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ABSTRAK

Muscular dystrophy terdiri atas beberapa tipe dengan hasil uji fungsi paru yang berbeda. Komplikasi pada sistem pernapasan merupakan
penyebab utama morbiditas dan mortalitas penderita muscular dystrophy. Pemeriksaan dan analisis fungsi paru perlu dilakukan pada pasien
muscular dystrophy pada awal diagnosis dan selama proses perjalanan penyakit. Pemeriksaan tersebut membantu monitoring progresivitas

dan perjalanan penyakit, menilai respons terhadap terapi intervensi, dan menentukan prognosis.
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ABSTRACT

There are several types of muscular dystrophy with different pulmonary function test results. Respiratory complication is a major cause
of morbidity and mortality ini muscular dystrophy patients. Lung function test and analysis ought to be performed in patients with the
disease as a basic examination for diagnosis and throughout the course of the disease. The test helps to monitor disease progresivity, assess
theurapeutic response, and evaluate disease prognosis. Jatu Aphridasari, Dicki Harnanda. Lung Function Test in Muscular Dystrophy.
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PENDAHULUAN
Muscular  dystrophy ~ merupakan  suatu
kelompok  penyakit otot noninflamasi

dengan kelemahan otot progresif tanpa
gangguan susunan saraf pusat dan perifer."?
Penderita muscular dystrophy mempunyai
kelemahan otot dengan tingkat keparahan
dan gangguan otot yang berbeda.? Insiden
muscular dystrophy bervariasi tergantung
tipe otot spesifik yang mengalami distrofi.2

Muscular dystrophy dapat menyebabkan
kelemahan otot ekstremitas, otot tubuh, otot
pernapasan, dan otot jantung.’ Kelemahan
otot tersebut menimbulkan komplikasi pada
sistem pernapasan antara lain batuk yang
tidak efektif, infeksi saluran napas, penurunan
ventilasi, dan insufisiensi  pernapasan
kronik.'»” Kelemahan otot yang terjadi secara
progresif pada muscular dystrophy tahap
lanjut berhubungan dengan penurunan
fungsi paru. Keterlibatan sistem pernapasan
menjadi salah satu faktor utama penentu
prognosis, morbiditas, dan mortalitas pen-

derita muscular dystrophy." Pemeriksaan
fungsi paru perlu dilakukan untuk evaluasi
awal diagnosis, pemantauan progresivitas,
perjalanan penyakit, respons terhadap terapi
intervensi, dan prognosis.>®

MEKANIKA PERNAPASAN

Mekanika pernapasan dipengaruhi oleh
paru dan sistem pompa ventilasi. Paru
merupakan organ pertukaran gas dan
sistem pompa ventilasi, antara lain dinding
dada, otot pernapasan, kontrol pernapasan
oleh susunan saraf pusat, jalur saraf
medula spinalis, dan jalur saraf perifer yang
menghubungkan pusat kontrol pernapasan
dengan otot pernapasan® Kemampuan
pengembangan paru dipengaruhi oleh otot
pernapasan. Otot pernapasan dibagi menjadi
dua kelompok, yaitu otot inspirasi dan otot
ekspirasi. Otot inspirasi terdiri dari otot
diafragma, otot interkostalis eksternus, otot
skalenus, dan otot tambahan. Otot ekspirasi
terdiri dari otot rektus abdominis, otot
tranversus abdominis, otot obliqus internus,
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dan otot obliqus eksternus.2 Otot pernapasan
juga berperan aktif dalam proses batuk yang
bertujuan membersihkan sekret saluran
napas. Penurunan kekuatan otot pernapasan
menyebabkan gangguan mekanik paru dan
pompa ventilasi. Kegagalan pompa ventilasi
menyebabkan perubahan parameter
volume dan kapasitas paru pada uji fungsi
paru disertai dekompensasi pernapasan,
hipoksemia, dan hiperkapnia.®

MUSCULAR DYSTROPHY

Muscular dystrophy merupakan kelompok
penyakit otot noninflamasi dengan ke-
lemahan otot progresif tanpa gangguan
susunan saraf pusat dan saraf perifer.'?
Muscular  dystrophy  ditandai  dengan
degenerasi serabut otot tanpa gangguan
morfologi.?

