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WPROWADZENIE

Terminem chor6b pierwotnie miesniowych, do ktérych naleza dystrofie miesniowe pos-
tepujace (DMP, dystrophia musculorum progressiva), okresla sie grupe schorzen, w ktérych
proces chorobowy (zwyrodnieniowy) toczy sie w samym mieéniu. Przez dlugie lata pod-
stawa rozpoznania dystrofii byly jedynie obraz kliniczny, badanie elektromiograficzne (EMG)
i biopsja miesniowa. Ogromny rozwéj badan z dziedziny genetyki molekularnej, wykorzys-
tanie badan immunocytochemicznych i mikroskopu elektronowego zmienity poglady na
zespoly uszkodzen pierwotnie mie$niowych i pozwolily na wyodrebnienie okreslonych grup
dystrofii: dystrofinopatii, nukleopatii, dystrofii obreczowo-koniczynowych, dystrofii twarzo-
wo-lopatkowo-ramieniowej [1, 2]. Udowodniono, ze dystrofinopatie (posta¢ Duchenne’a,
Beckera) zaleza od r6znych mutacji tego samego genu odpowiedzialnego za brak lub ubytek
biatka komorki mie§niowej — dystrofiny. Z defektem struktury biatek blony jadra komérko-
wego wiaze sie grupa nukleopatii: dystrofie Emery-Dreifussa I i II. Niejednorodna klinicznie
i genetycznie grupe schorzen miesni stanowia dystrofie obreczowo-konczynowe, w ktérych
stwierdza sie brak lub deficyt wielu biatek lub komplekséw biatkowych, pelniacych wazne
funkcje w komérce miesniowej. Wykazano, ze dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa,
dziedziczona autosomalnie dominujgco jest spowodowana gltéwnie delecja powtérzonych
sekwencji DNA zlokalizowana na chromosomie 4., jednak genu tego do tej pory nie zidenty-
fikowano.

Badania genetyczne niewatpliwie pogtebily wiedze medyczna na temat r6znych postaci
dystrofii i umozliwity przeprowadzenie ich podziatu na dystrofinopatie, nukleopatie i dys-
trofie obreczowo-konczynowe (z dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa). Uwzglednia-
jac wiec nowa klasyfikacje dystrofii, w kolejnych trzech artykulach przedstawiono charak-
terystyke ich obrazu klinicznego z uwzglednieniem nowych badan diagnostycznych, r6zni-
cowania i postepowania terapeutycznego.
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STRESZCZENIE

Do grupy dystrofinopatii zalicza sig choroby pierwotnie mig$niowe,
zwigzane z mutacjg genu dystrofiny (locus Xp21). Mutacja (zwykle
delecja) genu dystrofiny, kodujacego jedno ze strukturalnych biatek
btony komaorki migsniowej, powoduje brak lub deficyt dystrofiny. Do
dystrofinopatii nalezg migdzy innymi dystrofia miesniowa Duchen-
ne’aiBeckera. Charakterystyczny obraz kliniczny stanowi zanik i osta-
bienie sity migsniowej obreczy biodrowej i barkowej oraz przerost
tydek. Swoistg cechg bioptatu migsniowego jest obecnos¢ widkien
ulegajacych martwicy, wtokien regenerujacych, wiokien o réznej Sred-
nicy oraz przerost tkanki tacznej. Odzwierciedleniem zmian struktu-
ralnych dystroficznego migsnia jest miopatyczny obraz elektromio-
graficzny, charakteryzujacy sie nadmiernie bogatym zapisem wysit-
kowym, rejestrowanym z zanikfego i ostabionego miesnia, oraz skro-
cone i niskie pojedyncze potencjaty czynnosciowe. U chorych z nasi-
lonymi objawami Klinicznymi obecne sg liczne fibrylacje. W dystrofii
typu Duchenne’a i Beckera stwierdza sie podwyzszong aktywno$é
kinazy kreatynowej w surowicy.

Stowa kluczowe: dystrofinopatie, DMP typu Duchenne’a,

DMP typu Beckera

Wstep

Dystrofinopatie to najczestsza posta¢ dystrofii
mie$niowych postepujacych, ktére sa schorzenia-
mi allelicznymi, to znaczy wynikaja z réznych
mutacji tego samego genu. Do dystrofinopatii zali-
cza sie: dystrofie miesniowe Duchenne’a, Beckera,
postaé posrednia, izolowany wzrost stezenia kina-
zy kreatynowej (CK, creatine kinase) w surowicy,
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postaé ze skurczami mie$ni z mioglobinurig oraz
izolowana miopatie mie$ni czworoglowych [2].

