Beckerova muskularni dystrofie

Beckerova muskularni dystrofie (Becker Muscular Dystrophy, BMD) je
genetické onemocnéni svall lidského téla. Jedna se o X-vazanou
gonozomalné recesivni dédi¢nost, proto jsou postizeni predevsim
muzského pohlavi (99,9 %). Zeny jsou ¢asto pfenasecky, tzn. mutovany
gen je obsazen v jejich DNA, ale jeho recesivita zapficini, Ze se neprojevi.
Beckerova svalova dystrofie je obecné mirnéjsi formou Duchennovy
svalové dystrofie (Duchenne Muscular Dystrophy=DMD). Vyskyt BMD v
populaci je asi 1:18 000 11,

Genetika

Svalova dystrofie je zplsobena deleci urcité ¢asti chromozomu .
RozloZeni deleci je typické pro oblast spektrinové repetice (aZ 46 %!?)).
Beckerova svalova dystrofie predstavuje asi 15 % B3 mutaci v lokusu.

Zasadnim genetickym rozdilem mezi alelovymi fenotypy DMD a BMD je,
Z2e DMD je geneticky letdlni, zatim co u BMD je reproduk¢ni schopnost
muzl zachovavana ve vysokém procentu. Z toho dlvodu je frekvence
zdédénych mutaci velmi vysoka a nové vzniklych mutaci je minimum.
Obé formy dystrofie se lisi svym nastupem a priibéhem, ne mirou
zavaznosti.

Geneticky test na rozpoznani této nemoci je nadkladny, protoze k mutaci
dochézi na jednom z nejvétsich lidskych gend.

NI m
Priciny
Na molekularni Grovni jsou pri¢iny rizné. Jednou z nej¢astéjsich pricin
dystrofie je nizka koncentrace nebo abnormalni forma proteinu plektinu
ve svalové tkani, coz je zplsobeno mutaci prislusného genu chromozomu

X. Ve svalech pak nedochéazi ke spravnému navazani desmino-
plektinového systému.

Priznaky

Beckerovu muskuldrni dystrofii Ize na molekuldrni drovni odhalit jiz v
prenatalnim obdobi.

V détstvi nebo zacatkem puberty (okolo 11 let) se zacinaji objevovat
priznaky:

= celkova télesna slabost (postizeny neni fyzicky zdatny, ma
podprimérné vysledky ve sportu,...),
= svalové krece.

V obdobi dospivani se priznaky stupnuji. Objevuji se:

obtiZe pfi rychlé chizi, chizi do schod(, béhu,

nesnaze pri zvedani tézkych brfemen,

ztrata svalové hmoty (oblast ramen, hornich a dolnich koncetin),

ochabnuti mimickych a zvykacich svald - problém s prijmem

potravy,

= ochabnuti svéraéu —» samovolny Gnik mo¢i nebo stolice
(inkontinence),

= neschopnost chlize od 40.-50. roku,

= respiracni potize, srdecni problémy a dalsi projevy spojené s

ochabnutim hladké svaloviny.

Lécba

Vv

LécCba priciny aktualné neni zndma.
Lze zpomalit priibéh onemocnéni témito zplsoby:

= pravidelnd rehabilitace (narazové cviceni nema smysl),
= svalové masaze,
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= protahujici dlahy (ve spanku protahuji a procvicuji sval).

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Duchennova muskularni dystrofie
= Daltonismus
= Hemofilie
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