Klasifikasi

Berdasarkan kelemahan otot yang dominan,
presentasi  klinis, patologi, dan genetik,
Muscular dystrophy dapat dibagi menjadi 8
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tipe yaitu:?

1. Duchenne muscular dystrophy (DMD)

2. Becker muscular dystrophy (BMD)

3. Emery Dreifuss muscular dystrophy (EDMD)
4. Distal muscular dystrophy (DMD)

5. Facioscapulohumeral muscular dystrophy

6. Oculopharyngeal  muscular
(OPMD)
7. Limb girdle muscular dystrophy (LGMD)

8. Congenital muscular dystrophy (CMD)

dystrophy

Duchenne Muscular Dystrophy

Duchenne  muscular  dystrophy ~ (DMD)
pertama kali dikenal sebagai paralysis
muscular pseudohypertrophy oleh Guillaume
Duchenne*'" Insiden DMD 1 dari 3.600-6.000
bayi laki-laki lahir hidup.”” DMD disebabkan
oleh mutasi berupa delesi gen dystrophyn,
sehingga terjadi defek protein dystrophyn
atau gangguan produksi protein dystrophyn.
Defek pada protein dystrophyn menyebab-
kan dystrophyn associated protein tidak
stabil, sehingga terjadi kebocoran membran
sel otot yang menyebabkan nekrosis.'*!?
Serabut otot yang mengalami nekrosis secara
bertahap digantikan oleh jaringan ikat dan
jaringan adiposa, sehingga terjadi kelemahan
otot lurik dan otot jantung.'*™*

Gejala awal DMD ditandai dengan keter-
lambatan motorik sejak bayi lahir dan makin
progresif, sehingga pada usia 5 tahun ter-
dapat gejala kelemahan otot khas yang
disebut Gowers maneuver. Gower's maneuver
merupakan gejala yang ditandai kesulitan
bangkit dari tempat duduk atau posisi baring,
sehingga harus menggunakan bantuan tangan
untuk berdiri.""> Kekuatan otot berkurang secara
progresif pada bagian proksimal ekstremitas
atas dan bawah disertai kontraktur sendi,
sehingga pada usia 6-8 tahun memerlukan alat
bantu untuk berjalan dan pada usia 12 tahun
akan tergantung kursi roda."

Kelemahan otot disertai kontraktur, pe-
nurunan kemampuan berjalan, dan kesulitan
duduk dengan posisi yang baik menyebab-
kan deformitas tulang belakang, terutama
skoliosis.'® Deformitas toraks dan kelemahan
otot menyebabkan penurunan fungsi paru
pada penderita DMD; penurunan fungsi
paru dan otot pernapasan menyebabkan
komplikasi pada sistem pernapasan. Infeksi
saluran napas yang terjadi setelah usia 16
tahun dapat mengakibatkan kematian."
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Gagal napas pada usia 20 tahun terjadi
karena hipoventilasi, hipoksia nokturnal, dan
insufisiensi jantung akut.>'®

Becker Muscular Dystrophy

Becker muscular dystrophy (BMD) merupakan
penyakit keturunan yang berhubungan
dengan kromosom X resesif. Mutasi genetik
penyebab BMD adalah delesi ekson pada
gen dystrophyn yang terletak pada lokus
21 kromosom X lengan pendek, tetapi
30% penderita BMD tidak menunjukkan
mutasi ataupun delesi*'" Penderita BMD
memproduksi  dystrophyn dalam jumlah
minimal, sehingga tidak dapat menjalankan
fungsi otot secara normal.® Kadar dystrophyn
penderita BMD 30-80% dari nilai normal,
sedangkan pada penderita DMD < 5%.* Pola
kelemahan otot BMD sama seperti DMD.

Emery Dreifuss Muscular Dystrophy
Penyakit EDMD disebabkan mutasi pada
gen emerin, yaitu gen yang mengkode
sintesis protein selubung inti sel otot? Tipe
ini mempunyai 3 gejala khas, antara lain:
kontraktur tendon achiles, siku, dan otot
servikal posterior yang membatasi gerakan
fleksi leher. Kelemahan otot terjadi secara
progresif lambat pada otot proksimal
ekstremitas atas dan distal ekstremitas
bawah?

