DUCHENNOVA MUSKULARNA DYSTROFIA

DUCHENNOVA SVALOVA DYSTROFIA (DMD) je vrodeng, zriedkavé
genetické (gonozomane recesivne) ochorenie, ktoré sa prejavuje
predovsetkym svalovou slabostou. Pric¢ina spociva v mutacii génu
kddujuceho bielkovinu dystrofin. Vyskytuje sa najma u chlapcov.

HLAUNE PRIZNAKY

Slabé svaly sa prejavuju

v omeskani motorického
vyvinu. Deti s DMD zac¢nu
chodit neskér a pri chodzi
castokrat padaju. Maju prob-
[ém vyjst po schodoch alebo
zdvihnut sa zo zeme. Po-
stupne stacaju svalovu silu
na nohach, rukach aj trupe.

PRICINY VZNIKU DMD

N
DMD spdsobuje mutacia A

alebo zmena génu zodpovedného
za tvorbu dystrofinu. Dystrofin je
bielkovina, ktord sa nachadza v
kazdom svalovom vldkne [udského
tela. Bez dystrofinu nemozu svaly
spravne fungovat a obnovovat sa.
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Upozornenie: DMD moéze
poskodit aj srdce a pluca.
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Kortikosteroidy pod
prisnym dohladom lekara
pomahaju predizit schopnost
samostatnej chodze.

Ataluren je liecivo

pouzivané pre deti

od 2 rokou s nonsence mutaciou
génu pre dystrofin.

VVSKYT OCHORENIA
AARRARAAE

12 3300

NARODENYCH DETI

najma chlapcov
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Riziko znovuobjavenia
ochorenia je u muzského
pohlavia 50 %. U surodencov
Zenského pohlavia je 50 %

Zdravotna starostlivost je

ZDRAVOTNA STAROSTLIVOST
multidisciplinarna. Riadi ju (@\
neuroldg. Dolezita je aj +

spolupraca s fyzioterapeutom,
kardioldgom, pneumolégom,
logopédom a psycholdgom.

GUWERSUV Je to vysetrenie, pri ktorom dieta postupne vstava
zo zeme odtlacanim sa za pomoci ruk. Gowersov
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DIAGNOSTIKA

Diagnoza

zaklade kombinacie
klinického obrazu

a pozitivnej rodinnej anamnézy.

Prvym z testov mm
: . T
je krvny test,

ktorym sa zistuje 0

zvysSena hladina
kreatinkinazy v krvi.

Pacienti s DMD maju hladinu
kreatinkindzy ¢astokrat

10 AZ 100 KRAT VYSSI,

ako je normalna hodnota.

Po takomto lﬂ

vysledku sa
vykonaju testy DNA
potvrdzujuce tzv.

genetickd mutaciu, ktora
sposobuje ochorenie DMD.

Cislo diagnézy MKCH 10: G 71.0
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