�W�I�P�M�R�I���)�'�+���G�E�R���W�L�S�[���W�M�K�R�W���S�J���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]���M�R���X�L�I���W�Y�F�G�P�M�R�M�G�E�P���T�L�E�W�I�����E�W���E���,�S�P�X�I�V���)�'�+�����[�L�M�G�L���G�E�R��
�H�I�X�I�G�X���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W���I�Z�I�R���F�I�J�S�V�I���X�L�I���G�P�I�E�V���S�R�W�I�X���S�J���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����8�L�I���X�V�E�R�W�X�L�S�V�E�G�M�G���I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q��
�M�W�� �E�R�� �I�\�E�Q�� �X�L�E�X�� �I�Z�E�P�Y�E�X�I�W�� �X�L�I�� �W�M�^�I�� �E�R�H�� �E�R�E�X�S�Q�M�G�E�P�� �G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�W�X�M�G�W�� �S�J�� �X�L�I�� �L�I�E�V�X�� �E�R�H�� �M�W�� �I�W�W�I�R�X�M�E�P�� �J�S�V��
�E�W�W�I�W�W�M�R�K�� �M�X�W�� �J�Y�R�G�X�M�S�R���� �(�Y�V�M�R�K�� �E�R�� �I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q���� �Q�Y�P�X�M�T�P�I�� �T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W�� �E�V�I�� �I�Z�E�P�Y�E�X�I�H���� �X�L�I�� �W�M�^�I�� �S�J�� �X�L�I��
�L�I�E�V�X���G�L�E�Q�F�I�V�W�����W�L�E�T�I�����X�L�M�G�O�R�I�W�W�I�W���S�J���X�L�I���L�I�E�V�X���[�E�P�P�W�����Z�E�P�Z�Y�P�E�V���W�X�V�Y�G�X�Y�V�I�����Q�S�V�T�L�S�P�S�K�M�G�E�P���G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�W�X�M�G�W����
�I�N�I�G�X�M�S�R�� �J�V�E�G�X�M�S�R�� ���E�Q�S�Y�R�X�� �S�J�� �F�P�S�S�H�� �X�L�I�� �L�I�E�V�X�� �T�Y�Q�T�W�� �J�V�S�Q�� �X�L�I�� �P�I�J�X�� �Z�I�R�X�V�M�G�P�I�� �[�M�X�L�� �I�E�G�L�� �F�I�E�X�
���� �W�X�V�E�M�R��
���Q�]�S�G�E�V�H�M�E�P�� �G�S�R�X�V�E�G�X�M�P�M�X�]�� �M�R�H�I�\�
���� �E�R�H�� �H�M�E�W�X�S�P�M�G�� �J�Y�R�G�X�M�S�R�����E�P�X�I�V�E�X�M�S�R�� �M�R�� �X�L�I�� �Z�I�R�X�V�M�G�P�I���W�� �V�I�P�E�\�E�X�M�S�R�� �G�E�T�E�G�M�X�]��
�E�R�H���X�L�Y�W���M�X�W���E�F�M�P�M�X�]���X�S���F�I���J�M�P�P�I�H���[�M�X�L���F�P�S�S�H�
����
�'�E�V�H�M�E�G���1�6�-���M�W���E���X�L�M�V�H���P�I�Z�I�P���I�\�E�Q���X�L�E�X���Q�S�V�I���E�G�G�Y�V�E�X�I�P�]���E�W�W�I�W�W�I�W���X�L�I���T�V�I�Z�M�S�Y�W�P�]���Q�I�R�X�M�S�R�I�H���T�E�V�E�Q�I�X�I�V�W��
�E�R�H�� �L�E�W�� �W�M�K�R�M�J�M�G�E�R�X�� �H�M�E�K�R�S�W�X�M�G�� �W�I�R�W�M�X�M�Z�M�X�]�� �J�S�V�� �G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�^�M�R�K�� �Q�]�S�G�E�V�H�M�E�P�� �X�M�W�W�Y�I�� �X�L�V�S�Y�K�L�� �J�M�F�V�S�W�M�W��
�M�H�I�R�X�M�J�M�G�E�X�M�S�R�����8�L�I���I�\�E�Q���M�R�Z�S�P�Z�I�W���X�L�I���Y�W�I���S�J���E���G�S�R�X�V�E�W�X���E�K�I�R�X���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���E�V�I�E�W���S�J���J�M�F�V�S�W�M�W�����E�R�H���X�L�V�S�Y�K�L��
�E�H�Z�E�R�G�I�H���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�����E�P�P�S�[�W���E�R���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���S�J���I�E�V�P�]���G�E�V�H�M�E�G���Q�Y�W�G�P�I���M�R�Z�S�P�Z�I�Q�I�R�X������
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DRUG THERAPY FOR THE HEART:

ACE INHIBITORS (ACEIS; enalapril, captopril, ramipril, perindopril, etc.): aceis are antihy pertensive 

drugs that have been shown to delay the progression of left ve ntricular dysfunction in DMD even in patients 
�[�M�X�L���R�S�V�Q�E�P���G�E�V�H�M�E�G���J�Y�R�G�X�M�S�R�����E�R�H���T�V�S�Z�M�H�I���F�I�R�I�¼�X�W���M�R���X�I�V�Q�W���S�J���I�\�X�I�R�H�M�R�K���W�Y�V�Z�M�Z�E�P�����9�R�J�S�V�X�Y�R�E�X�I�P�]�����J�S�V���&�1�(��
the only shared indication for initiating ACE therapy is the presenc e of a reduced ejection fraction, while 
there are no guidelines suggesting when to start therapy in the asymptoma tic patient. In DMD after age 

9, the use of perindopril is recommended to prevent progression to the dil ated form.

BETA- BLOCKERSdrugs that reduce heart rate; bisoprolol, carvedilol, metoprolol, etc.).  These are 

used to reduce heart rate, which is often elevated in BMD, lower blood pressu re and improve left 
ventricular function. Unfortunately, their use is limited by the fre quent presence of hypotension in 
BMD patients. This class of drugs has been shown to improve ventricular fu nction when it is at least 

moderately impaired and unresponsive to other therapies.  

SARTANS antihypertensive drugs; losartan, valsartan, irbesartan, candesartan,  etc.). There are no 
�W�T�I�G�M�¼�G���W�X�Y�H�M�I�W���S�R���X�L�I���Y�W�I���S�J���W�E�V�X�E�R�W���M�R���&�1�(����

DIURETICS (drugs that increase urine production) Diuretics should be used in ca ses of hepatic 

and/or pulmonary congestion. Among diuretics aldosterone antag onists are also used (diuretic drugs; 
spironolactone, canrenone, eplerenone, etc.). These drugs should  be added, according to guidelines, 
to aceis and beta-blockers in case of therapeutic failure a nd persistence of symptoms. Recent studies 
suggest a possible role of eplerenone in addition to aceis in reducing th e decline of ventricular function 
�M�R���&�1�(�����8�L�I���I�\�E�G�X���Q�I�G�L�E�R�M�W�Q���M�W���R�S�X���O�R�S�[�R�����F�Y�X���M�X���M�W���F�I�P�M�I�Z�I�H���X�S���F�I���W�I�G�S�R�H�E�V�]���X�S���E�R���E�R�X�M���M�R�½�E�Q�Q�E�X�S�V�]��
effect of eplerenone. 

IVABRADINE: this is a drug that slows the heart rate without causing hypotension, unl ike 

beta- blockers, and can improve heart function, although clinical s tudies are needed to prove it.   

SACUBITRIL/VALSARTAN:� � �X�L�M�W���G�S�Q�F�M�R�E�X�M�S�R���S�J���X�[�S���E�R�X�M�L�]�T�I�V�X�I�R�W�M�Z�I�� �H�V�Y�K�W���Q�E�]�� �T�P�E�]�� �E���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X��
role in reducing the risk of heart failure in patients with moderate ven tricular dysfunction and elevated 
levels of certain proteins, used as markers of heart failure (NT pro-BNP) . Currently, there is no data for 
the use of this drug in BMD.

ANTIARRHAYTMIC DRUGS: In the presence of arrhythmias, antiarrhythmic drugs that do not diff er 

from those used in common clinical practice should be used. 
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NON- PHARMACOLOGICAL THERAPY:

IMPLANTABLE CARDIOVERTER DEFIBRILLATORS ICD: the ICD is a small electronic 
device that constantly records all heartbeats and interve nes when it detects a serious 
arrhythmia. ICD implantation should be considered in case of high arrh ythmic risk and 
severe reduction of ejection fraction (ejection fraction <35% and prese nce of ventricular 
tachycardia) to prevent sudden cardiac death. 

VENTRICULAR ASSIST DEVICE VAD: this is a mechanical pump that is implanted 

in the chest to help the heart pump enough blood. In refracto ry heart failure, when the 
heart cannot pump an adequate amount of blood, the VAD is considered a poss ible 
therapeutic strategy, always considering potential complications  during anesthesia, 
�T�S�W�W�M�F�P�I�� �H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W�� �M�R�� �[�I�E�R�M�R�K�� �J�V�S�Q�� �M�R�Z�E�W�M�Z�I�� �Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R���� �E�R�H�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�� �V�I�P�E�X�I�H�� �X�S��
immunosuppression. It can be used as a bridge solution while for cardi ac transplantation. 

HEART TRANSPLANTATION: heart transplantation is a therapeutic option for BMD 

whose medical therapy can no longer maintain adequate cardiac fun ction. 

Therefore, in all BMD patients, it is important to perform periodic cardia c function checks 
over time to monitor the progress of cardiomyopathy and the response to the rapy.
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TABLE  2. CAR D I AC MAN AG E M E N T I N  BMD PAT I E N TS  

Screening di III livello
���6�1�2���G�E�V�H�M�E�G�E��

�����'�E�V�H�M�S�T�Y�P�Q�S�R�E�V�]���X�I�W�X�M�R�K���E�P�P�S�[�W���M�R�X�I�K�V�E�X�I�H���E�R�E�P�]�W�M�W���S�J���G�E�V�H�M�S�Z�E�W�G�Y�P�E�V�����V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�����E�R�H���Q�I�X�E�F�S�P�M�G���V�I�W�T�S�R�W�I�W���X�S���I�\�I�V�G�M�W�I����

Level I screening 
�����G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R�����)�'�+

Level II screening 
���)�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q�����������L�S�Y�V���,�S�P�X�I�V���)�'�+�����G�E�V�H�M�E�G���F�M�S�Q�E�V�O�I�V�W�����X�V�S�T�S�R�M�R�����2�8���T�V�S���&�2�4�
�����G�E�V�H�M�S�T�Y�P�Q�S�R�E�V�]��
�X�I�W�X����

Treatment of heart failure and arrhythmias 
���&�I�X�E���F�P�S�G�O�I�V�W
���-�Z�E�F�V�E�H�M�R�I
-other antiarrhythmic drugs
-diuretics

Advanced therapies of heart failure and arrhythmias 
���W�E�G�Y�F�V�M�X�]�P���Z�E�P�W�E�V�X�E�R
���-�'�(
-VAD
���'�E�V�H�M�E�G���X�V�E�R�W�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R��

Prevention of cardiomyopathy evolution of 
�����%�'�)�-
- eplerenone
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If a patient with BMD needs to undergo surgery under anesthesia or sedation, the following issues 
�W�L�S�Y�P�H���F�I���G�S�R�W�M�H�I�V�I�H�����E�W���W�Y�Q�Q�E�V�M�^�I�H���M�R��Table 3Table 3  ����

�R���4�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���J�V�I�U�Y�I�R�X�P�]���L�E�Z�I���H�M�P�E�X�I�H���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�����[�L�M�G�L���Q�E�]���T�S�W�I���E���V�M�W�O���S�J���L�I�E�V�X���J�E�M�P�Y�V�I���H�Y�V�M�R�K��
�E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���E�R�H���X�L�I���T�S�W�X�S�T�I�V�E�X�M�Z�I���T�I�V�M�S�H�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�� a cardiologist should be consulted �F�I�J�S�V�I���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X��
�Y�R�H�I�V�K�S�I�W���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���S�V���W�I�H�E�X�M�S�R�����%�R���I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q���W�L�S�Y�P�H���E�P�W�S���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H�����Y�R�P�I�W�W���M�X���L�E�W���F�I�I�R���H�S�R�I��
�V�I�G�I�R�X�P�]�����[�M�X�L�M�R���W�M�\���Q�S�R�X�L�W���F�I�J�S�V�I���X�L�I���W�Y�V�K�I�V�]�����H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���X�L�I���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]�
�����/�R�S�[�M�R�K��
�X�L�I���H�I�K�V�I�I���S�J���G�E�V�H�M�E�G���M�Q�T�E�M�V�Q�I�R�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���F�I�G�E�Y�W�I���X�L�M�W���M�R�J�S�V�Q�E�X�M�S�R���K�Y�M�H�I�W���X�L�I���E�R�I�W�X�L�I�W�M�S�P�S�K�M�W�X���R�S�X���S�R�P�]��
�M�R���X�L�I���X�]�T�I���S�J���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���X�S���Y�W�I�����F�Y�X���E�P�W�S���M�R���X�L�I���X�]�T�I���S�J���L�I�Q�S�H�]�R�E�Q�M�G���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K���X�S���M�Q�T�P�I�Q�I�R�X���H�Y�V�M�R�K���E�R�H��
�E�J�X�I�V���W�Y�V�K�I�V�]����

�R� � � 4�E�X�M� I�R�X�W� � � [�M�X�L� � �&�1� (� � �Q�E� ]� � �E�P�W�S� � �F� I�� �E�X�� �V�M�W�O�� �S�J�� �T�S�W�X�S�T�I�V�E�X�M�Z�I�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�� Therefore, a pul-
monologist should be consulted �� �F�I�J�S�V�I�� �T�I�V�J�S�V�Q�M�R�K�� �E�R�]�� �W�Y�V�K�M�G�E�P�� �T�V�S�G�I�H�Y�V�I�� �Y�R�H�I�V�� �K�I�R�I�V�E�P�� �E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�� �S�V��
�W�I�H�E�X�M�S�R����Preoperatively �����W�T�M�V�S�Q�I�X�V�]���[�M�P�P���F�I���G�S�R�H�Y�G�X�I�H���X�S���Q�I�E�W�Y�V�I���X�L�I���J�S�V�G�I�H���Z�M�X�E�P���G�E�T�E�G�M�X�]�������*�:�'�
�����E�R�H���X�L�I��
�I�J�J�I�G�X�M�Z�I�R�I�W�W���S�J���X�L�I���G�S�Y�K�L���[�M�P�P���F�I���E�W�W�I�W�W�I�H���F�]���Q�I�E�W�Y�V�M�R�K���X�L�I���T�I�E�O���G�S�Y�K�L���½�S�[�����4�I�E�O���)�\�T�M�V�E�X�S�V�]���'�S�Y�K�L���*�P�S�[������
�T�������4�'�)�*�
�����8�L�I�W�I���X�I�W�X�W���W�L�S�Y�P�H���R�S�X���F�I���V�I�T�I�E�X�I�H���M�J���X�L�I�]���L�E�Z�I���F�I�I�R���H�S�R�I���V�I�G�I�R�X�P�]�����[�M�X�L�M�R���W�M�\���Q�S�R�X�L�W���F�I�J�S�V�I��
�W�Y�V�K�I�V�]�
�����-�R���X�L�I���*�:�'���M�W���P�I�W�W���X�L�E�R�������	���S�J���X�L�I���T�V�I�H�M�G�X�I�H���Z�E�P�Y�I�����X�V�E�M�R�M�R�K���M�R���X�L�I���Y�W�I���S�J���2�S�R���-�R�Z�E�W�M�Z�I���:�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R��
���2�-�:�
���W�L�S�Y�P�H���F�I���G�S�R�H�Y�G�X�I�H���F�I�J�S�V�I���X�L�I���W�Y�V�K�I�V�]�����-�R���X�L�I�W�I���G�E�W�I�W�����2�-�:���Q�E�]���F�I���E�T�T�P�M�I�H���M�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]���T�S�W�X�S�T�I�V�E-
�X�M�Z�I���X�S���V�I�H�Y�G�I���X�L�I���V�M�W�O���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����-�J���X�L�I���T�I�E�O���G�S�Y�K�L���½�S�[���M�W���P�I�W�W���X�L�E�R�����������P���Q�M�R�Y�X�I�����X�V�E�M�R�M�R�K��
�M�R���G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���[�M�P�P���E�P�W�S���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���F�I�J�S�V�I���W�Y�V�K�I�V�]�����8�L�I�W�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���Q�E�]���F�I���R�I�G�I�W�W�E�V�]��
�E�X���X�L�I���I�R�H���S�J���K�I�R�I�V�E�P���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���X�S���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I���I�\�T�I�G�X�S�V�E�X�M�S�R���S�J���F�V�S�R�G�L�M�E�P���W�I�G�V�I�X�M�S�R�W����

�R���-�J���K�I�R�I�V�E�P���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���M�W���V�I�U�Y�M�V�I�H���J�S�V���E���T�E�X�M�I�R�X���[�M�X�L���&�1�(�����S�R�P�] intravenous anesthetics �W�L�S�Y�P�H���F�I���E�H-
�Q�M�R�M�W�X�I�V�I�H���J�S�V���F�S�X�L���M�R�H�Y�G�X�M�S�R���E�R�H���Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I���S�J���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����8�L�I���Q�S�W�X���G�S�Q�Q�S�R�P�]���Y�W�I�H���H�V�Y�K���J�S�V���M�R�H�Y�G�X�M�S�R��
�E�R�H���Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I���M�R���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���M�W���T�V�S�T�S�J�S�P�����E���W�L�S�V�X���E�G�X�M�R�K���E�R�I�W�X�L�I�X�M�G�
����Inhaled halogenated anesthetics 
���W�Y�G�L���E�W���W�I�Z�S�½�Y�V�E�R�I���E�R�H���H�I�W�½�Y�V�E�R�I�
��should be strictly avoided. The use of halogenated anesthetics  in 
these patients poses a high risk of rhabdomyolysis, a life- threatening c omplication characterized by 
�Q�E�W�W�M�Z�I���Q�Y�W�G�P�I���¼�F�I�V�W���H�E�Q�E�K�I���� �P�I�E�H�M�R�K���X�S���X�L�I���V�I�P�I�E�W�I���S�J���Q�Y�W�G�P�I���T�V�S�X�I�M�R�W���E�R�H���M�S�R�W�����Q�]�S�K�P�S�F�M�R���E�R�H���T�S-
tassium) into the bloodstream. Myoglobin is dangerous for the kidne ys as it can cause renal failure, and 
potassium is dangerous for the heart as it can cause life-threatening ar rhythmias.  

�R���-�J���M�X���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]���X�S���G�S�Q�T�P�I�X�I�P�]���F�P�S�G�O���Q�Y�W�G�P�I���E�G�X�M�Z�M�X�]�����H�Y�V�M�R�K���K�I�R�I�V�E�P���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����I�M�X�L�I�V�����J�S�V���X�L�I���X�]�T�I���S�J��
�W�Y�V�K�M�G�E�P���T�V�S�G�I�H�Y�V�I���?�W�Y�G�L���E�W���P�E�T�E�V�S�W�G�S�T�]�����I�R�H�S�W�G�S�T�M�G���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���S�J���X�L�I���E�F�H�S�Q�M�R�E�P���G�E�Z�M�X�]���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���F�]��
�W�Q�E�P�P���M�R�G�M�W�M�S�R�W���S�J���X�L�I���E�F�H�S�Q�M�R�E�P���[�E�P�P�W�
�����S�V���P�E�T�E�V�S�X�S�Q�]�������S�T�I�R�M�R�K���X�L�I���E�F�H�S�Q�I�R�
�A���S�V���J�S�V���X�V�E�G�L�I�E�P���M�R�X�Y�F�E�X�M�S�R����
succinylcholine ���E���Q�Y�W�G�P�I���V�I�P�E�\�E�R�X�
 should never be used. �7�Y�G�G�M�R�]�P�G�L�S�P�M�R�I���G�E�R���E�P�W�S���G�E�Y�W�I���V�L�E�F�H�S�Q�]�S�P�]�W�M�W����
�-�R���X�L�I�W�I���G�E�W�I�W�����R�S�R���H�I�T�S�P�E�V�M�^�M�R�K���G�Y�V�E�V�W�����E�R�S�X�L�I�V���G�P�E�W�W���S�J���Q�Y�W�G�P�I���V�I�P�E�\�E�R�X�
�����W�Y�G�L���E�W���V�S�G�Y�V�S�R�M�Y�Q�����W�L�S�Y�P�H���F�I��
�Y�W�I�H�����-�X���M�W���E�P�W�S���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���J�S�V���X�L�I���E�R�I�W�X�L�I�W�M�S�P�S�K�M�W�X���X�S���R�S�X�I���X�L�E�X���X�L�I���I�J�J�I�G�X���S�J���R�S�R���H�I�T�S�P�E�V�M�^�M�R�K���G�Y�V�E�V�W���M�R���T�E-
�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���H�]�W�X�V�S�T�L�M�R�S�T�E�X�L�M�I�W���W�X�E�V�X���Q�S�V�I���W�P�S�[�P�]���E�R�H���P�E�W�X�W���P�S�R�K�I�V���X�L�E�R���M�R���L�I�E�P�X�L�]���T�E�X�M�I�R�X�W�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����E�X���X�L�I��
end of anesthesia, the action of the curars should 

�R��In BMD patients opioids , such as morphine, should also be used with caution both during anesthesia 
and in the  postoperative period. ���8�L�I�W�I���H�V�Y�K�W���G�E�R���H�E�R�K�I�V�S�Y�W�P�]���W�P�S�[���F�S�X�L���X�L�I���V�E�X�I���E�R�H���H�I�T�X�L���S�J���F�V�I�E�X�L�M�R�K����

ANESTHESIA AND SEDATION���(�9�6�-�2�+���7�9�6�+�)�6�=
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ANESTHESIA AND SEDATION���(�9�6�-�2�+���7�9�6�+�)�6�=

�R���-�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���V�I�K�Y�P�E�V�P�]���X�E�O�I�W���K�P�Y�G�S�G�S�V�X�M�G�S�M�H�W�����+�'�
�����E�H�H�M�X�M�S�R�E�P���W�X�V�I�W�W���H�S�W�I�W���W�X�I�V�S�M�H�W�����L�]�H�V�S�G�S�V�X�M�W�S�R�I�
��
�W�L�S�Y�P�H���F�I���E�H�Q�M�R�M�W�X�I�V�I�H���M�R�X�V�E�Z�I�R�S�Y�W�P�]���H�Y�V�M�R�K���W�Y�V�K�I�V�]���E�R�H���M�R���X�L�I���T�S�W�X�S�T�I�V�E�X�M�Z�I�����T�I�V�M�S�H�����+�Y�M�H�I�P�M�R�I�W���J�S�V���M�R�X�V�E-
�Z�I�R�S�Y�W���H�S�W�I�W���S�J���L�]�H�V�S�G�S�V�X�M�W�S�R�I���X�S���G�S�Z�I�V���W�Y�V�K�M�G�E�P���W�X�V�I�W�W���G�E�R���F�I���J�S�Y�R�H���M�R���X�L�I���4�.���2�M�G�L�S�P�S�J�J���7�X�I�V�S�M�H���4�V�S�X�S�G�S�P��
at the following link: www.parentprojectmd.org/PJ ����

Therefore, if a patient with BMD requires a scheduled surgery that necess itates anesthesia or sedation, 
the procedure should be performed in a hospital where the staff invol ved in the operation and postoper -
�E�X�M�Z�I���G�E�V�I���E�V�I���[�I�P�P���E�G�U�Y�E�M�R�X�I�H���[�M�X�L���X�L�I���W�T�I�G�M�¼�G���M�W�W�Y�I�W���S�J���X�L�I���G�S�R�H�M�X�M�S�R���E�R�H���G�E�T�E�F�P�I���S�J���Q�E�R�E�K�M�R�K���X�L�I�Q��
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TA B L E 3 MA N AG E M E N T O F BMD PAT I E N T S U N D E R G O I N G 
A N E S T H E S I A O R S E DAT I O N 

1�� �'�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�����T�V�M�S�V���X�S���X�L�I���T�V�S�G�I�H�Y�V�I���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���Q�Y�W�X���Y�R�H�I�V�K�S���E��cardiogical 
evaluation �[�M�X�L���E���V�I�G�I�R�X���I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q���E�R�H���)�'�+�����R�S���Q�S�V�I���X�L�E�R���W�M�\���Q�S�R�X�L�W���S�P�H�
�����-�R���G�E�W�I�W���S�J��
�W�I�Z�I�V�I���G�E�V�H�M�E�G���M�Q�T�E�M�V�I�Q�I�R�X�����Q�S�V�I���M�R�X�I�R�W�M�Z�I���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P����

2  Pulmonological evaluation: ���M�X���M�W���Y�W�I�J�Y�P���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���X�S���L�E�Z�I���E���V�I�G�I�R�X�����R�S�X���Q�S�V�I���X�L�E�R��
�W�M�\���Q�S�R�X�L�W���S�P�H�
���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X���S�J���J�S�V�G�I�H���Z�M�X�E�P���G�E�T�E�G�M�X�]�����*�:�'�
���E�R�H���T�I�E�O���G�S�Y�K�L���½�S�[�����-�J���X�L�I���*�:�'��
�M�W���P�I�W�W���X�L�E�R�����	���S�J���X�L�I���T�V�I�H�M�G�X�I�H���Z�E�P�Y�I�����X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���X�V�E�M�R�I�H���X�S���Y�W�I���2�-�:���F�I�J�S�V�I���X�L�I���T�V�S-
�G�I�H�Y�V�I�������-�J���X�L�I���T�I�E�O���G�S�Y�K�L���½�S�[���M�W���P�I�W�W���X�L�E�R�����������P���Q�M�R�Y�X�I�����X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���X�V�E�M�R�I�H���X�S���Y�W�I��
�G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W���T�V�M�S�V���X�S���X�L�I���T�V�S�G�I�H�Y�V�I����NIV and/or cough assistance techniques  
may be necessary after general anesthesia. 

3 General anesthesia: �S�R�P�]���M�R�X�V�E�Z�I�R�S�Y�W�P�]���E�R�I�W�X�L�I�X�M�G�W�����I���K�������T�V�S�T�S�J�S�P�
���W�L�S�Y�P�H���F�I���Y�W�I�H���J�S�V��
�F�S�X�L���M�R�H�Y�G�X�M�S�R���E�R�H���Q�E�M�R�X�I�R�E�R�G�I���S�J���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����W�X�V�M�G�X�P�]���E�Z�S�M�H�M�R�K���X�L�I���Y�W�I���S�J���L�E�P�S�K�I�R�E�X�I�H���M�R�L�E�P�E-
�X�M�S�R�E�P���E�R�I�W�X�L�I�X�M�G�W�����I���K�����7�I�Z�S�½�Y�V�E�R�I���E�R�H���H�I�W�½�Y�V�E�R�I�
����

4  Muscle relaxation: ���M�J���G�S�Q�T�P�I�X�I���Q�Y�W�G�P�I���V�I�P�E�\�E�X�M�S�R���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]�����W�Y�G�G�M�R�]�P�G�L�S�P�M�R�I���W�L�S�Y�P�H��
�R�I�Z�I�V���F�I���Y�W�I�H����Non-depolarizing curars �����W�Y�G�L���E�W���V�S�G�Y�V�S�R�M�Y�Q�����Q�E�]���F�I���Y�W�I�H�����%�X���X�L�I���I�R�H���S�J���E�R�I�W-
�X�L�I�W�M�E�����X�L�I���I�J�J�I�G�X���Q�Y�W�X���F�I���G�S�Q�T�P�I�X�I�P�]���E�R�X�E�K�S�R�M�^�I���Y�W�M�R�K���V�I�Z�I�V�W�E�P���E�K�I�R�X�W���P�M�O�I��sugammadex����

5  Opioids:���Y�W�I���S�T�M�S�M�H�W���[�M�X�L���G�E�Y�X�M�S�R���F�S�X�L���M�R�X�V�E�S�T�I�V�E�X�M�Z�I�P�]���E�R�H���T�S�W�X���S�T�I�V�E�X�M�Z�I�P�]����

6 Glucocorticoids : if the patient regularly takes glucocorticoids, consider administ ring 
�E�H�H�M�X�M�S�R�E�P���M�R�X�V�E�Z�I�R�S�Y�W���H�S�W�I�W���S�J���L�]�H�V�S�G�S�V�X�M�W�S�R�I��

7 Experienced team: �J�S�V���W�G�L�I�H�Y�P�I�H���W�Y�V�K�I�V�M�I�W���V�I�U�Y�M�V�M�R�K���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���S�V���W�I�H�E�X�M�S�R�����X�L�I���T�V�S-
�G�I�H�Y�V�I���W�L�S�Y�P�H���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���F�]���X�I�E�Q����experienced���M�R���Q�E�R�E�K�M�R�K���X�L�I���W�T�I�G�M�¼�G���G�L�E�P�P�I�R�K�I�W���S�J���X�L�I��
�G�S�R�H�M�X�M�S�R����

KE Y:   ECG�!���I�P�I�G�X�V�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q������FVC�!���J�S�V�G�I�H�����Z�M�X�E�P�����G�E�T�E�G�M�X�]����NIV �!���R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I���Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R����
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�&�I�G�O�I�V���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�����&�1�(�
���T�V�I�W�I�R�X�W���V�M�W�O���S�J���G�E�V�H�M�E�G���E�R�H���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����[�L�M�G�L���G�E�R���P�I�E�H���X�S��
�P�M�J�I���X�L�V�I�E�X�I�R�M�R�K���W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W�����8�L�I���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���S�J���I�Q�I�V�K�I�R�G�]���M�R���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���M�W���W�Y�Q�Q�E�V�M�^�I�H���M�R  Table 4Table 4��������

�R ��Typical cardiac issues in BMD patients included dilated cardiomyopa thy with impaired heart con -
�X�V�E�G�X�M�P�M�X�]�����E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W�����E�R�H���M�R�X�V�E���G�E�V�H�M�E�G���G�S�R�H�Y�G�X�M�S�R���E�F�R�S�V�Q�E�P�M�X�M�I�W�����8�L�I�W�I���G�E�R���P�I�E�H���X�S���X�L�I���J�S�P�P�S�[�M�R�K���G�S�Q-
�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W�����E�G�Y�X�I���L�I�E�V�X���J�E�M�P�Y�V�I�����L�]�T�S�X�I�R�W�M�S�R�����S�V���E�G�Y�X�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���J�E�M�P�Y�V�I�����%�6�*�
���J�V�S�Q���G�E�V�H�M�S�K�I�R�M�G���T�Y�P�Q�S�R�E�V�]��
�I�H�I�Q�E�����Q�E�P�M�K�R�E�R�X���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W�����F�S�X�L���F�V�E�H�]�G�E�V�H�M�G���E�R�H���X�E�G�L�]�G�E�V�H�M�G�
�����;�L�I�R���E�R�]���S�J���X�L�I�W�I���G�S�Q�T�P�M�G�E�X�M�S�R�W���E�V�I��
�W�Y�W�T�I�G�X�I�H���� �M�X�� �M�W�� �G�V�Y�G�M�E�P�� �X�S�� �G�S�R�H�Y�G�X�� �E�� �X�L�S�V�S�Y�K�L�� �G�E�V�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P�� �I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���� �M�R�G�P�Y�H�M�R�K�� �E�R�� �I�P�I�G�X�V�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q��
���)�'�+�
�����G�L�I�W�X���<���V�E�]�����I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q�����E�R�H���E�W�W�I�W�W���F�P�S�S�H���P�I�Z�I�P�W���S�J���G�I�V�X�E�M�R���T�V�S�X�I�M�R�W���X�L�E�X���Q�E�]���F�I���I�P�I�Z�E�X�I�H�����I���K����
�R�E�X�V�M�Y�V�I�X�M�G���T�I�T�X�M�H�I�
���E�W���[�I�P�P���E�W���F�P�S�S�H���S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R���P�I�Z�I�P�W���Y�W�M�R�K���T�Y�P�W�I���S�\�M�Q�I�X�I�V���S�V���F�P�S�S�H���K�E�W���E�R�E�P�]�W�M�W�����-�R���X�L�I��
�I�Z�I�R�X���S�J���E�G�Y�X�I���L�I�E�V�X���J�E�M�P�Y�V�I�����M�X���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]���X�S���Y�V�K�I�R�X�P�]���E�W�W�I�W�W���L�I�E�V�X���J�Y�R�G�X�M�S�R���X�S���M�R�M�X�M�E�X�I���X�L�I���Q�S�W�X���E�T�T�V�S�T�V�M�E-
�X�I���X�L�I�V�E�T�]�����M�R�S�X�V�S�T�I�W�����H�M�Y�V�I�X�M�G�W�����Z�E�W�S�H�M�P�E�X�S�V�W�����I�X�G���
���M�R���E�G�G�S�V�H�E�R�G�I���[�M�X�L���G�Y�V�V�I�R�X���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W�����*�S�V���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W����
�M�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P���X�S���M�H�I�R�X�M�J�]���X�L�I���X�]�T�I���S�J���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E���S�R���X�L�I���)�'�+���X�S���E�H�Q�M�R�M�W�X�I�V���X�L�I���Q�S�W�X���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���T�L�E�V�Q�E�G�S-
�P�S�K�M�G�E�P���X�L�I�V�E�T�]���S�V���G�S�R�W�M�H�I�V���X�L�I���Y�W�I���S�J���E���T�E�G�I���Q�E�O�I�V�����4�1�
���S�V���H�I�¼�F�V�M�P�P�E�X�S�V�����-�'�(�
�����W�I�I���'�L�E�T�X�I�V�����
����
�-�J���E�P�P���X�L�I�V�E�T�M�I�W���J�E�M�P�����G�E�V�H�M�E�G���X�V�E�R�W�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R���Q�E�]���F�I���G�S�R�W�M�H�I�V�I�H�����1�I�G�L�E�R�M�G�E�P���Z�I�R�X�V�M�G�Y�P�E�V���E�W�W�M�W�X���H�I�Z�M�G�I�W���G�E�R��
�F�I���Y�W�I�H���[�L�M�P�I���E�[�E�M�X�M�R�K���J�S�V���X�V�E�R�W�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R�����W�I�I���'�L�E�T�X�I�V�����
�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���E�W���P�M�J�I���W�E�Z�M�R�K���W�X�V�E�X�I�K�M�I�W���Y�R�X�M�P���E���L�I�E�V�X��
�X�V�E�R�W�T�P�E�R�X���M�W���T�S�W�W�M�F�P�I�����-�R���X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���E�G�Y�X�I���T�Y�P�Q�S�R�E�V�]���I�H�I�Q�E�����I�\�G�I�W�W���½�Y�M�H���M�R���X�L�I���P�Y�R�K�W�
�����M�X���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X��
�X�S���G�S�Q�F�M�R�I���R�S�R�M�R�Z�E�W�M�Z�I���Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�����2�-�:�
���[�M�X�L���S�\�]�K�I�R���X�L�I�V�E�T�]��

�R���&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �Q�E�]�� �H�I�Z�I�P�S�T�� �V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]�� �Q�Y�W�G�P�I�� �E�P�X�I�V�E�X�M�S�R���� �P�I�E�H�M�R�K�� �X�S�� �V�I�H�Y�G�I�H�� �F�V�I�E�X�L�M�R�K�� �G�E�T�E�G�M�X�]�� ����
�W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���G�S�Y�K�L���H�I�¼�G�M�I�R�G�]�����[�M�X�L���H�I�G�V�I�E�W�I�H���E�F�M�P�M�X�]���X�S���I�\�T�I�P���F�V�S�R�G�L�M�E�P���W�I�G�V�I�X�M�S�R�W�����E�R�H���E���L�M�K�L�I�V���T�V�I�H�M�W�T�S-
�W�M�X�M�S�R���X�S���S�F�W�X�V�Y�G�X�M�Z�I���W�P�I�I�T���E�T�R�I�E�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���M�R���X�L�I���G�E�W�I���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���M�R�J�I�G�X�M�S�R�W���S�V���J�S�P�P�S�[�M�R�K��
�E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����E�G�Y�X�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���J�E�M�P�Y�V�I�����%�6�-�
�����G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�^�I�H���F�]���S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R���H�I�¼�G�M�X���E�R�H���G�E�V�F�S�R���H�M�S�\�M�H�I���F�Y�M�P-
�H�Y�T�� �Q�E�]�� �H�I�Z�I�P�S�T���� �-�R�� �X�L�I�� �G�E�W�I�� �S�J�� �%�6�*���� �M�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P���X�S���G�S�Q�F�M�R�I���2�-�:�� �[�M�X�L�� �Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���G�S�Y�K�L�� �E�W�W�M�W�X�E�R�G�I����
�Y�W�M�R�K���E���G�S�Y�K�L���Q�E�G�L�M�R�I���S�V���Q�E�R�Y�E�P���G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�W�����%�W���W�S�S�R���E�W���T�S�W�W�M�F�P�I�����E���G�L�I�W�X���<���V�E�]���E�R�H��
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5 8 w w w . p a r e n t p r o j e c t . i t

�E�R���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���S�J���F�P�S�S�H���S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R���E�R�H���G�E�V�F�S�R���H�M�S�\�M�H�I���P�I�Z�I�P�W���X�L�V�S�Y�K�L���E�V�X�I�V�M�E�P���F�P�S�S�H���F�]���K�E�W���E�R�E�P�]�W�M�W�����W�L�S�Y�P�H���F�I��
�T�I�V�J�S�V�Q�I�H�����-�J���E���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���M�R�J�I�G�X�M�S�R���M�W���W�Y�W�T�I�G�X�I�H���E�R�H���X�L�I���T�Y�P�W�I���S�\�M�Q�I�X�V�]���M�W��� �������	���M�R���V�S�S�Q���E�M�V�����F�V�S�E�H���W�T�I�G�X�V�Y�Q��
�E�R�X�M�F�M�S�X�M�G���X�L�I�V�E�T�]���W�L�S�Y�P�H���F�I���W�X�E�V�X�I�H���I�E�V�P�]�����-�R���G�E�W�I���S�J���W�Y�V�K�M�G�E�P���I�Q�I�V�K�I�R�G�M�I�W���V�I�U�Y�M�V�M�R�K���Y�V�K�I�R�X���K�I�R�I�V�E�P���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E����
�M�X���M�W���G�V�Y�G�M�E�P���X�S���J�S�P�P�S�[���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�E�X�M�S�R�W�����W�I�I���'�L�E�T�X�I�V�����
����

�R���-�X���M�W���G�S�Q�Q�S�R���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I���X�S���J�M�R�H���X�L�E�X���I�Q�I�V�K�I�R�G�]���T�L�]�W�M�G�M�E�R�W���S�J�X�I�R���P�E�G�O���W�Y�J�J�M�G�M�I�R�X���O�R�S�[�P�I�H�K�I���E�R�H���G�P�M�R�M�G�E�P��
�I�\�T�I�V�M�I�R�G�I���M�R���X�V�I�E�X�M�R�K���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�I�E�W�I�W�����E�W���X�L�I�W�I���E�V�I���V�E�V�I���H�M�W�I�E�W�I�W�����8�L�I���T�V�S�F�P�I�Q���M�W���I�Z�I�R��
�Q�S�V�I���T�V�S�R�S�Y�R�G�I�H���[�L�I�R���G�S�R�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�I���R�Y�Q�F�I�V���S�J���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W���X�S���X�V�I�E�X���M�R���I�Q�I�V�K�I�R�G�]���X�S���V�I�E�G�L���X�L�I���R�I�G�I�W�W�E�V�]��
�I�\�T�I�V�M�I�R�G�I���E�R�H���O�R�S�[�P�I�H�K�I���V�I�U�Y�M�V�I�H���X�S���E�H�I�U�Y�E�X�I�P�]���X�V�I�E�X���X�L�I�W�I���T�E�X�M�I�R�X�W��
���6�I�G�I�R�X���M�R�X�I�V�R�E�X�M�S�R�E�P���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�E�X�M�S�R�W���T�Y�F�P�M�W�L�I�H���M�R���0�E�R�G�I�X���T�V�S�T�S�W�I���X�L�I���M�R�X�V�S�H�Y�G�X�M�S�R���S�J���E�R���)�Q�I�V�K�I�R�G�]���'�E�V�H���J�S�V��
�T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L�� �(�1�(���� �8�L�M�W���G�E�V�H�� �[�S�Y�P�H�� �T�V�S�Z�M�H�I�� �T�L�]�W�M�G�M�E�R�W���L�E�R�H�P�M�R�K�� �X�L�I�W�I�� �T�E�X�M�I�R�X�W���M�R�� �I�Q�I�V�K�I�R�G�]�� �W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W���[�M�X�L��
concise information on the most common complications of the disease and their treatment in urgent/emergen -
�G�]���W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W�����;�I���F�I�P�M�I�Z�I���X�L�E�X���X�L�I�W�I���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�E�X�M�S�R�W���G�S�Y�P�H���E�P�W�S���F�I���I�\�X�I�R�H�I�H���X�S���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(��
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TA B L E 4. EM E R G E N C Y M A N AG E M E N T I N  BMD PAT I E N T S 

1 CARDIAC COMPLICATIONS: 
�&�1�(���G�E�R���P�I�E�H���X�S���X�L�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���G�E�V�H�M�S�Q�]�S�T�E�X�L�]���[�M�X�L���M�Q�T�E�M�V�I�H���L�I�E�V�X���G�S�R�X�V�E�G�X�M�P�M�X�]����
�E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W�� �S�V�� �G�S�R�H�Y�G�X�M�S�R�� �E�F�R�S�V�Q�E�P�M�X�M�I�W���� �8�L�I�W�I�� �G�S�R�H�M�X�M�S�R�W�� �G�E�R�� �G�E�Y�W�I�� �X�L�I�� �J�S�P�P�S�[�M�R�K��
emergencies: cardiac arrest, acute heart failure, hypotension or acute pulmonary 
�I�H�I�Q�E���� �E�R�H�� �L�]�T�S���� �S�V�� �L�]�T�I�V�O�M�R�I�X�M�G�� �E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�W�� ���X�L�I�� �L�I�E�V�X�� �V�E�X�I�� �M�W�� �X�S�S�� �W�P�S�[�� �S�V�� �X�S�S�� �J�E�W�X�
���� 
In these cases, it is essential:
• �-�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]�� �T�I�V�J�S�V�Q�� �E�� �G�E�V�H�M�E�G�� �I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R�� �[�M�X�L�� �)�'�+���� �G�L�I�W�X�� �<���V�E�]���� �I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q�� �E�R�H��

�E�W�W�I�W�W���F�P�S�S�H���P�I�Z�I�P�W���S�J���R�E�X�V�M�Y�V�I�X�M�G���T�I�T�X�M�H�I���E�R�H���F�P�S�S�H���S�\�]�K�I�R�E�X�M�S�R���Y�W�M�R�K���E���T�Y�P�W�I���S�\�M�Q�I�X�I�V���S�V��
�F�P�S�S�H���K�E�W���E�R�E�P�]�W�M�W����

• �-�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]�� �W�X�E�V�X�� �E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I�� �G�E�V�H�M�S�P�S�K�]�� �X�L�I�V�E�T�]�� �M�� �?�M�R�S�X�V�S�T�I�W�� ���H�V�Y�K�W�� �X�L�E�X�� �L�I�P�T�� �X�L�I�� �L�I�E�V�X��
�G�S�R�X�V�E�G�X���F�I�X�X�I�V�
�����H�M�Y�V�I�X�M�G�W�����Z�E�W�S�H�M�P�E�X�S�V�W�����E�R�X�M���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�G�W�����I�X�G���A����

