Duchennova muskularni dystrofie

Duchennova muskuldrni dystrofie je vrozené dédi¢né onemocnénf
charakterizované ztratou aktivni svalové hmoty. Jedna se o X-vdzanou
recesivni chorobu. Prvni symptomy se objevuji v nékolika prvnich letech
zivota postizenych chlapct. Vyskytuje se s ¢etnosti 1:3 000 narozenych
chlapcd.

Genetika

DMD je zapri¢inéna mutaci genu, ktery ma na starost tvorbu specifické
strukturalni bilkoviny sarkolemy, které se nazyva dystrofin. Svalové
dystrofie s jeji abnormalitou se nazyvaji dystrofinopatie.

Gen pro DMD je lokalizovan na kratkém raménku chromozomu X, byl
zmapovan v 80. letech, cely pr@ibéh mapovani byl jednodussi nez napr. u
cystické fibrézy pravé proto, ze bylo zndmo, ze se jednd o onemocnéni
vazané na pohlavi. U Duchennovy muskularni dystrofie dochdzi k dplnému
ukonceni tvorby dystrofinu. V rodinach, kde je zndm vyskyt DMD je mozné
prenatalni diagnostika, tim padem, pokud je dodrzena prevence, nemusi

se dal$i postizeny jedinec v rodiné vibec narodit.

Mirnéjsi formu nemoci prestavuje tzv. Beckerova muskularni dystrofie
(1:18 000), kdy je dystrofin tvoren sice v malém mnozstvi a poskozeny,
nastup nemoci je pozdéjsi a celkova progrese pomalejsi (jde o jiny typ
mutace v dystrofinovém genu).

Prubéh nemoci

= Chlapec se narodi bez jakychkoli priznakd a jeho vyvoj probihd po
nékolik prvnich mésicl naprosto normalné.

= Kolem 2.-6. roku nastupuji prvni priznaky, zac¢ina se projevovat
nedostatek dystrofinu a v nasledku toho se || odumirajici svalova
vlakna zacinaji nahrazovat vazivem.

= Postizeni chlapci postupné zacinaji mit || problémy s chlzi, béhem,
vstédvanim z lehu ¢i sedu (prvni vykazuji poskozeni pravé svaly
pletence panevniho), postupné se rozviji typicky myopaticky
syndrom dolnich koncetin. Kompenzalné dochdzi k tzv.

pseudohypertrofii, ktera je viditelnd na kompenzacné zvétsenych
lytkach chlapcd.

= Nasledné (kolem 12. roku) dochazi az k upoutani na invalidni vozik.
Dochazi k postizeni i pletencového svalstva hornich koncetin a rozviji
se kyfoskoliéza.

= Krom kosternich svall je postizen i sval srde¢ni, vysledkem mUze byt

dilatacni kardiomyopatie s naslednym || srde¢nim selhanim.

= Mezi dalsi doprovodné symptomy patfi || omezené dychani (je dané
postizenim dychacich svall, m@ze dospét aZz do faze, kdy je
zapotrebi uméla plicni ventilace).

= Smrt nastdva kolem 25. roku, vyjimecné po 30. Pri¢inou Umrti jsou
zpravidla opakované pneumonie ¢&i srde¢ni selhani.

Diagnostika

Prvni podezreni vétSinou pojme pediatr.

= Pro vylouc¢eni mize byt provedeno vysetreni hladiny sérové
kreatinkindzy (CK), ktera je pravé jednim z indikatord svalového
onemocnéni. Pri poskozeni svalovych bunék se totiz pravé CK
dostava do séra. Chlapci s DMD maji sérovou CK extrémné vysokou a
to jiz pri narozeni, kdy nejsou patrné zadné priznaky onemocnéni.
Casto byvaji zvy$eni i hodnoty sérovych aminotransferaz (ALT, AST).

= Pro potvrzeni se odebird vzorek biopsie svalu a dle degenerovanych
bunék + zvyseného obsahu tuku a vaziva mUze byt onemocnéni
diagnostikovano.

= Jako dalsi vysetrovaci metody v diagnostice a sledovani postupu
onemocnéni se vyuzivaji EMG, MRI nebo invazivni sledovani obsahu
dystrofinu prfimo ve svalu.
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Pfiznaky DMD
Myopatie
Thomsen{v syndrom
Myotonie
Myastenia gravis
Myopaticky syndrom
Myotonicky syndrom

Externi odkazy
= wikipedia:cs:Duchenneova muskuldrni dystrofie
= wikipedia:en:Duchenne muscular dystrophy
= Svalova dystrofie Duchenne/Becker (https://www.parentpription/description.htm)
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