Distal Muscular Dystrophy / Distal
Myopathy

Distal muscular dystrophy ditandai dengan
kelemahan otot pada area distal lengan dan
tungkai, terutama pergelangan tangan dan
pergelangan kaki? Distal muscular dystrophy
mempunyai 30 tipe genetik. Berdasarkan
pola keturunan terdapat dua tipe distal
muscular dystrophy, yaitu autosomal dominan
yang ditandai onset lanjut seperti Welander
disease dan autosomal resesif dengan onset
dini. Penyakit distal muscular dystrophy onset
lanjut terjadi pada usia 40 tahun, sedangkan
onset dini terjadi pada usia < 30 tahun.?

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy
Facioscapulohumeral ~ muscular  dystrophy
(FSHD)  diturunkan  secara  autosomal
dominan disebabkan delesi subtelometrik
kromosom 4 lengan panjang pada posisi
35319 Penyakit FSHD merupakan penyakit
otot herediter terbanyak ketiga dengan
prevalensi 1:20.000 populasi. Onset gejala
pada usia 6-20 tahun. Sebagian besar kasus

FSHD tidak mempengaruhi otot pernapasan,
tetapi beberapa penderita mengalami aritmia
dan gangguan konduksi jantung.?

Kelemahan otot terdapat pada wajah
dan lingkar bahu. Penyakit FSHD dapat
menyebabkan gangguan otot ekstensor
kaki dan otot lingkar pelvis. FSHD dapat
mengalami kelemahan otot wajah yang
menyebabkan sulit menutup kelopak mata,
bersiul, dan tersenyum. Kelemahan otot
lingkar bahu dan interskapula menyebab-
kan skapula mengalami abduksi dan rotasi
ke arah luar disertai kesulitan mengangkat
lengan. ' Skapula tampak melayang atau
winging scapula merupakan tanda utama
penyakit FSHD. Sebagian besar pasien
menderita kelemahan otot wajah, ekstre-
mitas atas, dan distal ekstremitas bawah.
Kelemahan otot dapat terjadi pada badan,
bahu, dan lingkar pelvis, sehingga 20%
penderita FSHD bergantung pada kursi
roda.""” Pada penderita FSHD kadar CK
normal atau meningkat, sedangkan EMG
menunjukkan pola miopati. Pada pemeriksa-
an biopsi otot ditemukan infiltrat inflamasi
multifokal."" Prognosis penderita FSHD cukup
baik karena tidak ada gangguan jantung
ataupun retardasi mental.”

Oculopharyngeal Muscular Dystrophy
Oculopharyngeal muscular dystrophy adalah
penyakit yang diturunkan secara autosomal
dominan dan resesif disebabkan oleh
mutasi pada lengan panjang kromosom
14.  Karakterisik  OPMD ialah  terjadi
degenerasi otot dengan onset gejala
pada usia 40-60 tahun. Degenerasi otot
pada OPMD menyebabkan kelemahan
progresif otot eksternal bola mata sehingga
terjadi keterbatasan pergerakan bola mata.
Gangguan otot wajah bagian atas dapat
menyebabkan terjadinya ptosis.

Kelemahan otot leher lebih banyak terjadi
pada OPMD, sehingga menyebabkan gejala
disfagia dan peningkatan risiko pneumonia
aspirasi ataupun obstructive sleep apnea
(OSA). Kelemahan otot leher menyebabkan
penderita membutuhkan tracheostomy dan
perawatan di ruang rawat intensif jangka
panjang.

Limb Girdle Muscular Dystrophy
Limb girdle muscular dystrophy (LGMD) dibagi
menjadi dua kelompok, yaitu penyakit yang
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diturunkan secara autosomal dominan LGMD
tipe 1 dan autosomal resesif LGMD tipe 2.
Limb girdle muscular dystrophy mempunyai
15 tipe genetik berbeda berdasarkan gejala
klinis, genetik, dan gangguan protein.? Limb
girdle muscular dystrophy tipe 2 terdapat pada
90% kasus. Limb girdle muscular dystrophy
mempunyai 6 subtipe LGMD 1 dan 9 subtipe
LGMD 2. Perbedaan subtipe berdasarkan
pada lokus gen yang mengalami mutasi dan
defek protein yang dihasilkan.