• �-�R���X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���E�G�Y�X�I���T�Y�P�Q�S�R�E�V�]���I�H�I�Q�E�����E�W�W�S�G�M�E�X�I���[�M�X�L���2�-�:����
• �-�R���G�E�W�I���S�J���W�I�Z�I�V�I���G�E�V�H�M�E�G���G�S�R�H�Y�G�X�M�S�R���E�F�R�S�V�Q�E�P�M�X�M�I�W���G�S�R�W�M�H�I�V���T�P�E�G�M�R�K���E���T�E�G�I���Q�E�O�I�V���S�V�����M�R���X�L�I��

�G�E�W�I���S�J���Z�I�R�X�V�M�G�Y�P�E�V���E�V�V�L�]�X�L�Q�M�E�����G�S�R�W�M�H�I�V���M�Q�T�P�E�R�X�M�R�K���E���H�I�¼�F�V�M�P�P�E�X�S�V����
• �-�R�� �G�E�W�I�� �S�J�� �W�I�Z�I�V�I�� �L�I�E�V�X�� �J�E�M�P�Y�V�I�� �V�I�W�M�W�X�E�R�X�� �X�S�� �T�L�E�V�Q�E�G�S�P�S�K�M�G�E�P�� �X�L�I�V�E�T�]�� �G�S�R�W�M�H�I�V�� �:�%�(��

�M�Q�T�P�E�R�X�E�X�M�S�R���[�L�M�P�I���E�[�E�M�X�M�R�K���E���L�I�E�V�X���X�V�E�R�W�T�P�E�R�X����

2  RESPIRATORY COMPLICATIONS: 
�&�1�(���G�E�R���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X�P�]���V�I�H�Y�G�I���X�L�I���E�F�M�P�M�X�]���X�S���F�V�I�E�X�L�I���E�R�H���X�S���I�\�T�I�G�X�S�V�E�X�I���F�V�S�R�G�L�M�E�P���W�I�G�V�I�X�M�S�R�W���E�R�H��
�M�R�G�V�I�E�W�I���X�L�I���T�V�I�H�M�W�T�S�W�M�X�M�S�R���X�S���S�F�W�X�V�Y�G�X�M�Z�I���E�T�R�I�E�W�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���M�R���G�E�W�I���S�J���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]��
�M�R�J�I�G�X�M�S�R�W���S�V���E�J�X�I�V���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����E�G�Y�X�I���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���J�E�M�P�Y�V�I�����%�6�*�
���Q�E�]���H�I�Z�I�P�S�T����
In case of ARF, it is essential to: 
• ���-�Q�Q�I�H�M�E�X�I�P�]���T�I�V�J�S�V�Q���E���F�P�S�S�H���K�E�W���E�R�E�P�]�W�M�W���S�J���E�V�X�I�V�M�E�P���F�P�S�S�H����
• �'�S�R�W�M�H�I�V���X�L�I���Y�W�I���S�J���2�-�:���E�R�H���Q�I�G�L�E�R�M�G�E�P���G�S�Y�K�L���E�W�W�M�W�X�E�R�G�I����
• �4�I�V�J�S�V�Q���E���G�L�I�W�X���<���V�E�]����
• �6�Y�P�I�� �S�Y�X�� �G�E�V�H�M�S�K�I�R�M�G�� �T�Y�P�Q�S�R�E�V�]�� �I�H�I�Q�E�� �E�W�� �X�L�I�� �G�E�Y�W�I�� �S�J�� �%�6�*�� �F�]�� �T�I�V�J�S�V�Q�M�R�K�� �E�R��

�I�G�L�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q����
• ���-�J���E���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���M�R�J�I�G�X�M�S�R���M�W���W�Y�W�T�I�G�X�I�H���E�R�H���T�Y�P�W�I���S�\�M�Q�I�X�V�]���M�W��� �������	���M�R���V�S�S�Q���E�M�V�����W�X�E�V�X���F�V�S�E�H��

�W�T�I�G�X�V�Y�Q���E�R�X�M�F�M�S�X�M�G���X�L�I�V�E�T�]���I�E�V�P�]����

3 In the case of SURGICAL EMERGENCIES �V�I�U�Y�M�V�M�R�K���Y�V�K�I�R�X���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E�����M�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P��
�X�S���J�S�P�P�S�[���E�R�I�W�X�L�I�W�M�E���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�E�X�M�S�R�W����

4  The introduction of an EMERGENCY CARD���J�S�V���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���[�S�Y�P�H���F�I���H�I�W�M�H�I�V�E�F�P�I������
�8�L�M�W�� �[�S�Y�P�H�� �T�V�S�Z�M�H�I�� �T�L�]�W�M�G�M�E�R�W�� �L�E�R�H�P�M�R�K�� �X�L�I�W�I�� �T�E�X�M�I�R�X�W�� �M�R�� �I�Q�I�V�K�I�R�G�]�� �W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W�� �[�M�X�L�� �G�S�R�G�M�W�I��
information on the most common complications of the disease and their tre atments in urgency/
�I�Q�I�V�K�I�R�G�]���W�M�X�Y�E�X�M�S�R�W����

KEY: ECG�!�I�P�I�G�X�V�S�G�E�V�H�M�S�K�V�E�Q�� NIV�!�R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I�� �Z�I�R�X�M�P�E�X�M�S�R�� VAD�!�Z�I�R�X�V�M�G�Y�P�E�V�� �E�W�W�M�W�X�� �H�I�Z�M�G�I����
ARF=acute respiratory failure 
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�8�L�I�� �P�E�G�O���S�J�� �W�T�I�G�M�¼�G���M�R�X�I�V�R�E�X�M�S�R�E�P���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W���J�S�V���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W���[�M�X�L���&�I�G�O�I�V���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�� ���&�1�(�
�� �M�R�I�Z�M-
�X�E�F�P�]���P�I�E�H�W���X�S���G�S�R�W�Y�P�X�M�R�K���E�R�H���E�H�E�T�X�M�R�K���X�L�S�W�I���V�I�P�E�X�I�H���X�S���(�Y�G�L�I�R�R�I���Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�]�W�X�V�S�T�L�]�����(�1�(�
��

EVALUATIONS TO CONDUCT AND WHY

�8�L�I���K�S�E�P���S�J���R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�Y�T�T�S�V�X���M�R���&�1�(���M�W���X�S���T�V�I�Z�I�R�X���Y�R�H�I�V�R�Y�X�V�M�X�M�S�R���E�R�H���S�Z�I�V�R�Y�X�V�M�X�M�S�R�����S�Z�I�V�[�I�M�K�L�X���E�R�H���S�F�I-
�W�M�X�]�
���X�L�V�S�Y�K�L���V�I�K�Y�P�E�V���E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���S�J���L�I�M�K�L�X���E�R�H���[�I�M�K�L�X���K�V�S�[�X�L�����-�X���E�P�W�S���E�M�Q�W���X�S���T�V�S�Q�S�X�I���E���L�I�E�P�X�L�]���E�R�H���F�E�P�E�R-
�G�I�H���H�M�I�X���[�M�X�L���S�T�X�M�Q�E�P���M�R�X�E�O�I���S�J���G�E�P�S�V�M�I�W�����T�V�S�X�I�M�R�����½�Y�M�H�W�����E�R�H���Q�M�G�V�S�R�Y�X�V�M�I�R�X�W�����T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���G�E�P�G�M�Y�Q���E�R�H���Z�M�X�E�Q�M�R��
�(�����6�I�K�E�V�H�M�R�K���W�T�I�G�M�¼�G���H�M�I�X�E�V�]���G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�W�X�M�G�W�����M�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���R�S�X�I�H���X�L�E�X���X�L�I���E�F�W�I�R�G�I���S�J���W�S�P�M�H���I�Z�M�H�I�R�G�I���F�E�W�I�H��
�R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���V�I�W�I�E�V�G�L���W�T�I�G�M�¼�G���X�S���&�1�(���R�I�G�I�W�W�M�X�E�X�I�W���X�L�I���Y�W�I���S�J���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W���J�S�V���X�L�I���K�I�R�I�V�E�P���T�S�T�Y�P�E�X�M�S�R����

NUTRITIONAL STATUS ASSESSMENT: �H�Y�V�M�R�K���X�L�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�E�P���E�K�I�����E�X���I�E�G�L���Q�I�H�M�G�E�P���Z�M�W�M�X�����M�H�I�E�P�P�]���I�Z�I�V�]��
�����Q�S�R�X�L�W�����R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���I�Z�E�P�Y�E�X�I�H���F�]���V�I�G�S�V�H�M�R�K���[�I�M�K�L�X���E�R�H���L�I�M�K�L�X�����F�S�H�]���G�S�Q�T�S�W�M�X�M�S�R�����J�E�X���X�M�W-
�W�Y�I���H�M�W�X�V�M�F�Y�X�M�S�R���E�R�H���H�M�I�X�E�V�]���M�R�X�E�O�I����
 
Weight and height�� �L�S�Y�P�H�� �F�I�� �Q�I�E�W�Y�V�I�H�� �F�]�� �X�V�E�M�R�I�H�� �T�I�V�W�S�R�R�I�P�� �J�E�Q�M�P�M�E�V�� �[�M�X�L�� �E�G�U�Y�M�V�M�R�K�� �X�L�I�W�I�� �Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�W��
�M�R���R�I�Y�V�S�P�S�K�M�G�E�P���T�E�X�M�I�R�X�����E�W���X�L�I�W�I���T�E�X�M�I�R�X�W���S�J�X�I�R���T�V�I�W�I�R�X���[�M�X�L���W�G�S�P�M�S�W�M�W�����Q�Y�W�G�P�I���G�S�R�X�V�E�G�X�Y�V�I�W�����I�X�G�������H�Y�I���X�S���X�L�I��
�W�T�I�G�M�¼�G�� �G�L�E�V�E�G�X�I�V�M�W�X�M�G�W�� �S�J�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I���� �-�R�� �X�L�I�� �H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�E�P�� �E�K�I���� �[�I�M�K�L�X�� �E�R�H�� �L�I�M�K�L�X�� �E�V�I�� �M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H�� �Y�W�M�R�K��
�K�V�S�[�X�L���G�L�E�V�X�W�����X�L�E�X���I�\�M�W�X���J�S�V���(�1�(���F�Y�X���R�S�X���J�S�V���&�1�(�����8�L�I�M�V���M�R�X�I�V�T�V�I�X�E�X�M�S�R���W�L�S�Y�P�H���X�L�I�V�I�J�S�V�I���F�I���H�S�R�I���[�M�X�L���G�E�Y�X�M�S�R����
�E�R�H���S�R�P�]���G�S�R�X�M�R�Y�S�Y�W���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K���G�E�R���E�P�P�S�[���Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H�M�R�K���S�J���X�L�I���R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W���X�V�I�R�H�����-�R���E�H�Y�P�X�W�����[�I�M�K�L�X���E�R�H��
�L�I�M�K�L�X���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�W���E�V�I���Y�W�I�H���X�S���G�E�P�G�Y�P�E�X�I���X�L�I���F�S�H�]���Q�E�W�W���M�R�H�I�\�����[�I�M�K�L�X���M�R���O�K���L�I�M�K�L�X���M�R���Q�������&�1�-�
�����[�L�M�G�L���M�W��
�M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H���E�G�G�S�V�H�M�R�K���X�S���X�L�I���G�E�X�I�K�S�V�M�I�W���W�L�S�[�R���M�R���X�L�I���X�E�F�P�I���F�I�P�S�[����
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�2�9�8�6�-�8�-�3�2�%�0��MANAGEMENT and REHABILITATION

BMI CONDITION 

� ������������ �9�2�(�)�6�;�)�-�+�,�8��

�������������������� �2�3�6�1�%�0���;�)�-�+�,�8��

25 - 30 �3�:�)�6�;�)�-�+�,�8��

���������������� �1�)�(�-�9�1���(�)�+�6�)�)���3�&�)�7�-�8�=��

�"�������� �,�-�+�,���+�6�%�(�)���3�&�)�7�-�8�=��



�-�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���R�S�X�I�H���X�L�E�X���X�L�I�W�I���&�1�-���Z�E�P�Y�I���G�P�E�W�W�I�W���G�S�V�V�I�W�T�S�R�H�M�R�K���X�S���E���R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W���G�S�R�H�M�X�M�S�R��
�L�E�Z�I���F�I�I�R���H�I�¼�R�I�H���J�S�V���X�L�I���L�I�E�P�X�L�]���K�I�R�I�V�E�P���T�S�T�Y�P�E�X�M�S�R���E�R�H���X�L�I�V�I�J�S�V�I���W�L�S�Y�P�H���F�I���M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H���[�M�X�L��
�G�E�Y�X�M�S�R���E�R�H���X�L�V�S�Y�K�L���G�S�R�X�M�R�Y�S�Y�W���[�I�M�K�L�X���Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K����

