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Wiele chordb prowadzych do niepetnosprawia rozpoczyna giw pierwszych latach
zycia. Dystrofie mgsniowe typu Duchenne’a, Beckera oraz twarzowo-topatkramieniowa
to choroby uwarunkowane genetycznie, ktérych rompoie w wekszaci przypadkdw
ustalane jest w wieku dzieciym lub mtodziéczym. Niektore z nich majcharakter
postpujacy. Nawet jéli obraz kliniczny choroby jest stacjonarny, zmegaisic zadania,
ktore stog przed cztowiekiem wchodzym w dorostezycie. Zrozumienie przyczyny
choroby, zaplanowanie leczenia i koniecznych hawtafilaktycznych, oraz poradnictwo
genetyczne to najwaiejsze zagadnienia dotygze miodych dorostych pacjentow.
Dystrofia typu Duchenne’a

Dystrofia typu Duchenne’a (DMD) jest najstsz sparod dystrofii mesniowych,
wystepujaca u 1 na 350@ywo urodzonych chtopcéw. Choroba spowodowana jestzp
delecg genu dystrofiny na chromosomie X. W wyniku delégmorki miesni szkieletowych
pacjenta pozbawione svaznego biatka wysfpujacego w btonie misniowej, zwanego
dystrofig. Objawy choroby pojawiajsic w pierwszych latachycia i postpuija,
doprowadzajc u nieleczonych pacjentdw do unieruchomienia ol@d 2 r.z. Mtodzi

dorcsli z DMD to mezczyzni w zaawansowanym okresie choroby. Nasilony nidddwnigsni
oraz przykurcze wielostawowe sprawiaje chory wymaga pomocy innych oséb w
wykonywaniu wekszaci czynnagci. Kontynuowana powinna byehabilitacja i fizjoterapia.
Wskazana jest ochrona przed infekcjami, warto ray@wazczepienie przeciwko grypie
powtarzane co rok w sezonie jesiennym. W przypgutkawlekiej niewydolngci

oddechowej mdiwe jest prowadzenie nieinwazyjnej wentylacji negw domu chorego.



Chorzy powinni pozostawgod stata opiekkardiologiczr; badania echokardiograficzne i
elektrokardiograficzne powinny byvykonywane co rok. W przypadku rozpoznania
kardiomiopatii leczenie prowadzone jest wg ogopnieyjetych zasad przez kardiologa lub
lekarza chorob wewatrznych.

Wazne jest umdliwienie choremu kontynuowania nauki, oraz rozwigapainteresowaoraz
kontaktu z rowiénikami.

Dystrofia typu Beckera (BMD)

BMD jest chorolh spowodowa mutacjami genu dystrofiny, ktére u okoto 70% patjev
maja charakter delecji z zachowaniem ramki odczytuebel genu dystrofiny znajdigego
si¢ na chromosomie X odpowiedzialne za BMD powacdigdobor biatka tzw. dystrofiny w
btonie komérek misniowych. Na BMD choruyj mezczyzni, kobiety mog by¢ nosicielkami
choroby. Objawy BMD i jej przebieg #dia sic znacznie u rinych pacjentow. BMD miae
przybiera post& dystrofii z objawami ostabienia géni konczyn gérnych i dolnych, z
przerostem tydek. Objawy kliniczne pojavaaic jednak zwykle po 7 ., a czasem nawet
znacznie pgniej, juz w wieku miodziéczym lub dorostym. Ostabienie &dni maze
postpowa, jednak wielu chorych zachowuje umigos¢ samodzielnego chodzenia w wieku
dorostym. U innych chorych z BMD gtéwrlolegliwacia sa bole misni, czsto
pojawiapce st po wysitku. Czasem objawom ze stronyéni szkieletowych towarzyaz
objawy kardiomiopatii, tj. uszkodzenia ¢ainia serca. Objawy kardiomiopatii mpg
poprzedzawystpienie objawow ze strony géini konczyn. D&¢ czesto stwierdzamcechy
budowy pacjenta jest przerost tydek. Czasem padrgny poziom enzymu gginiowego
kinazy fosfokreatynowej (CPK, lub CK) jest jedstwierdzan nieprawidtowdcia. Moze
zosta& stwierdzony przypadkowo w czasie badawi wykonywanych z innego aichoroba

migsni powodu.