Protein yang terganggu adalah protein yang
berkaitan erat dengan membran sitoplasma
dan membran nukleus sel otot seperti lamin
A dan lamin C, caveolin 3, dan dysferlin.
Limb girdle muscular dystrophy dapat terjadi
pada laki-laki dan perempuan dengan onset
bervariasi. Penyakit LGMD ditandai dengan
kelemahan progresif pada otot lingkar pelvis
dan bahu" Penderita LGMD tidak dapat
berjalan pada usia 20-30 tahun setelah onset
gejala.”!

Congenital Muscular Dystrophy

Congenital muscular dystrophy (CMD) me-
rupakan penyakit herediter autosomal resesif
yang ditandai dengan hipotonia, kelemahan
otot, gambaran distrofi pada biopsi otot, dan
kontraktur pada saat lahir atau beberapa
bulan pertama kehidupan?™  Congenital
muscular dystrophy dapat disertai  dengan
gangguan otak berat seperti Fukuyama
congenital muscular dystrophy (FCMD), muscle
eye brain disease (MEB), dan Walker Warburg
syndrome (WWS).° Kelemahan otot penderita
CMD terjadi pada otot proksimal atau otot
seluruh tubuh. Penderita CMD mengalami
kontraktur otot dengan derajat berat yang ber-
variasi. Kontraktur otot yang terjadi saat lahir
disebut arthrogryposis."" Perjalanan penyakit
CMD berlangsung lambat dan gangguan
otot bulbar serta otot jantung jarang terjadi,
sehingga prognosis pasien CMD baik."”

UJI FUNGSI PARU PADA MUSCULAR
DYSTROPHY

Komplikasi  pada  sistem  pernapasan
merupakan penyebab  morbiditas dan
mortalitas  utama  penderita  muscular
dystrophy. Gangguan/insufisiensi pernapasan
menjadi  penyebab  utama  kematian.
Gangguan pernapasan dapat disebabkan
oleh proses penyakit, kelemahan otot inspirasi,
kelemahan otot ekspirasi, kekakuan tulang
belakang, dan kelemahan otot bulbar.?

Kelemahan otot pernapasan menyebabkan
penurunan  volume  paru. Penurunan
kekuatan otot inspirasi mempengaruhi
penurunan kapasitas inspirasi, sehingga
terjadi  penurunan kapasitas paru total.
Kelemahan otot inspirasi dinilai dari
penurunan  kapasitas  vital.  Muscular
dystrophy dan fibrosis paru menyebabkan
penurunan volume paru, tetapi penderita
muscular dystrophy mengalami penurunan
volume paru yang tidak sesuai dengan
derajat kelemahan otot. Pada muscular
dystrophy kapasitas difusi normal, sedang-
kan pada penderita fibrosis paru terjadi pe-
nurunan kapasitas difusi.®

Otot inspirasi dan otot ekspirasi merupakan
komponen penting mekanisme batuk yang
efektif. Kelemahan otot pernapasan pada
muscular dystrophy menyebabkan batuk
tidak efektif, sehingga terjadi pneumonia,
atelektasis, dan gangguan pertukaran gas.®
Kelemahan otot inspirasi mempengaruhi
kemampuan  mempertahankan  ventilasi
alveoli secara normal. Tubuh penderita
muscular  dystrophy  beradaptasi  dengan
kelemahan otot inspirasi dengan cara
meningkatkan kerja otot sehingga dapat
mencapai tingkat kontraksi maksimal yang
menyebabkan kelelahan dan hipoventilasi
disertai retensi karbondioksida.”?

Komplikasi sistem pernapasan banyak
terjadi pada muscular dystrophy, sehingga
diperlukan uji fungsi paru untuk evaluasi
sistem pernapasan pada awal diagnosis
muscular dystrophy, monitor progresivitas,
perjalanan penyakit, respons terapi, dan
menentukan prognostik.>®

Kapasitas Paru Total (KPT)

Kapasitas paru total merupakan jumlah
volume paru saat paru mengembang
maksimal.  Kapasitas paru total dapat
diukur dengan metode dilusi gas dan
body pletysmography. Kapasitas paru total
dipengaruhi oleh elastic recoil paru ke dalam
dan kekuatan kontraksi otot dada. Muscular
dystrophy dapat menyebabkan kelemahan,
abnormalitas dinding dada, kyphoscoliosis,
dan mikroatelektasis yang menurunkan KPT.
Penurunan KPT merupakan tanda gangguan
ventilasi restriksi.®#