Body composition: �W�X�Y�H�]�M�R�K���F�S�H�]���G�S�Q�T�S�W�M�X�M�S�R���Q�I�E�R�W���E�R�E�P�]�^�M�R�K���F�S�H�]���[�I�M�K�L�X���M�R���X�I�V�Q�W���S�J���P�I�E�R��
�Q�E�W�W�����[�M�X�L���Q�Y�W�G�P�I�W���F�I�M�R�K���S�R�I���S�J���M�X�W���Q�E�M�R���G�S�Q�T�S�R�I�R�X�W�������J�E�X���Q�E�W�W�����[�L�I�V�I���E�H�M�T�S�W�I���X�M�W�W�Y�I���M�W���X�L�I��
�Q�S�W�X���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X�����W�X�S�V�E�K�I���W�M�X�I�������E�R�H���F�S�R�I���Q�M�R�I�V�E�P���G�S�R�X�I�R�X�����J�V�S�Q���[�L�M�G�L���F�S�R�I���Q�M�R�I�V�E�P���H�I�R�W�M�X�]���G�E�R��
�F�I���H�I�V�M�Z�I�H�����R�I�G�I�W�W�E�V�]���J�S�V���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���S�W�X�I�S�T�I�R�M�E�����E���G�S�R�H�M�X�M�S�R���[�L�I�V�I���F�S�R�I�W���E�V�I���Q�S�V�I���J�V�E�K�M�P�I��
�X�L�E�R���R�S�V�Q�E�P�
���E�R�H���S�W�X�I�S�T�S�V�S�W�M�W�����E���G�S�R�H�M�X�M�S�R���[�L�I�V�I���F�S�R�I�W���E�V�I���Q�S�V�I���J�V�E�K�M�P�I���X�L�E�R���R�S�V�Q�E�P���E�R�H���T�V�S-
�R�I���X�S���J�V�E�G�X�Y�V�I�
�����-�R���&�1�(���E�R�H���Q�S�V�I���K�I�R�I�V�E�P�P�]���M�R���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�S�V�H�I�V�W�����X�L�I�V�I���M�W���E���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I��
�P�S�W�W���S�J���P�I�E�R���Q�E�W�W�����E�R���M�R�G�V�I�E�W�I���M�R���J�E�X���Q�E�W�W�����E�R�H���E���V�I�H�Y�G�X�M�S�R���M�R���F�S�R�I���Q�M�R�I�V�E�P���H�I�R�W�M�X�]�����1�S�R�M�X�S�V�M�R�K��
�X�L�I�W�I���G�S�Q�T�S�R�I�R�X�W���M�W���X�L�I�V�I�J�S�V�I���I�\�X�V�I�Q�I�P�]���Y�W�I�J�Y�P���X�S���Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H���L�S�[���R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W���M�W���G�L�E�R-
�K�M�R�K�����8�L�I���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���S�J���J�E�X���Q�E�W�W���E�R�H���P�I�E�R���Q�E�W�W���G�E�R���F�I���H�S�R�I���[�M�X�L���W�M�Q�T�P�I���Q�I�X�L�S�H�W���P�M�O�I���W�O�M�R���J�S�P�H��
�Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�� ���E�� �Q�I�X�L�S�H�� �S�J�� �Q�I�E�W�Y�V�M�R�K�� �F�S�H�]�� �J�E�X�� �Y�W�M�R�K�� �E�� �X�S�S�P���� �G�E�P�P�I�H�� �G�E�P�M�T�I�V���� �[�L�M�G�L�� �Q�I�E�W�Y�V�I�W��
�X�L�I���X�L�M�G�O�R�I�W�W���S�J���W�O�M�R���J�S�P�H�W�
�����E�R�H���F�S�H�]���G�M�V�G�Y�Q�J�I�V�I�R�G�I���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X�����S�V���[�M�X�L���Q�S�V�I���G�S�Q�T�P�I�\���E�R�H��
�R�E�X�Y�V�E�P�P�]���Q�S�V�I���T�V�I�G�M�W�I���Q�I�X�L�S�H�W�����M�R�G�P�Y�H�M�R�K���R�S�R�M�R�Z�E�W�M�Z�I���M�R�W�X�V�Y�Q�I�R�X�E�P���I�\�E�Q�W���W�Y�G�L���F�M�S�I�P�I�G�X�V�M�G���M�Q-
�T�I�H�E�R�G�I���E�R�E�P�]�W�M�W�����&�-�%�
�����E�R�H���(�Y�E�P���<���6�E�]���)�R�I�V�K�]���%�F�W�S�V�T�X�M�S�Q�I�X�V�]�����(�<�%�
���J�S�V���I�W�X�M�Q�E�X�M�R�K���P�I�E�R���Q�E�W�W��
�E�R�H�� �J�E�X�� �Q�E�W�W���� �&�-�%�� �Q�I�E�W�Y�V�I�W�� �X�L�I�� �F�S�H�]�…�W�M�Q�T�I�H�E�R�G�I�� �����F�M�S�M�Q�T�I�H�E�R�G�I���
���� �[�L�M�G�L�� �M�W���X�L�I�� �V�I�W�M�W�X�E�R�G�I��

�X�L�I���F�S�H�]���S�J�J�I�V�W���X�S���X�L�I���T�E�W�W�E�K�I���S�J���E���P�S�[���T�S�[�I�V�����L�M�K�L���J�V�I�U�Y�I�R�G�]���I�P�I�G�X�V�M�G���G�Y�V�V�I�R�X���J�S�V���H�I�X�I�V�Q�M�R�M�R�K��
�F�S�H�]���G�S�Q�T�S�W�M�X�M�S�R�����J�E�X���Q�E�W�W�����P�I�E�R���Q�E�W�W�����X�S�X�E�P���[�E�X�I�V�
�����-�X���M�W���M�R�G�S�V�T�S�V�E�X�I�H���M�R�X�S���G�P�M�R�M�G�E�P���T�V�E�G�X�M�G�I���H�Y�I��
�X�S���M�X�W���W�T�I�I�H���E�R�H���I�E�W�I���S�J���Y�W�I�����E�W���[�I�P�P���E�W���F�I�M�R�K���I�G�S�R�S�Q�M�G�E�P�����T�S�V�X�E�F�P�I�����E�R�H���R�S�R���M�R�Z�E�W�M�Z�I�����,�S�[�I�Z�I�V����
�V�I�W�Y�P�X�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���M�R�X�I�V�T�V�I�X�I�H���[�M�X�L���G�E�Y�X�M�S�R���E�W���M�X���L�E�W���R�S�X���F�I�I�R���W�T�I�G�M�¼�G�E�P�P�]���X�I�W�X�I�H���J�S�V���&�1�(�����(�<�%��
�M�W���G�S�R�W�M�H�I�V�I�H���E���V�I�J�I�V�I�R�G�I���Q�I�X�L�S�H���J�S�V���I�Z�E�P�Y�E�X�M�R�K���F�S�H�]���G�S�Q�T�S�W�M�X�M�S�R���F�I�G�E�Y�W�I���M�X���G�E�R���H�M�W�X�M�R�K�Y�M�W�L��
�F�I�X�[�I�I�R���F�S�R�I���E�R�H���R�S�R���F�S�R�I���X�M�W�W�Y�I�W���E�R�H���T�V�S�Z�M�H�I���E���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���E�Q�S�Y�R�X���S�J���F�S�R�I���Y�W�M�R�K���E��
�W�Q�E�P�P���H�S�W�I�W���S�J���<���V�E�]�W�����8�L�I���(�<�%���W�G�E�R���T�V�S�Z�M�H�I���H�E�X�E���S�R���X�L�I���O�M�P�S�K�V�E�Q�W���S�J���P�I�E�R���Q�E�W�W�����J�E�X���Q�E�W�W�����E�R�H��
�F�S�R�I���Q�M�R�I�V�E�P���Q�E�W�W���S�J���X�L�I���[�L�S�P�I���F�S�H�]���E�R�H���M�X�W���W�I�K�Q�I�R�X�W�����Y�T�T�I�V���P�M�Q�F�W�����P�S�[�I�V���P�M�Q�F�W�����E�R�H���X�V�Y�R�O�
����
�%�P�X�L�S�Y�K�L���M�X���M�W���E���V�E�H�M�S�P�S�K�M�G�E�P���X�I�G�L�R�M�U�Y�I�����X�L�I���V�E�H�M�E�X�M�S�R���H�S�W�I���J�S�V���I�E�G�L���I�\�E�Q���M�W���Z�I�V�]���P�S�[�����V�I�W�Y�P�X�M�R�K���M�R��
�Q�M�R�M�Q�E�P���I�\�T�S�W�Y�V�I���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�����8�L�M�W���Q�E�O�I�W���M�X���T�S�W�W�M�F�P�I���X�S���T�I�V�J�S�V�Q���X�L�I���I�\�E�Q���S�R���K�V�S�[�M�R�K���M�R�H�M�Z�M-
�H�Y�E�P�W���E�R�H���M�X���G�E�R���F�I���V�I�T�I�E�X�I�H���E�X���W�L�S�V�X���M�R�X�I�V�Z�E�P�W����
����
Dietary  intake: estimating dietary intake means determining daily caloric intake and the con-
�W�Y�Q�T�X�M�S�R���S�J���Q�E�G�V�S�R�Y�X�V�M�I�R�X�W�����T�V�S�X�I�M�R�W�����J�E�X�W�����E�R�H���W�Y�K�E�V�W�
���E�R�H���Q�M�G�V�S�R�Y�X�V�M�I�R�X�W�����Z�M�X�E�Q�M�R�W���E�R�H���Q�M�R�I-
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�V�E�P�W�
�����8�L�M�W���I�W�X�M�Q�E�X�M�S�R���M�W���H�S�R�I���Y�W�M�R�K���E���������S�V�������H�E�]���J�S�S�H���H�M�E�V�]�����[�L�M�G�L���M�W���X�L�I�R���E�R�E�P�]�^�I�H���Y�W�M�R�K���W�T�I�G�M�¼�G���W�S�J�X�[�E�V�I����
�8�L�I���V�I�W�Y�P�X�W���S�F�X�E�M�R�I�H���W�L�S�Y�P�H���F�I���G�S�Q�T�E�V�I�H���[�M�X�L���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���V�I�U�Y�M�V�I�Q�I�R�X�W�����'�Y�V�V�I�R�X�P�]�����X�L�I�V�I���E�V�I���R�S���W�T�I�G�M�¼�G��
�V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�E�X�M�S�R�W���J�S�V���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(�����X�L�I�V�I�J�S�V�I�����V�I�J�I�V�I�R�G�I���M�W���Q�E�H�I���X�S���X�L�I���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���M�R�X�E�O�I���P�I�Z�I�P�W��
�J�S�V�� �X�L�I�� �-�X�E�P�M�E�R�� �+�I�R�I�V�E�P�� �4�S�T�Y�P�E�X�M�S�R�� ���0�%�6�2�
���� �*�S�V�� �I�W�X�M�Q�E�X�M�R�K�� �X�L�I�� �V�I�W�X�M�R�K�� �I�R�I�V�K�]�� �I�\�T�I�R�H�M�X�Y�V�I�� ���6�)�)�
���� �[�L�M�G�L�� �M�W��
�I�W�W�I�R�X�M�E�P���J�S�V���G�E�P�G�Y�P�E�X�M�R�K���H�E�M�P�]���G�E�P�S�V�M�G���R�I�I�H�W�����W�T�I�G�M�¼�G���J�S�V�Q�Y�P�E�W���G�E�R���F�I���Y�W�I�H�����-�R���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V���G�E�W�I�W���S�J���E�P�X�I�V�I�H��
�R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P���W�X�E�X�Y�W�����X�L�I���Y�W�I���S�J���M�R�H�M�V�I�G�X���G�E�P�S�V�M�Q�I�X�V�]���M�W���M�R�H�M�G�E�X�I�H�����8�L�M�W���M�R�W�X�V�Y�Q�I�R�X�E�P���I�\�E�Q�M�R�E�X�M�S�R���E�G�G�Y�V�E�X�I�P�]���Q�I-
�E�W�Y�V�I�W���X�L�I���6�)�)�����'�E�P�S�V�M�Q�I�X�V�]���E�P�P�S�[�W���X�L�I���Q�I�E�W�Y�V�I�Q�I�R�X���S�J���F�E�W�E�P���Q�I�X�E�F�S�P�M�W�Q�����[�L�M�G�L���M�W���X�L�I���E�Q�S�Y�R�X���S�J���I�R�I�V�K�]��
�X�L�I���F�S�H�]���Y�W�I�W���X�S���Q�E�M�R�X�E�M�R���Z�M�X�E�P���J�Y�R�G�X�M�S�R�W���[�L�I�R���G�S�Q�T�P�I�X�I�P�]���E�X���V�I�W�X��

ASSESSMENT OF GASTROINTESTINAL ISSUES:  �(�]�W�T�L�E�K�M�E���� �G�S�R�W�X�M�T�E�X�M�S�R���� �K�E�W�X�V�S�I�W�S�T�L�E�K�I�E�P���V�I�J�P�Y�\����
�E�R�H���K�E�W�X�V�S�T�E�V�I�W�M�W���E�V�I���G�S�Q�Q�S�R���E�R�H���S�J�X�I�R���T�V�S�K�V�I�W�W�M�Z�I���M�R���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���[�M�X�L���W�I�Z�I�V�I���Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R-
�K�X�L���H�I�J�M�G�M�X�����4�V�I�Z�I�R�X�M�Z�I���I�Z�E�P�Y�E�X�M�S�R���S�J���H�]�W�T�L�E�K�M�E���M�W���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���E�R�H���W�L�S�Y�P�H���F�I���T�I�V�J�S�V�Q�I�H���V�I�K�Y�P�E�V�P�]�����W�G�V�I-
�I�R�M�R�K�� �U�Y�I�W�X�M�S�R�W���� �X�L�V�S�Y�K�L�� �F�M�E�R�R�Y�E�P�� �U�Y�I�W�X�M�S�R�R�E�M�V�I�W�� �W�L�S�Y�P�H�� �J�S�G�Y�W�� �S�R�� �T�I�V�G�I�M�Z�I�H�� �H�M�J�J�M�G�Y�P�X�]�� �� �W�[�E�P�P�S�[�M�R�K��
�P�M�U�Y�M�H�W���E�R�H���W�S�P�M�H�W���� �X�L�I�� �T�I�V�G�I�T�X�M�S�R���S�J�� �J�S�S�H�����W�X�M�G�O�M�R�K���M�R���X�L�I�� �X�L�V�S�E�X������ �X�L�I�� �X�M�Q�I�� �V�I�U�Y�M�V�I�H�� �X�S�� �I�E�X�� �E�R���E�Z�I�V�E�K�I��
�Q�I�E�P�����E�R�H���X�L�I���M�Q�T�E�G�X���S�J���I�E�X�M�R�K���S�R���U�Y�E�P�M�X�]���S�J���P�M�J�I�����%���K�E�W�X�V�S�I�R�X�I�V�S�P�S�K�M�W�X���W�L�S�Y�P�H���F�I���G�S�R�W�Y�P�X�I�H���J�S�V���Q�E�R�E�K�M�R�K��
�G�S�R�W�X�M�T�E�X�M�S�R���� �K�E�W�X�V�S�I�W�S�T�L�E�K�I�E�P�� �V�I�J�P�Y�\���� �E�R�H�� �K�E�W�X�V�S�M�R�X�I�W�X�M�R�E�P�� �Q�S�X�M�P�M�X�]�� �M�W�W�Y�I�W�� �E�R�H���� �[�L�I�R�� �R�I�G�I�W�W�E�V�]���� �J�S�V��
�4�)�+���T�P�E�G�I�Q�I�R�X�����E���X�Y�F�I���M�R�W�I�V�X�I�H���H�M�V�I�G�X�P�]���M�R�X�S���X�L�I���W�X�S�Q�E�G�L���X�L�V�S�Y�K�L���E�R���E�F�H�S�Q�M�R�E�P���L�S�P�I�
���E�R�H���S�V���H�E�M�P�]���P�E-
�\�E�X�M�Z�I���X�V�I�E�X�Q�I�R�X�����*�V�S�Q���E���H�M�I�X�E�V�]���W�X�E�R�H�T�S�M�R�X�����X�L�I���E�H�I�U�Y�E�G�]���S�J���H�E�M�P�]���J�M�F�I�V���E�R�H���J�P�Y�M�H���M�R�X�E�O�I���W�L�S�Y�P�H���E�P�[�E�]�W��
�F�I���E�W�W�I�W�W�I�H����

Assessment of Bone health:���-�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W���[�M�X�L���&�1�(���Q�E�]���L�E�Z�I���J�V�E�K�M�P�I���F�S�R�I���X�M�W�W�Y�I���H�Y�I���X�S���G�L�V�S�R�M�G���G�E�P�G�M�Y�Q��
�P�S�W�W���M�R�H�Y�G�I�H���F�]���V�I�H�Y�G�I�H���Q�S�X�M�P�M�X�]�����1�S�R�M�X�S�V�M�R�K���&�S�R�I���L�I�E�P�X�L���V�I�U�Y�M�V�I�W���E�R���E�R�R�Y�E�P���E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���S�J���H�M�I�X�E�V�]���G�E�P-
�G�M�Y�Q���M�R�X�E�O�I���E�R�H���W�I�V�Y�Q���������L�]�H�V�S�\�]�Z�M�X�E�Q�M�R���(���G�S�R�G�I�R�X�V�E�X�M�S�R�����-�J���X�L�I�W�I���E�V�I���F�I�P�S�[���X�L�I���V�I�G�S�Q�Q�I�R�H�I�H���P�I�Z�I�P�W��
�J�S�V���E�K�I���E�R�H���P�I�W�W���X�L�E�R���������R�K���Q�P�����V�I�W�T�I�G�X�M�Z�I�P�]�����E�H�I�U�Y�E�X�I���H�M�I�X�E�V�]���M�R�X�E�O�I���E�R�H���W�Y�T�T�P�I�Q�I�R�X�E�X�M�S�R���E�G�G�S�V�H�M�R�K��
�X�S���G�Y�V�V�I�R�X���K�Y�M�H�I�P�M�R�I�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���T�V�S�Z�M�H�I�H����

NUTRITIONAL CONSEQUENCES OF PHARMACOLOGICAL TREATMENT 

�)�\�E�G�I�V�F�E�X�M�S�R�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����V�I�H�Y�G�I�H���T�L�]�W�M�G�E�P���E�G�X�M�Z�M�X�]�����E�R�H���Q�Y�W�G�P�I���H�M�W�Y�W�I���G�E�R���J�Y�V�X�L�I�V���H�I�G�V�I�E�W�I���P�I�E�R���Q�E�W�W����
�P�I�E�H�M�R�K���X�S���V�I�H�Y�G�I�H���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���G�E�T�E�G�M�X�]���E�R�H���W�I�Z�I�V�I���G�S�R�W�I�U�Y�I�R�G�I�W���J�S�V���Q�S�V�F�M�H�M�X�]���E�R�H���Q�S�V�X�E�P�M�X�]����

�4�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���Q�E�]���E�P�W�S���F�I���X�V�I�E�X�I�H���[�M�X�L���K�P�Y�G�S�G�S�V�X�M�G�S�M�H�W�����+�'�
�����%�P�X�L�S�Y�K�L���X�L�I���F�I�R�I�¼�G�M�E�P���I�J�J�I�G�X���S�J���+�'���M�R���M�R-
�G�V�I�E�W�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I���W�X�V�I�R�K�X�L�����H�I�P�E�]�M�R�K���P�S�W�W���S�J���E�Q�F�Y�P�E�X�M�S�R�����T�V�I�W�I�V�Z�M�R�K���V�I�W�T�M�V�E�X�S�V�]���J�Y�R�G�X�M�S�R�����E�R�H���W�P�S�[�M�R�K���Q�Y�W�G�P�I��
�H�I�K�I�R�I�V�E�X�M�S�R�����X�L�V�S�Y�K�L���E���H�M�V�I�G�X���E�R�X�M���M�R�½�E�Q�Q�E�X�S�V�]���I�J�J�I�G�X���S�R���Q�Y�W�G�P�I���M�W���[�I�P�P���O�R�S�[�R�����Q�I�H�M�G�E�P���E�R�H���R�Y�X�V�M�X�M�S�R�E�P��
�Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K���M�W���R�I�G�I�W�W�E�V�]���H�Y�I���X�S���X�L�I�M�V���W�M�H�I���I�J�J�I�G�X�W�����3�W�X�I�S�T�S�V�S�W�M�W�����L�]�T�I�V�K�P�]�G�I�Q�M�E�����H�M�E�F�I�X�I�W���Q�I�P�P�M�X�Y�W�����G�E�V�H�M�S-
�Z�E�W�G�Y�P�E�V�� �H�M�W�I�E�W�I���� �E�R�H�� �M�R�J�I�G�X�M�S�R�W���E�V�I�� �X�L�I�� �Q�S�W�X�� �J�V�I�U�Y�I�R�X�� �E�R�H�� �Q�S�V�I�� �W�I�V�M�S�Y�W���E�H�Z�I�V�W�I�� �I�J�J�I�G�X�W���S�J�� �X�L�I�V�E�T�]���� �+�'��
�E�P�W�S���T�V�S�Q�S�X�I���X�L�I���S�R�W�I�X���S�J���S�Z�I�V�[�I�M�K�L�X���E�R�H���S�F�I�W�M�X�]���F�]���M�R�G�V�I�E�W�M�R�K���E�T�T�I�X�M�X�I���E�R�H�����G�S�R�W�I�U�Y�I�R�X�P�]�����G�E�P�S�V�M�G���M�R�X�E�O�I��
�E�R�H���M�R�G�V�I�E�W�M�R�K���W�S�H�M�Y�Q���E�R�H���½�Y�M�H���V�I�X�I�R�X�M�S�R�����L�M�K�L�P�M�K�L�X�M�R�K���X�L�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�G�I���S�J���R�Y�X�V�M�X�M�S�R���E�W���E���J�Y�R�H�E�Q�I�R�X�E�P���T�E�V�X���S�J��
�G�P�M�R�M�G�E�P���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I����
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LI V I N G W I T H BMD

�%���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���&�1�(���M�W���E�R���I�Z�I�R�X���X�L�E�X���G�E�R���L�E�Z�I���E���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X���M�Q�T�E�G�X���S�R���X�L�I���P�M�Z�I�W���S�J���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M-
�P�M�I�W�����8�L�M�W���M�Q�T�E�G�X���G�S�R�G�I�V�R�W���R�S�X���S�R�P�]���X�L�I���T�L�]�W�M�G�E�P���E�R�H���G�P�M�R�M�G�E�P���E�W�T�I�G�X�W���S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I�����F�Y�X���E�P�W�S���X�L�I���T�W�]�G�L�S�P�S�K-
�M�G�E�P���E�R�H���V�I�P�E�X�M�S�R�E�P���E�V�I�E���S�J���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�����0�M�O�I���S�X�L�I�V���G�L�V�S�R�M�G���H�M�W�I�E�W�I�W�����&�1�(���G�E�R���F�I���G�S�R�W�M�H�I�V�I�H���J�E�Q�M�P�]���W�]�W�X�I�Q��
�M�P�P�R�I�W�W���F�I�G�E�Y�W�I���M�X���M�R�Z�S�P�Z�I�W���F�S�X�L���X�L�I���T�I�V�W�S�R���H�M�V�I�G�X�P�]���E�J�J�I�G�X�I�H���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W�����T�E�V�I�R�X�W�����T�E�V�X�R�I�V�W����
�G�L�M�P�H�V�I�R�������
�����)�E�G�L���T�I�V�W�S�R���Q�Y�W�X���W�X�V�M�Z�I���X�S���I�W�X�E�F�P�M�W�L���R�I�[���F�E�P�E�R�G�I�W���R�S�X���S�R�P�]���E�J�X�I�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W���F�Y�X���E�P�W�S���H�Y�V�M�R�K���S�X�L-
�I�V���G�L�E�R�K�I�W���X�L�V�S�Y�K�L�S�Y�X���X�L�I���P�M�J�I���G�]�G�P�I����
�-�R�G�V�I�E�W�M�R�K�P�]���� �X�L�I�� �G�E�V�I�� �S�J�� �&�1�(�� �T�E�X�M�I�R�X�W���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]�� �M�R���G�P�M�R�M�G�E�P���G�I�R�X�I�V�W���M�R�Z�S�P�Z�I�W���E�� �Q�Y�P�X�M�H�M�W�G�M�T�P�M�R�E�V�]�� �E�T-
�T�V�S�E�G�L�����[�L�I�V�I���Q�I�H�M�G�E�P���E�W�T�I�G�X�W���M�R�X�I�V�J�E�G�I���[�M�X�L���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���S�R�I�W�����G�S�Q�T�P�I�Q�I�R�X�M�R�K���I�E�G�L���S�X�L�I�V����
�0�M�Z�M�R�K���[�M�X�L���&�1�(���Q�I�E�R�W�����E�G�G�I�W�W�M�R�K�����M�R�X�I�V�R�E�P���V�I�W�S�Y�V�G�I�W�����W�Y�G�L���E�W���E�[�E�V�I�R�I�W�W�����L�S�T�I�����X�L�I���E�F�M�P�M�X�]���X�S���P�M�Z�I���H�E�]���F�]��
�H�E�]�����E���V�I�E�P�M�W�X�M�G�������T�V�I�W�I�R�X���S�V�M�I�R�X�I�H���Z�M�I�[���S�J�����S�R�I�…�W���G�S�R�H�M�X�M�S�R�����E�W���[�I�P�P���E�W���I�\�X�I�V�R�E�P���V�I�W�S�Y�V�G�I�W���V�I�T�V�I�W�I�R�X�I�H���F�]���X�L�I��
�J�E�Q�M�P�]�����L�I�E�P�X�L���T�V�S�J�I�W�W�M�S�R�E�P�W�����R�I�Y�V�S�P�S�K�M�W�X�W�����T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�W�X�W�����W�S�G�M�E�P���[�S�V�O�I�V�W�������
�����E�R�H���X�L�I���[�S�V�O���E�R�H���W�G�L�S�S�P���I�R�Z�M-
�V�S�R�Q�I�R�X����
�7�S�Q�I�X�M�Q�I�W���Q�E�R�E�K�M�R�K���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���G�E�R���F�I���G�L�E�P�P�I�R�K�M�R�K���R�S�X���S�R�P�]���M�R�����T�V�E�G�X�M�G�E�P�����X�I�V�Q�W���F�Y�X���E�P�W�S���M�R���H�I�E�P�M�R�K���[�M�X�L��
�V�I�P�E�X�I�H���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W��

This is reasons, the following psychological symptoms may manifest:

�8�L�I�W�I���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���W�]�Q�T�X�S�Q�W���G�S�Y�P�H���E�T�T�I�E�V���F�S�X�L���M�R���X�L�I���T�I�V�W�S�R���[�M�X�L���&�1�(���E�R�H���M�R���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]���Q�I�Q�F�I�V�W��

PSYCHOLOGICAL, �2�)�9�6�3�'�3�+�2�-�8�-�:�)���%�2�(��
�4�7�=�'�,�-�%�8�6�-�'���%�7�4�)�'�8�7���-�2 BMD
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altered physical pain due to patholo -
gy and psychological 
condition 

Sadness, mood 
swings, rage, feeling of 
helplessness and guilt 

Excessive worry about one's 
own physical condition 

anxiety, restlessness, 
presence of intrusive 
thoughts, panic attacks, 

Isolation from rela -
tionships, loneliness, 
shame 

�H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W���G�S�R�G�I�R�X�V�E�X-
ing, attention 
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PR E N ATA L D I AG N O S I S
�*�S�V���R�I�[���T�E�V�I�R�X�W�����H�M�W�G�S�Z�I�V�M�R�K���H�Y�V�M�R�K���T�V�I�K�R�E�R�G�]���X�L�E�X���X�L�I�M�V���G�L�M�P�H���L�E�W���E���H�M�E�K�R�S�W�M�W���S�J���&�1�(���G�E�R���L�E�Z�I���E���T�V�S�J�S�Y�R�H��
�T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���M�Q�T�E�G�X�����8�L�I�V�I�J�S�V�I�����X�L�I���G�E�V�I�������X�I�E�Q�����I�W�T�I�G�M�E�P�P�]���X�L�I���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�W�X�����Q�Y�W�X���T�E�]���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V���E�X�X�I�R�X�M�S�R��
to the impact of this news has on the couple to facilitate the pr ocessing process and contain potential 
�I�Q�S�X�M�S�R�E�P���V�I�E�G�X�M�S�R�W������

D I AG N O S I S I N  C H I L D H O O D A N D A D O L E S C E N C E
�'�S�R�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�I�� �Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]�� �S�J�� �X�L�I�� �G�S�R�H�M�X�M�S�R���� �M�X���M�W���G�L�E�P�P�I�R�K�M�R�K���X�S�� �E�G�G�Y�V�E�X�I�P�]�� �T�M�R�T�S�M�R�X���[�L�I�R�� �X�L�I�� �¼�V�W�X���W�]�Q�T-
�X�S�Q�W���S�J���&�1�(���E�T�T�I�E�V�����Q�E�O�M�R�K���M�X���H�M�¾�G�Y�P�X���X�S���H�I�X�I�V�Q�M�R�I���X�L�I���I�\�E�G�X���X�M�Q�M�R�K���J�S�V���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����-�R���X�L�M�W���T�E�V�E�K�V�E�T�L�����[�I��
�[�M�P�P���I�\�T�P�S�V�I���X�L�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W���V�I�P�E�X�I�H���X�S���X�L�I���M�Q�T�E�G�X���S�J���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���E�R�H���W�]�Q�T�X�S�Q�W���E�G�G�S�V�H�M�R�K���X�S���X�L�I���H�I�Z�I�P-
�S�T�Q�I�R�X�E�P���W�X�E�K�I���S�J���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P�W��

