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J
to grupa przewlektych choréb uwarunkowanych genetycznie,

charakteryzujgca sie zanikiem i postepujgcym ostabieniem

miesni szkieletowych

 Dystrofia miesniowa Duchenne'a
* Dystrofia miesniowa Beckera
* Dystrofia miesniowa postac obreczowo- konczynowa,

twarzowo- fopatkowo- ramieniowa



jedna z najczestszych chordob genetycznych

rozpoznawanych w dziecinstwie

dziedziczy sie w sposob recesywny sprzezony z chromosomem X
mutacja w genie (Xp21) kodujgcym synteze biatka btonowego
komorki miesniowej - dystrofiny

skutek choroby — degeneracja miesnia, przerost miesnia tkanka
taczng, postepujgca utrata sity miesniowej, zaburzenie pracy

wielu narzagdow — miesnie, serce, uktad oddechowy.



Dystrofia miesniowa typu Duchenne’a (DMD)

e (Czestotliwosc wystepowania wynosi 1 przypadek na
3000- 3500 zywo urodzonych chtopcow.
* Wiekszosc przypadkdw wystepuje rodzinnie, okoto

35% pacjentow skutek mutacji ,de novo ,,



. pierwsze objawy 2-6 r.z.

* wolniejszy/opdzniony rozwdj ruchowy

e ktopoty w chodzeniu, bieganiu, wchodzeniu po schodach

* problemy ze wstawaniem z pozycji siedzacej lub lezacej
- wspinanie rekoma po swoim ciele -objaw Gowersa

e przerost miesni tydek - tydki gnoma

\

* chod kaczkowaty - niezreczny, kotyszgcy lub chdod na
palcach

* chodzenie ,z piersig do przodu” - pogtebiona lordoza
ledzwiowa

e opozniony rozwoj mowy i lub rzadziej intelektualny




Rozpoznanie

* Charakterystyczne objawy kliniczne
* Badania diagnostyczne

* Testy genetyczne




* Badania laboratoryjne :
badania enzymow w surowicy krwi:

kinazy kreatynowej (CK)

aminotransferaz: Alat, Aspat

\' Badania genetyczne: analiza DNA — okreslenie typu i
miejsca mutacji (u 70% chtopcow delecja lub duplikacja
w genie dystrofiny, u pozostatych — mutacja punktowa)

* Biopsja miesnia - po badaniu CK i badaniu genetycznym



* Opozniony w stosunku do rowiesnikow rozwoj ruchowy

* Postepujgce ostabienie sity w konczynach dolnych i
gornych

e Utrata zdolnosci do samodzielnego chodzenia 10-14r.z.
* Problemy kardiologiczne - w roznym okresie choroby

* Narastajgce deformacje klatki piersiowej, przykurcze
konczyn

e Powoli postepujgca niewydolnos¢ oddechowa

Przebieg choroby bardzo indywidualny
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Leczeniu DMD - zastosowanie sterydow

* Spowolnienie postepu choroby

* Poprawa funkcji motorycznych/stanu
funkcjonalnego

* Pozytywny wptyw na stan serca i wydolnosc
oddechowag

ale...
»szereg dziatan niepozadanych

» Leczenie nalezy zacza¢ w czasie kiedy sprawnos¢
dziecka jest jeszcze dobra, 4-6 rok zycia



/£ * nadmierny przyrost masy ciafa
- * zahamowanie wzrostu
* zmiany zachowania

* objawy ze strony przewodu pokarmowego:
niestrawnosc¢, owrzodzenie zotgdka, bole brzucha,
krwawienia z przewodu pokarmowego, zgaga

e osteoporoza
* zmiany skorne -rozstepy, tradzik
* zatma

e zaburzenia czynnosci nadnerczy oraz uktadu
odpornosciowego




* niesprawnos¢ ruchowa w zakresie duzej motoryki

mniejsza sprawnos¢ manualna koniczyn gérnych

mniejsza wydolnos¢ fizyczna

cechy niewydolnosci krazenia

* deficyty rozwojowe

* mozliwos¢ mniejszej sprawnosci intelektualnej

e wspotistnienie wady wymowy

* skolioza, wady postawy

» wieksza sktonnos¢ do infekcji, otytosci, nadcisnienia, ztaman
* mozliwos¢ wspotistnienia zaémy

* nieobecnosci w szkole

* izolacja dziecka wobec grupy rowiesnicze;j




Potrzeby

Wielospecjalistyczna opieka

> neurolog

» pediatra
~rehabilitant
»kardiolog
~logopeda
~dietetyk

»okulista
»endokrynolog
»psycholog/pedagog
»pulmonolog

»genetyk




