Miopatije BECKER MISICNA DISTROFIJA - BMD
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Miopatije
BECKER MISICNA DISTROFIJA - BMD

Ovaj oblik misiéne distrofije sli€an je DMD jer takoder nastaje zbog mutacije gena distrofina pa je shodno tome Klinicka
slika slicna. Ipak, simptomi se kod BMD javljaju kasnije i sporije napreduju jer je produkcija distrofina postojec¢a 5to nije
slu€aj kod DMD. Obi€no se javi kod muskog spola izmedu 2. i 16. godine, ali moZe i u 25. U kasnijem razvoju zahvaca
srce. TeZina bolesti varira kod pojedinih oboljelih ovisno o koli€ini preostalog distrofina.
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Miopatije DUCHENNE MISICNA DISTROFIJA - DMD
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Miopatije
DUCHENNE MISICNA DISTROFIJA - DMD

DMD je naj¢es¢a nasljedna neuromuskularna bolest u djece. Zahvaca musku djecu s prevalencijom 1:3500 Zivorodenih
dje€aka. Prvi simptomi javljaju se izmedu druge i Seste godine Zivota u vidu oteZanog ustajanja i gegajuceg hoda zbog
slabosti miSi¢a natkoljenica i zdjelice. Javlja se hiperlordoza kraljeZnice, a atrofija postupno sve vise zahvaca i misice
ruku i trupa, a do adolescencije oboljeli gube sposobnost samostalnog hoda.

Tipiéne su psudohipenrofije - naizgled poveéana masa miéiéa posebni miéiéa lista noge jer se zhog propadanja misica

pinjanje po viastitom tijelu iz sagnutog poloZaja - bolesnik se rukama hvata za svoje noge i tako uspravlja‘

U prosjeku misi¢i svake godine gube dva posto svoje snage dok nakon 12. godine Zivota funkcija pluca godisnje pada za
6% do 10,7% . Glavni uzrok smrti je zatajenje sréanog miSi¢a do kojeg dolazi kod oko 70% oboljelih te restriktivho zata-
jenje pluéa do kojeg dolazi prvenstveno zbog slabljenja medurebrenih miSi¢a. Smrt naj¢eS¢e nastupa u drugom ili trecem
desetljecu Zivota, a napretkom medicine, prvenstveno u kardiolo3koj i pulmoloSkoj njezi, produZen je o€ekivani Zivotni
vijek.

Zdravstvena njega znagajno je napredovala u posljednjim desetlje¢ima. Od 1990. godine oéekivani Zivotni vijek produZen
je za 10 godina pa je s tadasnjeg o¢ekivanog Zivotnog vijeka od 15-20 godina on porastao na 25-30 pa je rezultat toga
stvaranje sasvim nove populacije (odraslih muskaraca s DMD-om) sa svojim specifi¢nim zdravstvenim poteSko¢ama i po-
trebama (izraZenije sve smetnje, osobito respiratorne).
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Miopatije
EMERY-DREIFUSS MISICNA DISTROFIJA - EDMD

Emery-Dreifussova misicna distrofija (EDMD) je oblik
misi¢ne distrofije karakteriziran trijadom simptoma koji ¢ine
pojava kontraktura u ranom djetinjstvu, progresivna slabost
misica koja se najprije javlja u podru&ju nadlaktice i potkol-
jenica, a kasnije Siri na podrucCje lopatica i zdjelice te
srane potedkoce koje se manifestiraju kao palpitacije,
presinkopa i sinkopa, niska tolerancija na vjezbanje i
kongestivho zatajenje srca. Uzrokovana je nedostatkom
proteina laminina A/C ili emerina. Dob u kojem se bolest
javlja, njena izrazenost i progresija varira od teskog oblika
koji nastaje u ranoj dobi, do sporoprogresivnog blagog
oblika koji se javlja u odrasloj dobi.

Sréani problemi mogu zahvatiti i nosioce gena - one koji
nose geneticku informaciju za bolest, ali je nikad ne razvija-
ju u potpunosti (ukljuéujuéi i majke i sestre bolesnika). Sk-
racenja miSica javljaju se rano tijekom bolesti. Slabost
moZe zahvatiti prsa i zdjelicnu muskulaturu. Bolest sporo
napreduje i simptomi su blaZi nego kod ostalih miSi¢nih dis-
trofija, ali je zbog ¢este zahvacenosti srca uz paralizu atrija,
poremecaje sréanog ritma, abnormalnosti provodenja (a-
trioventrikularni blok), kardiomiopatiju veéa vjerojatnost
naglog smrtnog ishoda.
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Miopatije EMERY-DREIFUSS MISICNA DISTROFIJA - EDMD i
Miopatije FACIOSKAPULOHUMERALNA DISTROFIJA - FSHD

Miopatije
FACIOSKAPULOHUMERALNA DISTROFIJA - FSHD

Facioskapulohumeralna misiéna distrofija (FSHD) je
dobila naziv po dijelovima tijela koje primarno pokreéu
zahvaceni misSici (lice-facies, lopatice-scapulae i nadlak-
tice-humerus).

Ovaj se oblik bolesti javlja najéedc¢e od 12. godine pa
nadalje, kod oba spola. Sporo napreduje, s povremenim
kratkim periodima brzog onesposobljenja misi¢a i nji-
hove slabosti. TeZina bolesti varira od vrlo blage do vrlo
teSke. Tipi¢no se javljaju problemi sa Zvakanjem, gutan-
jem i govorom, a lice zbog gréa misi¢a izgleda poput
maske.

Progresijom bolesti oteZano je hodanje, a 50% oboljelih
moze hodati cijeli Zivot. Zivotni vijek obi€no nije skraéen.
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