Ce sunt distrofiile musculare
Duchenne/Becker? (DMD/
DMB)

Distrofiile musculare sunt boli ale muschiului,
transmise genetic, caracterizate prin slabiciune
musculara progresiva datorata sintezei defectu-
oase a unei proteine musculare, distrofina (parte
dintr-un complex de proteine care asigurd forta,
integritatea si protectia muschiului).

Cum apare boala?

Distrofiile musculare sunt boli genetice. Ele sunt
cauzate de modificari (mutatii) ale ADN aparute
intamplator la nivelul unor structuri numite gene
care contin informatia genetica necesara pentru
sinteza proteinelor. Gena care codifica distrofina
are simbolul DMD si se gdseste pe cromozomul
X. Cromozomii sunt molecule mari de ADN care
contin mai multe gene.

Fiecare individ mosteneste jumatate din numarul
de cromozomi de la mama si jumatate de la tata.
La om exista 46 cromozomi in nucleul fiecarei
celule. Dintre acestia, 2 cromozomi sunt respon-
sabili de stabilirea sexului: cromozomii X giY.
Femeile au 2 cromozomi X (unul mostenit de la
mama si unul de la tata) iar barbatii au un cromo-
zom X (mostenit de la mama) si un cromozomY
(mostenit de la tatad).

Gena distrofinei este localizata pe cromozomul
X. Baietii al caror cromozom X contine gena
afectata vor face boala. Fetele care au 0 gena
DMD mutanta pe unul dintre cromozomii X se
numesc purtatoare si nu vor face boala dar pot
avea mici semne musculare (slabiciune ugoara,
crampe).

Mamele purtatoare pot avea bdieti cu distrofie
musculara si/sau fete purtdtoare dar si baieti
normali si fete nepurtatoare.

fn ~30% din cazuri mutatia este noua (apare
prima oard la copilul afectat). In aceste cazuri
mama nu este purtatoare si are un risc mic de a
avea un al doilea baiat cu DMD.

Ce semne trebuie sa va atraga
atentia?

Copilul se naste cu boala, dar la varste mici este
aparent sanatos.

Primele semne de slabiciune musculard apar de
obicei intre 3-5 ani.

Semne de alarma:

- caderi frecvente

- sunt mai lenti decat alti copii de varsta lor (se
observa la alergat, la sarit)

- urca scarile cu dificultate

- se ridica dificil de jos, “cdtarandu-se pe propriul
corp”

- pot sa aibd un mers leganat, ca de “rata”

- gambe proeminente

Semne de alarma trebuie considerate si
modificari ale unor analize de rutina efectuate cu
ocazia unei alte imbolnaviri si care pot sugera fals
boala hepatica — transaminaze crescute.

Dar acestea sunt un fel de proteine (enzime) care
se gasesc atat in ficat, cat si in muschi si odatd cu
distrugerea muschiului se elibereaza in sange.
Daca nu se confirma o boal3 a ficatului poate fi
vorba de o DMD/DMB care incd nu se manifesta
clinic (incd nu se vede). In timp boala afecteaza

si muschii cu care respiram si muschiul inimii, de
aceea copilul trebuie sa faca un control periodic
la neurologul pediatru si cardiolog.

La 8-11 ani ( rar mai devreme sau mai tarziu)
baietii nu mai pot merge si au nevoie de scaune
mobile. Unii pot avea si tulburdri de invatare,
neevolutive, permitandu-le sa acumuleze
informatii.

Cum se pune diagnosticul?

- determinarea valorilor creatinfofokinazei (CPK),
o enzima musculara eliminata in sange in urma
distrugerii muschiului, alaturi de transaminaze.

- electromiografia (EMG - la copilul suficient

de mare sa participe la aceasta analiza) adica

se determina activitatea muschiului care este
deficitara

- teste genetice

- biopsie muschi

Exista tratament ?

In prezent nu exista tratament care sa vindece
boala. Se fac in multe centre din strainatate
cercetari complexe pentru gasirea unui trata-
ment — terapii genice, unele cu prime rezultate
promitdtoare (mai multe informatii pe
www.distrofiimusculare.ro)



