Duchenneova svalova (muskularna) dystrofia (DMD) a
Beckerova svalova dystrofia (BMD)

Definicia a pri€ina vzniku.

DMD/BMD patria do skupiny primarnych svalovych ochoreni - myopatii, konkrétne
dystrofinopatii. Su to geneticky podmienené ochorenia s objasnenou enzymatickou
poruchou, za ktorych vznikom stoji znamy defektny gén. NajCastejSim génovym
defektom je delécia alebo bodova mutacia dystrofinového génu, lokalizovaného na
kratkom ramienku 21. chromozému (Xp21.2). Asi v 30 % pripadov su zodpovedné za
vznik ochorenia mutacie de novo. Nasledkom defektného génu dochadza k tvorbe
dystrofinu (bielkoviny potrebnej na spravnu stavbu a funkciu svalov) so zmenenou
Strukturou, k jeho nedostatku, alebo uplnej absencii. DMD a BMD sa dedia ako
recesivna porucha viazana na X chromozom, preto ochoreju iba chlapci, Zzeny su
vacsinou bezpriznakovymi prenasackami ochorenia.

DMD predstavuje najCastejSi a svojim priebehom najzavaznejSi typ myoaptie.
Vyskytuje sa s frekvenciou 1:3500 chlapcov. BMD je asi 5-krat zriedkavejSia, jej
incidencia je asi 1:17 000.

Klinicky obraz.

DMD sa klinicky za€ina prejavovat asi vo veku 2-5 rokov, BMD v priemere okolo 12.
roka zZivota. Davno pred manifestaciou prvych klinickych priznakov je vSak mozné zistit
(C¢asto nahodne pri vySetreni z inych dévodov) extrémne zvySené hodnoty svalovych
enzymov (100 az 200 nasobne zvysSena sérova CK u pacientov s DMD) a transaminaz
v krvi.

Klasickym priznakom ochorenia je progredujuca svalova slabost, najviac postihujuca
ramenny a panvovy pletenec a svaly trupu. Klinickym korelatom slabosti je celkova
motoricka neobratnost, kolisanie pri chddzi (kacacia chddza), pady, tazkosti pri
vystupovani do schodov, pri vstavani z fahu, neschopnost zdvihnut sa z drepu bez
pomoci koncatin, $plhanie po stehnach (Gowersov priznak). V stoji je napadné
prominujice brucho a zvyraznena lumbalna lordéza. Dal$im konstantnym znakom su
pseudohypertrofické (mohutné a na pohmat tuhé) lytkové svaly, ktoré v neskorsSich
Stadiach ochorenia napadne kontrastuju s atrofickymi svalmi stehien a panvového
pletenca. Atrofie svalov ramenného pletenca maju za nasledok odstavajuce lopatky.

S postupujucim vekom dochadza k dalSej progresii slabosti, nasledkom ¢oho su
chlapci s DMD zhruba okolo 10. roku Zivota priputani na invalidny vozik. Pacienti s
BMD si zachovavaju schopnost samostatnej chédze az do neskorej dospelosti.
Vyvijajuce sa kontraktiry a deformécie kibov a skoliéza nadalej zhorsuju schopnost
pohybu. Pridruzuju sa aj prejavy dysfunkcie hladkej svaloviny, a to znizena motilita
Zaludka a Criev s obstipaciami, tiez sa mdzu objavit hnacky, malabsorbcia, alebo
megakolon. U 50 az 80 % pacientov sa rozvija kardiomyopatia a poruchy srdcového
rytmu. U Casti deti so svalovou dystrofiou je pritomné aj mierne postihnutie intelektu,
zvlast vo verbalnej oblasti. V dbsledku progresie ochorenia sa zvyraziuje slabost
dychacich svalov, nasledkom ¢oho su pacienti odkazani na podporné dychanie, alebo
na umelu plucnu ventilaciu. Smrt' nastava obvykle v adolescencii nasledkom infekcii,
alebo v désledku respiracného, €i kardialneho zlyhania.

Diagnostika.

Diagnézu DMB/BMD je mozné stanovit na zaklade typickych klinickych priznakov a
laboratérnych vySetreni, potvrdzujucich zvySenu aktivitu svalovych enzymov a
transaminaz. EMG vySetrenim sa zisti pritomnost tazkej myogénnej lézie. DNA



analyza dystrofinového génu potvrdi diagnézu asi v 70 % pripadov. V zostavajucich 30
% sa na definitivne potvrdenie ochorenia indikuje svalova biopsia, ktora pomocou
imunohistochemickych metodik odhali kvalitativne, alebo kvantitativne zmeny
dystrofinu.

Lie€ba.

Dosial nie je dostupny liek, alebo terapeuticka metdda, ktoré by mohli zasadne zvratit
priebeh ochorenia. LieCba jelen symptomaticka. Rehabilitacia sa zameriava na
udrzanie svalov v kondicii a na prevenciu vzniku kontraktar a kostnych a kibovych
deformacii. Nevyhnutné su rézne kompenzaéné pomécky a korek&né operacie na
podporu pohyblivosti a zlepSenie manipulacie s pacientmi a ulahcenie ich oSetrovania.
Rychly postup ochorenia mézu Ciastocne spomalit’ kortikoidy. Vo faze klinického
skusania je lie€Cba modifikujuca priebeh ochorenia. Jej ciefom je nastolenie rovnovahy
medzi degeneraciou a regeneraciou svalov, zastavenie atrofizacie a stabilizacia stavu
do doby zavedenia ucinnejSej lieCby. Kauzalnou by mala byt génova terapia, teda
reparacia dystrofinového génu s kompletnym obnovenim syntézy plne funk&ného
dystrofinu.

Do spominanych klinickych Studii boli vybrani pacienti z medzinarodnej databazy
DMD/BMD, v ktorej su zaradeni aj vSetci diagnostikovani chlapci zo Slovenska. Pre
nich to znamena nadej na lepSiu buducnost a garanciu, ze budu medzi prvymi na
svete, ktorym bude aplikovana ucinna liec¢ba.
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