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DMD - DUCHENNOVA MUSKULARNI DYSTROFIE

= vrozené dédiché onemocnéni charakterizované ztratou
aktivni svalové hmoty

= gen pro DMD je lokalizovan na kratkém
raménku chromozomu X

= nejcastejsi svalové onemocnéni détskéeho veku

= vazano na pohlavi — postihuje pouze chlapce v pomeéru
1:3000




PRICINY DMD

= zpUsobeno mutacemi v genu pro dystrofin
- protein nezbytny pro spravnou funkci svalu (tvorba sarkolemy)
» dochazi k uplnému zastaveni tvorby dystrofinu,
svalova vlakna jsou tedy nahrazena vazivem

« existuje i mirnéjsi forma, kdy se tvorba pouze snizi a
vznika poskozeny dystrofin - Beckerova muskularni
dystrofie




PRUBEH DMD

» kolem 2.— 6. roku nastupuiji prvni priznaky

= problémy s chuzi, béhem, vstavanim z lehu ¢i sedu (prvni
vykazuji poskozeni prave svaly pletence panevniho),
postupne se rozviji typicky myopaticky syndrom dolnich
koncetin = postizeni kosterniho svalstva dolnich koncetin

= kolem 12. roku dochazi i k uplnému postizeni svalstva
hornich koncetin

= kromeé kosterniho svalstva je postizena srdecni svalovina
—vede k castym srdecnim selhani, nasledné mohou byt
postizeny i dychaci svaly, coz muze vést k pneumonii




DIAGNOSTIKA DMD

= vysetreni hladiny sérové kreatinkinazy (CK)
= pri poskozeni svalovych bunék se totiz prave CK dostava do séra -

extrémneé vysoka hodnota
= Casto byvaji zvySeny i hodnoty aminotransferaz — ALT, AST

= pro potvrzeni — odber vzorku biopsie svalu a dle

degenerovanych bunék + zvyseného obsahu tuku a
vaziva muze byt onemocnéni diagnostikovano

= jako dalsi vysetfovaci metody: EMG, MRI nebo invazivni
sledovani obsahu dystrofinu primo ve svalu




LECBA DMD

« existuje pouze lécba kompenzacni ve forme
fyzioterapie nebo antibiotik podavanych proti castym
pneumoniim

= kauzalni lécba neexistuje




ZDROJE

http://www.snmo.sk/publikacie/subory/L.%20Mr%C3%A1zov%C3%A1%20-
%20Duchennova%?20svalov%C3%A1%20dystrofia.pdf

https://www.wikiskripta.eu/w/Duchennova muskul%C3%A1rn%C3%AD dystr
ofie

https://www.wikiskripta.eu/w/Myopatie

http://www.amd-mda.cz/nervosvalova-onemocneni/diagnozy-typy-
nervosvalovych-onemocneni/23-duchennova-svalova-dystrofie-dmd