Volume Residu
Volume residu merupakan sisa volume

gas pada akhir ekspirasi maksimal. Volume
residu ditentukan oleh kemampuan otot
ekspirasi untuk melakukan kompresi dinding
dada ke dalam. Kelemahan otot ekspirasi
akan mempengaruhi kemampuan dinding
dada untuk bergerak ke dalam di bawah
nilai kapasitas residu fungsional. Muscular
dystrophy menyebabkan peningkatan nilai
volume residu pada uji fungsi paru.6

Kapasitas Vital (KV) dan Kapasitas Vital
Paksa (KVP)

Kapasitas vital dan kapasitas vital paksa
merupakan parameter fungsi paru yang
paling banyak dievaluasi. Nilai KV dan KVP
dipengaruhi oleh kekuatan otot inspirasi
dan ekspirasi. Kelemahan otot pernapasan
menyebabkan penurunan  KVP dan KV,
sehingga menghasilkan pola restriksi pada
pemeriksaan spirometri. Pemeriksaan serial
KVP bermanfaat untuk monitoring fungsi
otot, tetapi tidak sensitif pada stadium awal
kelemahan otot, karena penurunan KVP di
bawah nilai normal tidak terjadi sebelum
penderita  kekuatan  otot  mengalami
penurunan 50%.%°

Pengukuran KV dalam posisi berbeda dapat
bermanfaat, karena penurunan KV dari posisi
duduk ke posisi berbaring berhubungan
dengan kelemahan otot diafragma yang
tidak dapat menahan beban organ intra-
abdomen saat berbaring. Subjek normal
menunjukan penurunan KV < 10% setelah
berbaring, sedangkan penderita DMD
mengalami penurunan KV > 259%.2

Volume Ekspirasi Paksa Detik Pertama
(VEP1)

Kelemahan otot respirasi pada muscular
dystrophy menyebabkan gangguan ventilasi
restriktif yang ditandai penurunan KV dan
KVP. Volume ekspirasi paksa detik pertama
normal atau menurun, sehingga rasio VEP1/
KVP meningkat* Penelitian Tangsrud, dkk.
menyebutkan  bahwa penderita DMD
mengalami peningkatan VEP1 pada usia
4-14 tahun, tetapi menurun setelah usia
14 tahun VEP1, walaupun tidak sebanding
dengan penurunan nilai KVP?

Arus Puncak Ekspirasi (APE)

Disebut juga peak expiratory flow, diukur
menggunakan peak flow meter (PFM).
Muscular  dystrophy — menyebabkan  pe-
nurunan APE. Di lain pihak, pemeriksaan APE
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tergantung pada usaha pasien.® Analisis flow
volume curve dapat memberikan informasi
kelemahan otot pernapasan. Karakteristik
kelemahan otot pernapasan pada flow volume
curve antara lain perlambatan pencapaian
puncak arus ekspirasi, pemendekan puncak
APE, dan penurunan abnormal mendadak
aliran ekspirasi pada akhir manuver ekspirasi.

Cough Peak Flow (CPF)

Pemeriksaan cough peak flow dilakukan
dengan manuver batuk menggunakan PFM.
Cough peak flow merupakan pemeriksaan
yang lebih baik, serta dapat digunakan
untuk mengukur kekuatan otot ekspirasi
dan efektifitas batuk. Penurunan Cough peak
flow pada penderita muscular dystrophy
disebabkan oleh kelemahan otot inspirasi
dan otot ekspirasi. Pembersihan sekret
saluran napas efektif pada orang normal
memerlukan nilai CPF > 160 L/menit58#
Penderita muscular dystrophy yang mengalami
infeksi saluran napas memerlukan nilai CPF >
270 L/menit, apabila lebih rendah diperlukan
bantuan alat insuflator exuflator untuk
meningkatkan efektifitas batuk®

Maximal Expiratory Pressure (MEP)
Maximal  expiratory —pressure  merupakan
tes mengukur kekuatan otot ekspirasi

menggunakan  mouth  pressure  meter.
Pengukuran ~ MEP  dilakukan  dengan
memberikan  instruksi  kepada  subjek

untuk melakukan usaha ekspirasi maksimal
setelah inspirasi maksimal, kemudian mem-
pertahankan tekanan maksimal selama 1
detik.?