Tak dua rozpetos¢ nasilenia objawdw klinicznych sprawiae zalecenia dotyaze
postpowania w BMD mog sie rézni¢ u réznych chorych. Rehabilitacja pozostaje
podstawow metod, leczenia, majca na celu usprawnienie chorych. Obecnie nie ma
mozliwosci przyczynowego leczenia BMD. Prowadzogédadania kliniczne nad nowymi
metodami leczenia farmakologicznego tej dystrofigdmiowej. Ze wzgtdu na podwyszone
ryzyko kardiomiopatii chorzy z BMD od chwili ustal@ rozpoznania powinni pozostatva
pod stad opieka kardiologiczgn Zaleca si wykonanie badania echokardiograficznego (usg
serca) oraz badania elektrokardiograficznego w kkh@@poznania i co najmniej co 5 lat. W
przypadku stwierdzenia w ktoryma wymienionych badanieprawidtowdci, wskazanes
czestsze kontrole. Leczenie kardiomiopatii powinn@ pyowadzone przez lekarza kardiologa
wg ogodlnie przyjtych zasad.

Rozpoznanie BMD wize sk rowniez z zaleceniem konsultacji w Poradni Genetycznej.
Nalezy pamkta¢, ze choroba przekazywana jest w sposOzany z chromosomem X-
recesywnie, co oznaczz zaden z syndw choregoeitzyzny nie odziedziczy choroby,
natomiast wszystkie jego corkédy nosicielkami nieprawidiowego genugda mogty
przekaza go swoim dzieciom.

Nosicielstwo DMD i BMD u kobiet jest zwykle standmzobjawowym, jednak niektére z
kobiet- nosicielek odczuwapolegliwaici ze strony nisni szkieletowych pod postacbélu i
skurczéw mgsni, rzadziej niewielkiego ostabienia ¢amni konczyn. Nieco weksze ni w
populacji ogolnej jest ryzyko kardiomiopatii u ncisiek DMD i BMD, powinny one réwnie
pozostawé pod opielg kardiologiczna. Zalecane jest wykonanie badania
echokardiograficznego i ekg w chwili rozpoznanenst nosicielstwa lub po 16 rokycia, a
nastpnie co 5 lat lub c&ciej, jesli stwierdzono nieprawidtowsei

Dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa



Dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa (FSHD) jebbroly uwarunkowan genetycznie.
Chorole powoduje delecja fragmentu DNA powoglta skrécenie fragmentu chromosomu 4.
Choroba dziedziczona jest w sposob autosomalnierdgauoy, to znaczyze chory mae
przekaza ja swoim dzieciom, zaréwno synom jak i cérkom. Ryzyka kazdej z rodzin
powinno by analizowane indywidualnie w specjalistycznej Pardsenetyczne,.

Objawy FSHD staj sic widoczne zwykle w drugiej dekadzigcia, czasem jednak
rozpoznanie ustalane jest dopiero po 20 rofaia. Pierwszymi objawamaszwykle
ostabienie mgsni konczyn gérnych z odstawaniem topatek, znacznimigp objawia sie
mog rowniez objawy ze strony mkni konczyn dolnych. Charakterystyczne jest rownie
ostabienie mgsni twarzy. Objawom ngniowym towarzysz§ moze take niedostuch. Wielu
chorych skaty si¢ na nadmiernie szybkiegozenie s;. Choroba ma charakter powoli
postpujacy, u wielu chorych ogga w wieku swoje maksymalne nasilenie i nie obsgnsi
dalszego pogarszania. Okoto 80% pacjentdw zachordga¢ samodzielnego poruszania
sie. Czestym problememaswtorne do ostabienia rgini skrzywienie kegostupa oraz
pogkbienie lordozy ddzwiowej (nieprawidtowe nadmierne uwypuklenie krzymyz
kregostupa ¢dzwiowego ku przodowi). Zmiany w uktadzie kostnym radoy¢ rowniez
przyczyry zmian zwyrodnieniowych kgostupa i w ich wyniku doleglivgi bélowych.
Ryzyko objawow ze strony uktaduakenia jest niewielkie, uwa sk, ze chorzy z FSHD nie
musz by¢ pod stad profilaktyczna opieka kardiologa.

Ciaza u kobiet z FSHD przebiega zwykle prawidtowo. @piano jednak przypadki nasilenia
si¢ ostabienia n¥sni w czasie cizy.

W FSHD, podobnie jak w innych dystrofiachggniowych, nie dysponujemy obecnie
mozliwoscia przyczynowego leczenia. Podstal@czenia jest rehabilitacja ruchowa.

Opisywano zwgkszenie s§ masy mgsniowej pod wptywem leczenia albuterolem, lek



pozostawat jednak bez wptywu nagsthigsni. Prowadzonegsbadania kliniczne nad nowymi

lekami mogcymi poprawig sprawné¢ chorych z FSHD.