Childhood: �X�L�I�� �T�V�I�W�I�R�G�I�� �S�J�� �T�L�]�W�M�G�E�P�� �W�]�Q�T�X�S�Q�W���� �M�J�� �X�L�I�]�� �Q�E�R�M�J�I�W�X�� �I�E�V�P�]���� �P�I�E�H�W���X�L�I�� �G�L�M�P�H�� �X�S�� �I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�� �X�L�I��
�H�M�E�K�R�S�W�M�W���¼�V�W�X�L�E�R�H���W�S�Q�I�X�M�Q�I�W���I�Z�I�R���F�I�J�S�V�I���J�Y�P�P�]���Y�R�H�I�V�W�X�E�R�H�M�R�K���M�X�����(�Y�V�M�R�K���X�L�M�W���T�L�E�W�I�����X�L�I���G�L�M�P�H���Q�E�]���I�\�L�M�F�M�X��
�V�I�W�X�P�I�W�W�R�I�W�W���� �S�T�T�S�W�M�X�M�S�R���� �T�E�W�W�M�Z�M�X�]�� �E�R�H�� �G�S�Q�T�I�X�M�X�M�Z�I�R�I�W�W���M�R�� �V�I�W�T�S�R�W�I�� �X�S�� �X�L�I�M�V�� �T�L�]�W�M�G�E�P�� �P�M�Q�M�X�E�X�M�S�R�W���� �8�L�I�W�I��
�I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W���W�L�S�Y�P�H���F�I���E�G�O�R�S�[�P�I�H�K�I�H���E�R�H���Q�E�R�E�K�I�H���F�]���X�L�I���J�E�Q�M�P�]���X�L�V�S�Y�K�L���E�H�I�U�Y�E�X�I���G�S�Q�Q�Y�R�M�G�E�X�M�S�R����
�-�X���M�W���E�P�W�S���T�S�W�W�M�F�P�I�����E�P�X�L�S�Y�K�L���P�I�W�W�I�V���J�V�I�U�Y�I�R�X�P�]���X�L�E�R���M�R���G�L�M�P�H�V�I�R���[�M�X�L���(�1�(�����X�S���I�R�G�S�Y�R�X�I�V���R�I�Y�V�S�T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P��
�M�W�W�Y�I�W�����W�Y�G�L���E�X�X�I�R�X�M�S�R���H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W�����Q�I�Q�S�V�]���S�V���T�I�V�G�I�T�X�M�S�R���T�V�S�F�P�I�Q�W�����S�V���F�I�L�E�Z�M�S�V�E�P���M�W�W�Y�I�W�����P�M�O�I���E�X�X�I�R�X�M�S�R���H�I�¼-
�G�M�X���L�]�T�I�V�E�G�X�M�Z�M�X�]���H�M�W�S�V�H�I�V�����%�(�,�(�
���E�R�H���E�Y�X�M�W�Q���W�T�I�G�X�V�Y�Q���H�M�W�S�V�H�I�V�����%�7�(�
�����8�L�I���G�S�K�R�M�X�M�Z�I���H�M�J�J�I�V�I�R�G�I�W���F�I�X�[�I�I�R��
�(�Y�G�L�I�R�R�I�� �E�R�H�� �&�I�G�O�I�V�� �Q�E�]�� �W�X�I�Q�� �J�V�S�Q�� �U�Y�E�P�M�X�E�X�M�Z�I�� �E�R�H�� �U�Y�E�R�X�M�X�E�X�M�Z�I�� �Z�E�V�M�E�X�M�S�R�W�� �M�R�� �H�]�W�X�V�S�T�L�M�R���� �[�L�M�G�L���� �M�R�� �X�L�I��
�G�E�W�I���S�J���&�1�(�����M�W���T�E�V�X�M�E�P�P�]���E�R�H���Z�E�V�M�E�F�P�]���T�V�I�W�I�R�X����

Adolescence�����H�Y�V�M�R�K���X�L�M�W���T�L�E�W�I���S�J���P�M�J�I�����X�L�I���F�S�H�]���Y�R�H�I�V�K�S�I�W���G�S�R�W�X�E�R�X���G�L�E�R�K�I�W�����-�J���X�L�I���F�S�H�]���M�W���T�I�V�G�I�M�Z�I�H���E�W��
�H�E�Q�E�K�I�H���H�Y�I���X�S���X�L�I���G�S�R�H�M�X�M�S�R�����M�X���F�I�G�S�Q�I�W���E�R���S�F�W�X�E�G�P�I���X�S���F�Y�M�P�H�M�R�K���E���T�S�W�M�X�M�Z�I���W�I�P�J���M�Q�E�K�I�����S�J�X�I�R���P�I�E�H�M�R�K���X�S��
�J�I�I�P�M�R�K�W���S�J���M�R�J�I�V�M�S�V�M�X�]���E�R�H���M�R�E�H�I�U�Y�E�G�]�����-�R���E�H�H�M�X�M�S�R�����T�I�I�V�W���G�S�R�X�M�R�Y�I���X�S���K�V�S�[���E�R�H���E�G�U�Y�M�V�I���Q�S�V�I���W�O�M�P�P�W�������[�L�M�P�I���M�R��
�E�H�S�P�I�W�G�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(�����X�L�I���I�Q�S�X�M�S�R�E�P���E�R�H���E�J�J�I�G�X�M�Z�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���Q�E�]���F�I���L�M�R�H�I�V�I�H���F�]���J�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W����
�V�I�W�Y�P�X�M�R�K���M�R���V�I�K�V�I�W�W�M�S�R���X�L�E�X���T�E�V�X�M�G�Y�P�E�V�P�]���E�J�J�I�G�X�W���E�Y�X�S�R�S�Q�]�����W�S�G�M�E�P���E�R�H���I�Q�S�X�M�S�R�E�P���V�I�P�E�X�M�S�R�W�L�M�T�W������

�'�S�Q�Q�S�R���T�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���V�I�E�G�X�M�S�R�W���Q�E�]���M�R�G�P�Y�H�I���E�R�K�I�V���S�Y�X�F�Y�V�W�X�W�����S�T�T�S�W�M�X�M�S�R�����J�I�I�P�M�R�K�W���S�J���P�S�R�I�P�M�R�I�W�W���E�R�H���M�W�S-
lation

Adulthood: �H�M�W�G�S�Z�I�V�M�R�K���&�1�(���M�R���E�H�Y�P�X�L�S�S�H���G�E�R���I�Z�S�O�I���E�Q�F�M�Z�E�P�I�R�X���J�I�I�P�M�R�K�W�����3�R���S�R�I���L�E�R�H�����X�L�M�R�O�M�R�K���X�L�E�X���W�M�K�R�M�J-
�M�G�E�R�X���W�]�Q�T�X�S�Q�W���[�I�V�I���R�S�X���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�H���I�E�V�P�M�I�V���M�R���P�M�J�I���G�E�R���F�I���W�I�I�R�����E�W���T�S�W�M�X�M�Z�I�����3�R���X�L�I���S�X�L�I�V���L�E�R�H�����X�L�I���R�I�I�H���X�S��
�V�I�G�S�R�W�M�H�I�V���P�M�J�I�W�X�]�P�I���E�R�H���L�E�F�M�X�W���M�R���E���T�L�E�W�I���S�J���P�M�J�I���[�L�I�V�I���T�I�V�W�S�R�E�P���M�H�I�R�X�M�X�]���M�W���E�P�V�I�E�H�]���I�W�X�E�F�P�M�W�L�I�H���G�E�R���F�I���Z�I�V�]��
�G�L�E�P�P�I�R�K�M�R�K�����6�M�W�O���S�V���T�V�S�X�I�G�X�M�Z�I���J�E�G�X�S�V�W���Q�E�]���M�R�G�P�Y�H�I���X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���X�L�I���G�S�R�H�M�X�M�S�R�����X�L�I���T�V�I�W�I�R�G�I���S�J���W�M�K�R�M�¼�G�E�R�X��
�W�]�Q�T�X�S�Q�W�����J�E�Q�M�P�]���L�M�W�X�S�V�]���S�J���R�I�Y�V�S�Q�Y�W�G�Y�P�E�V���H�M�W�S�V�H�I�V�W�����E�R�H���W�S�G�M�E�P���W�Y�T�T�S�V�X����

Family's perspective���X�L�I���Q�S�Q�I�R�X���T�E�V�I�R�X�W���V�I�G�I�M�Z�I���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W���M�W���G�I�V�X�E�M�R�P�]���Z�I�V�]���H�I�P�M�G�E�X�I�����I�\�T�I�G�X�E�X�M�S�R�W��
�R�Y�V�X�Y�V�I�H�� �X�L�Y�W�� �J�E�V�I�� �E�F�S�Y�X�� �X�L�I�M�V�� �G�L�M�P�H���W�� �J�Y�X�Y�V�I�� �E�V�I�� �M�R�I�Z�M�X�E�F�P�]�� �W�L�E�X�X�I�V�I�H���� �-�X�� �G�S�Y�P�H�� �F�I�� �G�V�Y�G�M�E�P�� �J�S�V�� �X�L�I�� �G�S�Y�T�P�I��
�X�S���V�I�G�I�M�Z�I���W�Y�T�T�S�V�X���X�L�E�X���J�E�G�M�P�M�X�E�X�I�W���T�V�S�G�I�W�W�M�R�K���X�L�I�M�V���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W���E�R�H���K�Y�M�H�E�R�G�I���X�L�E�X���T�V�S�Q�S�X�I�W���E�[�E�V�I�R�I�W�W����
�1�S�V�I�S�Z�I�V�����J�S�V���T�E�V�I�R�X�W�����E�G�G�I�T�X�M�R�K���X�L�I�M�V���G�L�M�P�H���W���H�M�¾�G�Y�P�X�M�I�W���E�R�H���L�I�P�T�M�R�K���X�L�I�Q���G�S�T�I���[�M�X�L���X�L�I���J�V�Y�W�X�V�E�X�M�S�R���S�J���I�\-
�T�I�V�M�I�R�G�M�R�K���X�L�I�M�V���P�M�Q�M�X�E�X�M�S�R�W���G�E�R���F�I���I�\�X�V�I�Q�I�P�]���G�S�Q�T�P�I�\��
�*�S�V���W�M�F�P�M�R�K�W�����M�R�X�I�K�V�E�X�M�R�K���X�L�I�M�V���F�V�S�X�L�I�V�…�W���H�M�E�K�R�S�W�M�W���[�M�X�L���&�1�(���M�R�X�S���X�L�I�M�V���S�[�R���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I���G�E�R���E�P�W�S���F�I���H�M�¾�G�Y�P�X����
�7�S�Q�I�X�M�Q�I�W���X�L�M�W���G�E�R���X�V�M�K�K�I�V���J�I�I�P�M�R�K�W���S�J���K�Y�M�P�X�����N�I�E�P�S�Y�W�]�����W�L�E�Q�I�����S�Z�I�V���V�I�W�T�S�R�W�M�F�M�P�M�X�]���S�V���G�S�R�Z�I�V�W�I�P�]�����E�Z�S�M�H�E�R�G�I��
�E�R�H���V�I�K�V�I�W�W�M�Z�I���F�I�L�E�Z�M�S�V�W��
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VA R I A B I L I T Y A N D U N P R E D I C TA B I L I T Y O F BMD

When considering the psychological aspects related to BMD, it is important to take into account 
�X�L�I���W�I�Z�I�V�M�X�]���S�J���X�L�I���G�S�R�H�M�X�M�S�R���S�R���E���G�P�M�R�M�G�E�P���P�I�Z�I�P�����X�L�I���I�\�T�I�V�M�I�R�G�I�W���E�W�W�S�G�M�E�X�I�H���[�M�X�L���E���W�I�Z�I�V�I���G�S�R�H�M-
�X�M�S�R���[�M�P�P���H�M�J�J�I�V���J�V�S�Q���X�L�S�W�I���S�J���E�R���E�W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���S�R�I����
���1�S�V�I�S�Z�I�V�����W�]�Q�T�X�S�Q�E�X�M�G���T�E�X�M�I�R�X�W���I�\�L�M�F�M�X���I�R�S�V�Q�S�Y�W���Z�E�V�M�E�F�M�P�M�X�]�����F�S�X�L���M�R���X�I�V�Q�W���S�J���X�L�I���E�K�I���S�J���S�R�W�I�X��
�S�J���X�L�I���H�M�W�I�E�W�I���E�R�H���X�L�I���E�K�I���E�X���[�L�M�G�L���W�]�Q�T�X�S�Q�W���Q�E�R�M�J�I�W�X���E�R�H���[�E�P�O�M�R�K���E�F�M�P�M�X�]���M�W���P�S�W�X�����8�L�I�V�I�J�S�V�I����
�T�V�I�H�M�G�X�M�R�K�� �X�L�I�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R�� �S�J�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I�� �M�W�� �I�\�X�V�I�Q�I�P�]�� �H�M�¾�G�Y�P�X���� �8�L�M�W�� �Y�R�T�V�I�H�M�G�X�E�F�M�P�M�X�]���� �L�M�R�H�I�V�W��
�T�P�E�R�R�M�R�K���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X�…�W���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]�…�W���J�Y�X�Y�V�I����

�-�R���X�L�I���G�E�V�I���S�J���X�L�I���M�R�H�M�Z�M�H�Y�E�P���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]���M�X���M�W���G�V�Y�G�M�E�P���X�S���G�S�R�W�M�H�I�V���X�L�I���M�Q�T�S�V�X�E�R�G�I���S�J���J�S�W�X�I�V�M�R�K��
�E�Y�X�S�R�S�Q�]�����F�S�X�L���T�V�E�G�X�M�G�E�P�P�]���M�R���X�I�V�Q�W���S�J���H�E�M�P�]���P�M�J�I�����E�R�H���V�I�E�P�M�^�M�R�K���T�I�V�W�S�R�E�P���P�M�J�I���T�V�S�N�I�G�X�W����

