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Svalové ochorenia - myopatie - sU prejavom nespravnej
funkcie prieCne pruhovaného svalstva kostrového a
srdcového.

primarne sekundarne

® roznoroda skupina chorob, u ktore;j e 7ziskané
dochadza k postupnému zaniku / / /
svalovych vlakien, ktoré su ¢ automimunne ZaPaIOVe
nahradzované funkCne e toxické

neplnohodnotnym vazivom a tukom

, ° :
* geneticky podmienené endokrinne

(DMD/BMD)

* kongenitalne a metabolicke
myopatie

® dystroficke myotonie

® mitochondrialne encefalomyopatie

® myoaptie s poruchou ionovych

kanalov

~




-

Klinicky obraz: myopaticky syndrom s roznou
distribuciou postihnutia

® Zhorsovanie samostatnej chodze do schodov a kopca

o Ta’kosti pri vstavani zo sedu

o [,Ibytok svalovej hmoty, niekedy v ivode pseudohypertrofia
e Ziadne poruchy citlivosti, ziadne bolesti

® Neskor kontraktﬁry — trvalé abnormalne postavenie

konCatin, skolioza




Gowersov priznak




Postupna zmena postoja u chlapca
s DMD

~




Shoulders and arms
are held back awdowardly
when walking

Buolly sticks out due to
weak belly muscles
{child is poor at sit-ups)

Sway back

YWeak butt muscles
{hip straighteners) I““

Knees may bend
back to take weight

Poor balance; falls
often

Thick lower leg muscles

{the muscle is mostly fat, Awkward clumsy if

and not strong) walking
Tight heel cord
{contracture) child .
may walk togs — —_
Weak muscles in front of

leg cause “foot drop™
and tip toe contractures




Pomocné vysSetrovacie metody

e EMG
® Biochemicke Vyéetrenie : ZV}'Iéené svaloveé enzymy
e Molekularne genetické anal}'fza

© Histopatologické Vyéetrenie postihnutého svalu




Nutné odlisit:

Spinalne svalové atrofie (SMA) — pri€ina je v poskodeni
nervovych buniek v mieche

Prejavi sa: svalovou slabost'ou, tbytkom svalovej hmoty a

svalovej sily.
* SMA I. ;Werdning — Hotfmanova choroba, vznik do 6. mes.
* SMA L. , prejavi sa do 18. mes.
* SMA III.; Kugelbergova-Welanderovej choroba, prejavi sa po

18. mesiaci zivota.

Vo svojich dosledkoch vedie takisto ako svalove dystrofie ku

kontraktiram, skoliéze, dychovej nedostatoCnosti.




Duchenneova progresivna svalova
dystrofia (DMD) a Beckerova svalova
dystrofia (BMD).

* Su najCastejsie; priCinou je chybanie, resp. u BMD nedostatok a
abnormna $truktira proteinu dystrofin, Co vedie k poruseniu

membrény svaIOV}'fch buniek.

* Incidencia DMD....1:3 500 chlapcov
® Incidencia BMD....1:17 000 chlapcov

® Prevalencia DMD/BMD v SR je 250 chlapcov + minimalne
rovnak}'f poéet asymptomatick}'fch prenééaéiek




Dystrofin - schéma

Collagen in basal lamina
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Sucasny stav

* Komplexna multiodborova starostlivost’ (neurolog,
fyzioterapeut, ortoped, kardiolog, pneumolog, dietolog,

anesteziolog) viedla k prediieniu doby prezitia pacientov.

* kortikosteroidy, vitaminy skupiny B, E, vazoaktivne latky,
koenzym Q10, fyzioterapia, kompenzaCné pomocky,
potravinové doplnky, podporna pl'icna ventilacia,

ortopedické operécie




Buducnost

< Modifikujica lieCba
* Nastolenie rovnovahy medzi degeneraciou a regeneraciou
svalov
®  Zastavenie progresie svalovych atrofii
(inhibitory svalovych proteaz — kalpain inhibitory, inhibicia
myostatinu, up-regulacia utrofinu, tamoxiten)
<+ Kauzalna lieCba
®  Reparacia poruchy v dystrofinovom gene s plnym obnovenim
syntézy dystrofinu (génova lieCba) v horizonte r.2015?

(exon skipping, transfer funkCného dystrofinu, transfer
myoblastov alebo kmenovych buniek)
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Centralna databaza

Nérodn}'f register pre CR+SR s ciel'om zmapovat’ éesk}'fch a
slovensk}'fch pacientov ako reprezentativnu vzorku eurépskej
populécie a stanovenie prevalencie jednotliV}'fch typov mutacii

\ dystroﬁ’novom géne pre ﬁéely medzinérodn}'fch studii.




Zaslanie k(’)pil’ lekarskej dokumentacie + podpisan}'f formular

informovaneho sthlasu

Dosetrenie — svalova biopsia + molekularne genetické

Vyéetrenie dystroﬁ’nového génu z krvi alebo zo svalu

Nutn}'f suhlas zdravotne;j poist’ovne s thradou Vyéetrenia G

zahraniCi




Dakujem za pozornost.