Maximal Inspiratory Pressure (MIP)

Manuver  maximal inspiratory  pressure
dilakukan  dengan inspirasi  maksimal
setelah ekspirasi maksimal. Tekanan yang
terjadi diukur pada posisi volume residu
menggunakan alat mouth pressure meter.
Maximal respiratory pressure (MEP dan MIP)
merupakan parameter kelemahan otot
pernapasan. Maximal respiratory pressure
dapat mendeteksi kelemahan otot per-
napasan lebih awal dibandingkan peng-
ukuran KV, sehingga lebih sensitif untuk
deteksi kelemahan otot pernapasan.®?

UJI FUNGSI PARU PADA TIPE SPESIFIK
MUSCULAR DYSTROPHY

Perbedaan  tipe dystrophy
menyebabkan variasi gangguan pernapasan

muscular
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tergantung proses penyakit, kelemahan
otot inspirasi, kelemahan otot ekspirasi,
skoliosis atau kekakuan tulang belakang, dan
kelemahan otot bulbar.?

Duchenne Muscular Dystrophy

Kelemahan otot rangka dan otot pernapasan
yang terjadi secara progresif menyebabkan
morbiditas dan mortalitas DMD. Pemeriksaan
fungsi paru diperlukan, tetapi sulit karena
retardasi mental dan kelemahan otot
pernapasan berat.”® Kapasitas vital penderita
DMD  meningkat sesuai pertumbuhan
fisik sampai awal masa remaja, namun
pertumbuhan fisik berhenti lebih awal dan
menetap selama beberapa tahun. Penurunan
kecepatan pertumbuhan disertai kelemahan
otot pernapasan yang makin memberat dan
deformitas dinding toraks menyebabkan
penurunan KV pada usia 10-12 tahun.”*?* Pada
penderita DMD berusia > 12 tahun terjadi
penurunan KV 8% - 8,5% pertahun.®® Nilai KV
< 1 liter merupakan prediksi mortalitas pada
DMD-WS,ZO

Pemeriksaan KV serial dapat menilai
perkembangan gangguan pernapasan pada
DMD.% Toussaint M, dkk. menyatakan bahwa
KV dapat digunakan untuk mengetahui
hiperkapnia nokturnal pada penderita DMD.”
Penelitian Rideu Y, dkk. mendapatkan
penurunan KV disebabkan penurunan
volume cadangan inspirasi dan volume
cadangan  ekspirasi.  Kapasitas  residu
fungsional normal karena terjadi pening-
katan volume residu. Volume ekspirasi detik
pertama merupakan parameter pemeriksaan
fungsi paru yang memerlukan usaha inspirasi
penuh dan kekuatan otot untuk mendapat-
kan nilai optimal." Penelitian Tangsrud SE, dkk.
menyatakan bahwa VEP1 pada penderita
DMD berhubungan dengan kekuatan otot
ekstremitas atas karena letak anatomi yang
berdekatan. Perburukan derajat skoliosis
menyebabkan penurunan prediksi KVP dan
prediksi VEP1.> Penurunan kekuatan otot
inspirasi dan ekspirasi terjadi bersamaan
pada penderita DMD, sehingga hasil uji
kekuatan otot pernapasan berdasarkan
parameter MIP, MEP, dan CPF menurun. Nilai
MEP lebih awal turun sebelum nilai MIP%

Becker Muscular Dystrophy (BMD)

Becker muscular dystrophy mempunyai gejala
yang sama dengan DMD, tetapi dengan
onset pada usia lebih tua, gejala lebih ringan,

dan perkembangan penyakit lebih lambat.
Penderita BMD jarang menderita gangguan
pernapasan saat masa kanak-kanak, tetapi
banyak terjadi kegagalan ventilasi pada usia
tua, sehingga fungsi paru harus dievaluasi
tiap tahun.'>?°

Emery Dreifuss Muscular Dystrophy
(EDMD)

Kelemahan otot dan kontraktur lengan atas
disertai skoliosis lebih banyak ditemukan
pada penyakit EDMD. Pola restriksi fungsi
paru pada EDMD disebabkan oleh skoliosis,
kontraktur, dan kekakuan tulang belakang.®
Pola ventilasi restriksi dapat menyebabkan
gagal napas disertai hipoventilasi nokturnal
yang sering membutuhkan bantuan ventilasi
noninvasif."®

Distal Muscular Dystrophy

Distal muscular dystrophy tidak mempe-
ngaruhi sistem pernapasan karena kelemahan
otot terjadi pada ekstremitas distal, terutama
pergelangan tangan dan pergelangan kaki.
Myofibrillar myopathy merupakan subtipe
DMD vyang jarang, ditandai kelemahan
progresif otot distal ekstremitas bawah, otot
wajah, otot bulbar, dan otot pernapasan.”

Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy
(FSHD)

Gejala klinis FSHD antara lain kelemahan otot
wajah, fixator scapulae, bisep, jari, dorsofleksor,
abdomen, lingkar pinggul, dan ekstensor
kaki® Gangguan fungsi paru bersifat ringan
disertai obstructive sleep apnea (OSA) karena
kelemahan otot saluran napas atas. Bantuan
ventilasi  diperlukan pada 1% penderita
FSHD.* Penelitian Stlibgen, dkk. terhadap
16 pasien FSHD derajat berat mendapat-
kan KVP dan rasio VEP1/KVP dalam batas
normal, peningkatan volume residu pada 5
pasien, penurunan MEP, serta PEF lebih besar
dibandingkan penurunan MIP dan PIF%

Oculopharyngeal Muscular Dystrophy
(OPMD)

Oculopharyngeal muscular dystrophy mem-
pengaruhi otot ekstraokuler, otot levator
palpebra, lidah, faring, iliopsoas, adduktor
femoris, gluteus maksimus, deltoid, dan
hamstring. Penyakit OPMD tidak berpe-
ngaruh terhadap otot polos, otot jantung,
dan otot pernapasan. Kelemahan otot faring
menyebabkan penderita FSHD memiliki
risiko tinggi pneumonia aspirasi dan OSA
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yang dapat menyebabkan kegagalan
ventilasi sehingga memerlukan intubasi
berulang, trakeostomi, dan perawatan
intensif jangka lama.”’

Limb Girdle Muscular Dystrophy (LGMD)
Pengaruh LGMD terhadap otot pernapasan
bervariasi. Limb girdle muscular dystrophy
tipe 2c-2f pada stadium lanjut mempunyai
gejala  seperti DMD. Kelemahan otot
pernapasan yang menyebabkan penurunan
KVP < 40% nilai prediksi dapat terjadi pada
70% penderita LGMD tipe 2c-2f. Kelemahan
otot diafragma ditemukan pada LGMD.?°

Congenital Muscular Dystrophy (CMD)

Kelemahan otot pernapasan pada stadium
akhir penyakit dapat menyebabkan gagal
napas dan kematian pada masa remaja.

Kelemahan diafragma dapat terjadi walau-
pun pasien masih bisa berjalan. Fungsi
motorik penderita CMD berhubungan
dengan fungsi pernapasan. Pasien dengan
keterbatasan motorik yang menggunakan
kursi roda dapat mengalami gangguan
ventilasi restriksi berat.”

PEMERIKSAAN RUTIN FUNGSI PARU

Penderita muscular dystrophy memiliki risiko
tinggi  komplikasi  pernapasan, sehingga
harus diawasi ketat. Frekuensi pemeriksaan
tergantung derajat gangguan pernapasan
dan hasil ujifungsi paru.™?° Penderita muscular
dystrophy perlu menjalani uji fungsi paru dan
kekuatan otot pernapasan minimal satu kali
setiap tahun menggunakan spirometri dan
mouth pressure meter. Frekuensi pemeriksaan
harus ditingkatkan pada penderita muscular

dystrophy yang memiliki KV < 50% dari nilai
prediksi.?®

SIMPULAN

1. Komplikasi  sistem pernapasan me-
rupakan penyebab utama morbiditas dan
mortalitas penderita muscular dystrophy

2. Gangguan pernapasan pada muscular
dystrophy tergantung pada derajat ke-
lemahan otot inspirasi, kelemahan otot
ekspirasi, skoliosis atau kekakuan tulang
belakang, dan kelemahan otot bulbar

3. Uji fungsi paru berguna untuk evaluasi
sistem pernapasan pada awal diagnosis
penyakit — muscular  dystrophy,  evaluasi
progresivitas, perjalanan penyakit, respons
intervensi terapi, dan prognosis

4. Pola ventilasi restriksi lebih banyak di-
dapatkan pada muscular dystrophy
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