Dystrofia migSniowa postepujaca
typu Duchenne’a

Dystrofia mie§niowa postepujaca typu Duchen-
ne’a (DMD, Duchenne muscular dystrophy) jest cho-
roba postepujaca — najciezsza i najczestsza dystro-
fia mie$niowa. Czestos¢ DMD to 1 przypadek na
okoto 3500 narodzonych chlopcéw. Objawy klinicz-
ne pojawiaja sie na ogdét w poczatku pierwszej deka-
dy zycia (2—4 rz.), a u czesci chlopcow rozwdj rucho-
wy moze by¢ uposledzony juz w wieku niemowle-
cym. Pierwsze objawy to: czeste upadki, niezgrabny
chéd z tendencja do chodzenia na palcach, trudnos-
ci we wstawaniu z pozycji lezacej i we wchodzeniu
na schody. Obserwuje sie tak zwany manewr Go-
wersa, ktéry polega na wspinaniu sie po sobie przy
wstawaniu z pozycji lezacej. Chéd jest kaczkowaty,
poglebia sie lordoza ledZzwiowa. Ostabienie,
a nastepnie zanik miesni sa symetryczne. Poczatko-
wo oslabienie i zanik dotycza miesni dosiebnych
obreczy biodrowej, a nastepnie obreczy barkowe;j.
Najbardziej i najwczesniej ostabione sg miesnie: biod-
rowo-ledzwiowy, czworogtowy uda, zebaty przed-
ni, piersiowy, najszerszy grzbietu [2].

Zwykle obserwuje sie przerost miesni tydek
(prawdziwy lub rzekomy); w czesci przypadkow
przerost moze dotyczy¢ mieéni podgrzebienio-
wych, naramiennych, czworogtowych uda i poslad-
kéw (ryc. 1). Oslabienie lub zanik odruchéw gle-
bokich najwczeséniej dotycza odruchéw kolano-
wych, a pézniej innych.

Miedzy 3. a 6. rokiem zycia moze wystapi¢ krét-
kotrwala poprawa sprawnosci ruchowej, co w lite-

118

www.ppn.viamedica.pl



Elzbieta Szmidt-Satkowska, Malgorzata Dorobek, Dystrofinopatie

Rycina 1. Chorzy chtopcy (bracia) z DMD — charakterystyczny
przerost tydek

raturze anglojezycznej jest nazywane honeymoon
phase. Uwaza sie, ze poprawa ta wiaze sie z prze-
waga tempa fizjologicznego rozwoju ruchowego
nad postepem choroby. Najczesciej pod koniec
pierwszej dekady zycia obserwuje sie przykurcze
$ciegien Achillesa. Pacjenci z DMD przestaja sa-
modzielnie chodzi¢ zwykle w pierwszej polowie
2. dekady zycia. Wowczas, czyli po unieruchomie-
niu chorego, powstaja przykurcze w stawach bio-
drowych, kolanowych, tokciowych oraz innych.
W zwigzku z ostabieniem miesni przykregostupo-
wych pojawia sie skrzywienie kregostupa. Pogle-
biajace sie skrzywienie boczne kregostupa, znie-
ksztatcenie klatki piersiowe;j i ostabienie mieéni od-
dechowych sa przyczyna rozwoju postepujacej nie-
wydolnosci oddechowej i powiklan z tym zwigza-
nych. Wiek, w ktérym dochodzi do niewydolnosci
oddechowej, wigze sie ze stopniem nasilenia kyfo-
skoliozy [3]. Wiekszo$¢ chorych umiera okoto 20.
roku zycia, czesto z powodu niewydolnosci odde-
chowej (ok. 40%) powigzanej z infekcja ptucna lub
bez niej. Niewydolnoé¢ serca, wtérna do postepu-
jacej kardiomiopatii, jest kolejna (10-40%) przy-
czyna Smierci w przebiegu DMD [4]. W tym scho-

rzeniu, poza objawami bezposrednio zwiazanymi
z dysfunkcjg miesni szkieletowych, stwierdza sie
takze wady zgryzu, uposledzenie rozwoju umysto-
wego (ok. 50% przypadkéw), wezesng osteoporoze
(jeszcze u chlopcéw samodzielnie chodzacych),
objawy ze strony przewodu pokarmowego oraz kar-
diomiopatie. Uwaza sie, ze uposledzenie umystowe
oraz objawy zajecia mieéni gladkich (przewodu po-
karmowego) i serca wynikaja z deficytu dystrofiny
w tych tkankach. Prawie u 90% pacjentéw wyste-
puja nieprawidtowosci w zapisie EKG, zaburzenia
przewodzenia sa zwykle pochodzenia zatokowego
lub przedsionkowego. Kardiomiopatia dotyczy pra-
wie wszystkich pacjentéw powyzej 18. roku zycia [5].
W badaniu echokardiograficznym stwierdza sie
zmniejszong kurczliwo$é miesnia lewej komory ser-
ca. W pézniejszych stadiach choroby moze wysta-
pi¢ niewydolnoé¢ miesnia sercowego [5].

Zmiany degeneracyjne w miesniach gtadkich
przewodu pokarmowego sa przyczyna ostabienia
perystaltyki jelit i zoladka oraz op6znienia pasazu
jelitowego, co moze prowadzi¢ do wymiotéw, bé-
l6w brzucha, a takze innych powazniejszych po-
wiktan, nawet zagrazajacych zyciu [6].