PS YC H O L O G I C A L S U P P O R T I N T E R V E N T I O N S

�4�W�]�G�L�S�P�S�K�M�G�E�P���M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W���Z�E�V�]���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���X�L�I���H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X�E�P���W�X�E�K�I���E�X���[�L�M�G�L���X�L�I���H�M�E�K�R�S�W�M�W��
�S�G�G�Y�V�V�I�H���E�R�H���X�L�I���W�X�E�X�I���S�J���H�M�W�I�E�W�I���T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R�����-�X���Q�E�]���F�I���R�I�G�I�W�W�E�V�]���X�S����
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�8�L�I���P�M�Z�I�W���S�J���T�E�X�M�I�R�X�W���E�J�J�I�G�X�I�H���F�]���&�1�(���G�E�R���F�I���Z�I�V�]���G�S�Q�T�P�I�\���H�Y�I���X�S���Q�Y�W�G�P�I���[�I�E�O�R�I�W�W�����E�R�H���J�S�V���X�L�M�W���V�I�E�W�S�R����
�M�R���E�H�H�M�X�M�S�R���X�S���G�P�M�R�M�G�E�P���L�I�E�P�X�L�G�E�V�I���Q�E�R�E�K�I�Q�I�R�X�����M�X���[�S�Y�P�H���F�I���E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I���X�S���T�V�S�Z�M�H�I���T�W�]�G�L�S�W�S�G�M�E�P���W�Y�T�T�S�V�X��
�%�H�H�V�I�W�W�M�R�K���T�W�]�G�L�S�W�S�G�M�E�P���M�W�W�Y�I�W���M�W���E���G�V�Y�G�M�E�P���E�W�T�I�G�X���S�J���X�L�I���[�I�P�P���F�I�M�R�K���S�J���&�1�(���T�E�X�M�I�R�X�W�����G�S�R�X�V�M�F�Y�X�M�R�K���X�S���X�L�I��
�H�I�Z�I�P�S�T�Q�I�R�X���S�J���M�R�H�I�T�I�R�H�I�R�G�I�����M�Q�T�V�S�Z�M�R�K���U�Y�E�P�M�X�]���S�J���P�M�J�I�����E�R�H���I�R�L�E�R�G�M�R�K���T�I�V�W�S�R�E�P���E�R�H���V�I�P�E�X�M�S�R�E�P���V�I�W�S�Y�V�G�I�W��
�[�M�X�L���F�S�X�L���T�V�M�Q�E�V�]�����J�E�Q�M�P�]�
�����E�R�H���W�I�G�S�R�H�E�V�]�����W�S�G�M�E�P���G�S�Q�Q�Y�R�M�X�]�
���K�V�S�Y�T�W����
�-�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R���E�V�I�E�W���Z�E�V�]���H�I�T�I�R�H�M�R�K���S�R���E�K�I�����L�I�E�P�X�L���G�S�R�H�M�X�M�S�R�W�����R�I�I�H�W�����M�R�X�I�V�I�W�X�W���E�R�H���H�I�W�M�V�I�W���S�J���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X����
�%�G�L�M�I�Z�M�R�K���X�L�I���L�M�K�L�I�W�X���T�S�W�W�M�F�P�I���P�I�Z�I�P���S�J���M�R�H�I�T�I�R�H�I�R�G�I���X�]�T�M�G�E�P�P�]���V�I�U�Y�M�V�I�W���G�E�V�I�J�Y�P���T�P�E�R�R�M�R�K����

FU N DA M E N TA L A S P E C T S TO  F O C U S O N :  

SOCIAL, WORK�����E�R�H���%�(�1�-�2�-�7�8�6�%�8�-�:�)���%�7�4�)�'�8�7
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SOCIAL, WORK�����E�R�H���%�(�1�-�2�-�7�8�6�%�8�-�:�)���%�7�4�)�'�8�7

CHILDHOOD

�*�V�S�Q�� �X�L�I�� �Q�S�Q�I�R�X�� �S�J�� �H�M�E�K�R�S�W�M�W���� �M�X�� �M�W�� �T�S�W�W�M�F�P�I�� �X�S�� �V�I�U�Y�I�W�X�� �X�L�I�� �E�G�X�M�Z�E�X�M�S�R�� �S�J�� �G�I�V�X�E�M�R�� �W�I�V�Z�M�G�I�W�� �E�R�H�� �X�L�I��
�V�I�G�S�K�R�M�X�M�S�R���S�J���F�I�R�I�J�M�X�W���X�L�E�X���G�E�R�����Q�E�O�I���P�M�J�I���I�E�W�M�I�V���J�S�V���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���E�R�H���X�L�I�M�V���J�E�Q�M�P�]����
�=�S�Y�� �G�E�R�� �V�I�U�Y�I�W�X���� �E�X�� �X�L�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �G�I�R�X�I�V�� �[�L�I�V�I�� �]�S�Y�� �E�V�I�� �F�I�M�R�K�� �X�V�I�E�X�I�H���� �X�L�I�� �G�I�V�X�M�J�M�G�E�X�I�� �S�J�� �V�E�V�I�� �H�M�W�I�E�W�I��
���1�M�R�M�W�X�I�V�M�E�P���(�I�G�V�I�I�� �2�S���� �����������������
�� �E�R�H���X�L�I�R���T�V�S�G�I�I�H���X�S���X�L�I�� �P�S�G�E�P���W�I�V�Z�M�G�I�� �X�L�E�X���[�M�P�P���M�W�W�Y�I�� �X�L�I�� �V�E�V�I�� �H�M�W-
�I�E�W�I���G�E�V�H���X�S���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X����
�8�L�I�� �G�E�V�H�� �G�S�R�X�E�M�R�W�� �X�L�I�� �M�H�I�R�X�M�J�M�G�E�X�M�S�R�� �G�S�H�I�� �R�I�G�I�W�W�E�V�]�� �X�S�� �E�G�X�M�Z�E�X�I�� �I�\�I�Q�T�X�M�S�R�� �J�S�V�� �E�P�P�� �E�T�T�V�S�T�V�M�E�X�I�� �E�R�H��
�I�J�J�I�G�X�M�Z�I�� �X�V�I�E�X�Q�I�R�X�W�� �E�R�H�� �Q�S�R�M�X�S�V�M�R�K�� �S�J�� �X�L�I�� �H�M�W�I�E�W�I���� �E�W�� �[�I�P�P���E�W�� �J�S�V�� �X�L�I�� �T�V�I�Z�I�R�X�M�S�R�� �S�J�� �J�Y�V�X�L�I�V�� �G�S�Q�T�P�M-
�G�E�X�M�S�R�W�����-�R���E�H�H�M�X�M�S�R�����]�S�Y���G�E�R���V�I�U�Y�I�W�X���F�S�X�L���V�I�G�S�K�R�M�X�M�S�R���S�J���G�M�Z�M�P���H�M�W�E�F�M�P�M�X�]�����0�E�[�������������������
���E�R�H���H�M�W�E�F�M�P�M�X�]��
status (Law 104/92), �I�M�X�L�I�V���T�I�V�W�S�R�E�P�P�]���X�L�V�S�Y�K�L���X�L�I���-�2�4�7���[�I�F�W�M�X�I���S�V���F�]���G�S�R�X�E�G�X�M�R�K���E���'�%�*�����8�E�\���%�W�W�M�W-
�X�E�R�G�I���'�I�R�X�I�V�
���S�V���4�E�X�V�S�R�E�X�S�����4�E�X�V�S�R�E�K�I�
���[�L�M�G�L���[�M�P�P���E�W�W�M�W�X���[�M�X�L���X�L�I���E�T�T�P�M�G�E�X�M�S�R���T�V�S�G�I�W�W����
�3�R�G�I�� �X�L�I�� �G�I�V�X�M�J�M�G�E�X�M�S�R�W�� �J�S�V�� �H�M�W�E�F�M�P�M�X�]�� �E�R�H�� �L�E�R�H�M�G�E�T�� �W�X�E�X�Y�W�� �E�V�I�� �S�F�X�E�M�R�I�H���� �]�S�Y�� �G�E�R�� �V�I�U�Y�I�W�X�� �I�G�S�R�S�Q�M�G��
�G�S�R�X�V�M�F�Y�X�M�S�R�W���E�R�H���X�E�\�����I�Q�T�P�S�]�Q�I�R�X���E�R�H���W�G�L�S�S�P���V�I�P�E�X�I�H���F�I�R�I�J�M�X�W�����9�T�S�R���H�M�E�K�R�S�W�M�W�����X�L�I���T�L�]�W�M�G�M�E�R���E�X���X�L�I��
�V�I�J�I�V�I�R�G�I�� �G�P�M�R�M�G�E�P�� �G�I�R�X�I�V�� �E�H�Z�M�W�I�� �X�L�I�� �T�E�X�M�I�R�X�� �X�S�� �Y�R�H�I�V�K�S�� �T�L�]�W�M�S�X�L�I�V�E�T�]���� �T�W�]�G�L�S�Q�S�X�S�V�� �X�L�I�V�E�T�]���� �E�R�H���S�V��
�L�]�H�V�S�O�M�R�I�W�M�S�X�L�I�V�E�T�]���� �H�I�T�I�R�H�M�R�K�� �S�R�� �X�L�I�� �W�X�E�K�I�� �S�J�� �H�M�W�I�E�W�I�� �T�V�S�K�V�I�W�W�M�S�R���� �8�L�I�� �T�L�]�W�M�G�M�E�R�� �T�V�I�W�G�V�M�F�I�W�� �X�L�I��
�X�V�I�E�X�Q�I�R�X���E�R�H���H�I�X�I�V�Q�M�R�I���X�L�I���Q�S�W�X���W�Y�M�X�E�F�P�I���E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���F�E�W�I�H���S�R���X�L�I���T�E�X�M�I�R�X���W���R�I�I�H�W�����8�S���E�G�G�I�W�W���X�L�I�W�I��
�W�I�V�Z�M�G�I�W�����]�S�Y���R�I�I�H���X�S���G�S�R�X�E�G�X���P�S�G�E�P���W�I�V�Z�M�G�I�W����

SC H O O L PE R I O D 
The school career is a fundamental phase for the construction of the person ality and autonomy of 
�G�L�M�P�H�V�I�R���E�R�H���E�H�S�P�I�W�G�I�R�X�W�����-�X���M�W���Y�W�I�J�Y�P���X�S���G�S�R�X�E�G�X���P�S�G�E�P���W�I�V�Z�M�G�I�W���X�S���V�I�U�Y�I�W�X���E���*�Y�R�G�X�M�S�R�E�P���(�M�E�K�R�S�W�M�W���[�M�X�L��
�X�L�I���E�M�Q���S�J���T�V�S�Z�M�H�M�R�K���E���G�P�M�R�M�G�E�P���J�V�E�Q�I�[�S�V�O���X�L�E�X���K�Y�M�H�I�W���V�I�L�E�F�M�P�M�X�E�X�M�Z�I�����X�L�I�V�E�T�I�Y�X�M�G���E�R�H���I�H�Y�G�E�X�M�S�R�E�P���M�R�X�I�V-
�Z�I�R�X�M�S�R�W�����[�L�M�G�L���E�V�I���G�S�S�V�H�M�R�E�X�I�H���E�Q�S�R�K���X�L�I���Z�E�V�M�S�Y�W���T�V�S�J�I�W�W�M�S�R�E�P���M�R�Z�S�P�Z�I�H����

AD O L E S C E N C E A N D T R A N S I T I O N TO  A D U L T H O O D 
�&�1�(�� �L�E�W�� �E�� �L�M�K�L�P�]�� �L�I�X�I�V�S�K�I�R�I�S�Y�W�� �G�S�Y�V�W�I���� �[�L�M�G�L�� �Q�E�O�I�W�� �X�L�I�� �M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W�� �X�S�� �F�I�� �T�I�V�J�S�V�Q�I�H�� �Z�I�V�]�� �Z�E�V�M�E�F�P�]����
There may arise the need for: 

   request aids from local services;

 request home care assistance from the municipality of residence 

  work on personal relationships and integrate the young people into the social    

 community, activating an informal support network or developin g social interactions,   

 friendships and support groups;

 assess the strengths, abilities, and attitude of the young person to adequately plan for   

 future needs;;

  develop autonomy and independence by planning suitable housing, cohabitation or   

 independent living plans, home care;

 tasks, accessible sports, day care centers, communities, socio-educational centers and  

 home educational services).
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�)�Q�T�P�S�]�Q�I�R�X���J�S�V���T�E�X�M�I�R�X�W���[�M�X�L���&�1�(���M�W���E�R���M�Q�T�S�V�X�E�R�X���E�W�T�I�G�X���M�R���F�Y�M�P�H�M�R�K���X�L�I�M�V���P�M�Z�I�W�����-�X���M�W���I�W�W�I�R�X�M�E�P���X�S��
�W�X�E�V�X���[�M�X�L���E���G�E�V�I�J�Y�P���E�W�W�I�W�W�Q�I�R�X���S�J���X�L�I�M�V���W�O�M�P�P�W�����H�I�W�M�V�I�W���E�R�H���T�S�X�I�R�X�M�E�P���X�S���T�P�E�R���E���Z�S�G�E�X�M�S�R�E�P���X�V�E�M�R�M�R�K��
�E�R�H���K�Y�M�H�E�R�G�I���T�E�X�L����

�-�R���-�X�E�P�]���X�L�I�V�I���L�E�W���P�S�R�K���F�I�I�R���E���W�]�W�X�I�Q���I�W�X�E�F�P�M�W�L�M�R�K���R�S�V�Q�W���J�S�V���X�L�I���E�G�G�I�W�W���S�J���T�I�S�T�P�I���[�M�X�L���H�M�W�E�F�M�P�M�X�M�I�W��
�X�S�� �X�L�I�� �[�S�V�O�J�S�V�G�I���� �T�V�M�Q�E�V�M�P�]�� �K�S�Z�I�V�R�I�H�� �F�]�� �0�E�[�� ������������������ �[�L�M�G�L�� �M�H�I�R�X�M�J�M�I�W�� �G�E�T�E�F�M�P�M�X�M�I�W�� �T�P�E�G�I�Q�I�R�X�� �M�R��
so-called "protected categories".  Additionally, opportunities include: training internships, co m-
�T�I�X�M�X�M�Z�I�� �I�\�E�Q�W���� �X�V�E�M�R�M�R�K���G�S�Y�V�W�I�W���E�R�H���Y�R�M�Z�I�V�W�M�X�]�� �G�S�Y�V�W�I�W���� �-�X�� �M�W���F�I�R�I�J�M�G�M�E�P���M�R���X�L�M�W���T�L�E�W�I�� �X�S�� �G�S�R�W�M�H�I�V��
�E�M�H�W�� �E�R�H�� �W�Y�F�W�M�H�M�I�W�� �X�L�E�X�� �G�E�R�� �E�W�W�M�W�X�� �X�L�I�� �T�I�V�W�S�R�� �M�R�� �T�I�V�J�S�V�Q�M�R�K�� �W�T�I�G�M�J�M�G�� �H�E�M�P�]�� �E�G�X�M�Z�M�X�M�I�W���� �%�P�P�� �X�L�I�W�I��
�M�R�X�I�V�Z�I�R�X�M�S�R�W���G�E�R�� �F�I�� �E�W�W�I�W�W�I�H�� �F�]�� �G�S�R�X�E�G�X�M�R�K�� �X�L�I�� �V�I�P�I�Z�E�R�X�� �W�S�G�M�E�P�� �W�I�V�Z�M�G�I���� �8�L�I�� �W�S�G�M�E�P�� �[�S�V�O�I�V���� �G�S�R-
�W�M�H�I�V�M�R�K���X�L�I���R�I�I�H�W���E�R�H���X�L�I���V�I�U�Y�M�V�I�Q�I�R�X�W���S�J���X�L�I���]�S�Y�R�K���T�I�V�W�S�R���E�W���[�I�P�P���E�W���X�L�I���E�Z�E�M�P�E�F�P�I���V�I�W�S�Y�V�G�I�W���M�R��
�X�L�I���E�V�I�E�����[�M�P�P���H�I�Z�I�P�S�T���E���T�V�S�N�I�G�X���E�M�Q�I�H���E�X���I�R�L�E�R�G�M�R�K���W�S�G�M�E�P���W�O�M�P�P�W����
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