Duchenneova muskularna
dystrofia

Salamonova K,Bére3ova A.
Fyziatricko rehabilitacné oddelenie DFN KoSice

Detské Centrum DFN KoSice




Ducheneova svalova dystrofia
DMD

Recesivne dedi cné ochorenie viazané na
chromozom X

Ochorenie sposobene mutaciami genu,ktory

koduje protein dystrofin

Genova mutacia- miznutie dystrofinu

Uloha dystrofinu- udrZovanie stability

svalovych bunkovych

membran

Strata dystrofinu - degeneréaciakostroveho ,
srdcového svalu a branice.




Klinické prejavy DMD

Porucha chodze — akcentovana do schodov
Problém postavit saz podlahy

Neschopnost skakat

Atypicky beh

Dominuje svalova slabost dolnych koncatin
Pseudohypertrofia lytok

Postupne slabost HK ,krku a dychacich svalov
Postupna invalidizécia,respiracna nedostatoc nost




Vyskum v oblasti muskularnej
dystrofie

Dystrofinovy gen ma 79aktivnych oblasti exonov

POsobenie mutécie — vyradenie exonov,geneticka
informacia nepouzitel'na na tvorbu dystrofinu

Cielom vyskumu — pouzit umelo vytvoreny
geneticky materid ™ -antisense
oligonukleotidy,AON-y.ktoré sa pripdjau

na exony,ktoré maju byt pre mutéciu vynechané

-exon skipping,su to potencidne lieky do budicna.




Zlaty Standard

Je prakticky manudl nastarostlivost o pacientov s
DMD

Spolocnym cielom v starostlivosti je zavedenie
Ucinnych lieCebnych metod- vznikaj Centrapre
lieCbu pacientov s DM D/Nemecko,V elka Britania

Holandsko, Cesko-Brno/

naS pacienti sii zaradeni v Cesko-slovenskej
databaze

Manud vznikavo faze zatial Symptomatickey
terapie — este nelieCime, ale méZeme urobit par

krokov k spomaleniu a oddialeniu ochorenia
Jednym z moznych krokov je g rehabilitaCha
terapia




Kazuistika

Pacient F.K . nar.l6.12.1996

RA: Diet az I1.tehot.,fyziol.priebehu,porod a popdrodné
obdobie v norme,do 8mes.bez t azkosti.
TO: diet a ako 8mes. Sa neotaca z chrbétika na brusko,

spontanna motorika chudobna,pediater doporucil
neurol ogicke vysetrenie,kde so zaverom

Centralnej koordinacnej a tonusovej poruchy
doporucené

rehabilitaCné vysetrenia aterapia




Priebeh motorického vyvoja pocas
CIElEEREE(E

Vek 12 mes. Otaca sa z chrbétika nabrusko

15mes dostava sa na kolienka,lezie
20mes vzpriamovanie na DK

25mes chodza s balansom
Sikma panev dolava,naslapovanie na
vnutorné hrany chodidiel, korekcia na protetike.




Diagnostika muskularnej dystrofie

Vek : 30 mesiacov maj 1999

- chdédza s naSlapovanim na vnutorné hrany
chodidel viac vlavo

- slabost DK po zat azi
- drep a chodzu do schodov nezvlada

Neurologickeé vySetrenie:
Diet a hospitalizované na neurologickom oddeleni
DFN, kompletne vySetreniaso zaverom:

Dg. suspektna myopatia

doporucené genetické vysetrenie v Bratislave.




Vysledok genetickeho vysetrenia:
10.12.1999

Prevedeny delecny screening dystrofinového
genu - zistena delécia minimalne jedneho
exonu /44/ dystrofinového genu

Uvedeny nalez potvrdil suponovanu
Dg.Duchenneova svalova dystrofia.




Ako sme d'alej pokracovali

1999 Dieta nastupuje vo veku 3 rokov do integrovanej skupiny

deti s dennym pobytomv Detskom Centre, kde je vedeny
Montessori terapiou, pravidelna rehabilitaCna lieCba 2x denne.

Rodicia sa plne zapojili do aktivnej lieCby, motoricky stav sa
nezhorsuje

2004 - vo veku 8 rokov zacina Skolsku dochadzku, denne
dochadza na rehabilitaciu do Detského centra

Stav motoriky zasluhou intenzivnej terapie a (cCasti rodiCov
nezmeneny

2006 evidovany v Cesko - slovenskej databaze pacientov s
ochorenim DM.

2007 zaradeny do sledovania na plicnej ambulancii

2008 chodza eSte samostatna, vyraznejSia slabost DK, predpis
elektrického vozika /ziskanie zru€nosti obsluhy eSte v Stadiu
plnej motorikyl/.




Pocet pacientov s muskularnou dystrofiou
na nase] ambulancii

PocCet evidovanych: 10
PocCet rehabilitovanych :3

Dovod?

Neadekvatne vysvetlenie stavu paciental nymi
Specialistami,ktore vedu k rezignacii zo strany
rodi ¢ov,Casto sa vyjadruht o rehabilitacii ako o zat azi pre

rodinu,

Rodicia Casto davaju prednost Skole apraci arehabilitacia
je podla nich zbytocna strata Casu! Neuvedomuju si,ze
diet apri adekvétnej rehabilitécii aj Skolu by zviadalo
lahSie adlhSie,nehladiac nakvalitu Zivota




Nasim cielom je:

Dokézat ,Zze ma zmysel pohybovaliecba
Udrzat funkcny stav v medziach moZnosti.

Predchédzat vzniku deformit trupu a

chrbtice,ktoré sposobuju nasledne obmedzenie

funkcie vnutornych organov atym vzniku |
komplikacii ako je napr.dychova nedostatocnost .

Pomahat pacientom aich rodi¢om v boji o
udrzanie urCitg kvality zivota.