W przypadkach koniecznosci leczenia operacyj-
nego dzieci z DMD do znieczulenia ogélnego nie
powinno sie stosowa¢ halotanu i sukcynylocholi-
ny, poniewaz moga wystapic¢ reakcje, jak w hiper-
termii ztosliwej, lub ostra hiperkaliemia bez zwiek-
szenia temperatury ciala, wzrost stezenia CK czy
objawy ostrej niewydolnosci serca [7]. W poréw-
naniu z klasycznymi opisami hipertermii ztosliwej,
w DMD hipertermia i sztywno$¢ miesniowa sg rzad-
sze, natomiast czesciej wystepuje mioglobinuria [5].

Dystrofia migSniowa postepujaca
typu Beckera

W dystrofii miesniowej postepujacej typu Becke-
ra (DMB, dystrophia musculorum Beckeri) ostabienie
miesni wystepuje pézniej niz w DMD, a przebieg
choroby jest powolniejszy i lagodniejszy. Sredni wiek
zachorowania przypada na 12. rok zycia, cho¢ pierw-
sze objawy choroby moga sie pojawi¢ miedzy
1. a 4. dekadg zycia, a nawet péZniej. Jednak zwykle
przed ukonczeniem 20. roku zycia u okoto 90% pa-
cjentéw stwierdza sie kliniczne cechy ostabienia mies-
ni. Jedli objawy kliniczne pojawiaja sie przed kon-
cem 1. dekady zycia, réznicowanie miedzy DMD
a DMB moze by¢ trudne. Rozktad ostabienia poszcze-
g6lnych grup miesniowych jest podobny jak w DMD.
Zwykle pacjenci z DMB zachowuja zdolnos$¢ samo-
dzielnego poruszania sie do 4. dekady zycia lub dtu-
zej. Powysitkowe béle miesni tydek sa jednym z wczes-
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nych objawéw choroby wystepujacym u okoto 30%
pacjentéw; u niewielkiej czesci pacjentéw moze wy-
stepowa¢ mioglobinuria.

W DMB przykurcze i skolioza wystepuja rzadziej
niz w DMD — zwykle pojawiajg sie po unierucho-
mieniu chorego. Schorzenia mig$nia sercowego
i uposledzenie rozwoju umystowego sa zdecydo-
wanie rzadsze w poréwnaniu z DMD, a objawy ze
strony przewodu pokarmowego wlasciwie nie wys-
tepuja. Rzadko znacznemu uszkodzeniu mie$nia
sercowego moze towarzyszy¢ jedynie niewielki de-
ficyt sity miesni szkieletowych lub nawet w niek-
torych przypadkach moze je poprzedzaé¢. Spektrum
objawow klinicznych jest szerokie: opisuje sie pa-
cjentow jedynie z podklinicznymi objawami zaje-
cia miesni szkieletowych, zwiekszong aktywnoscia
CK, przerostem lydek, b6lami i kurczami mieéni
oraz wysilkowa mioglobinurig [8]. Pacjenci
z DMB przezywaja zwykle ponad 30 lat. Przyczyna
zgonu najczesciej jest niewydolno$é oddechowa,
objawy kardiomiopatii lub serca ptucnego.

Postac posrednia

Posta¢ posrednia (15% przypadkéw dystrofino-
patii) to ,fagodny” fenotyp DMD lub ,,ciezki” DMB.
Chorzy z postacia posrednia zwykle traca zdolnosé
samodzielnego poruszania sie miedzy 12. a 16. ro-
kiem zycia. W tej postaci dystrofinopatii moga wys-
tepowac kardiomiopatia i uposledzenie umysltowe.

Izolowana kardiomiopatia rozstrzeniowa
sprzezona z chromosomem X

Postepujaca kardiomiopatia rozstrzeniowa moze
by¢ gtbwnym objawem choroby. Zwykle nie stwier-
dza sie objawéw ze strony mieéni szkieletowych,
a jesli tak, to bardzo nieznaczne. U mezczyzn obja-
wy zwykle wystepujg w wieku kilkunastu lat lub
w 3. dekadzie zycia i majg charakter dos¢ szybko
postepujacy, z komorowymi zaburzeniami rytmu.

Izolowana miopatia mig$ni czworogtowych

W niektérych przypadkach wzglednie tagodna
i powoli postepujaca miopatia ograniczona jedy-
nie do mieéni czworogtowych uda moze by¢ jedy-
nym objawem dystrofinopatii.

Nosicielki z ohjawami chorohy

U nosicielek mutacji Xp21 zwykle nie wystepu-
je deficyt sity miesni szkieletowych, w czesci przy-
padkéw stwierdza sie przerost miesni tydek oraz
zwiekszenie aktywnosci CK. Jesli wystepuje osta-
bienie mie$ni, to ma ono charakter tagodny, spora-
dycznie moze by¢ wyrazne i mie¢ charakter poste-

pujacy, co stwierdza sie w 8% przypadkéw nosi-
cielstwa objawowego [9].

W jednym z ostatnio przeprowadzonych badan
u 8% pewnych nosicielek DMD wykazano obec-
nos¢ kardiomiopatii rozstrzeniowej, w okolo 50%
przypadkéw objawy zajecia mieénia serca byly nie-
mal podkliniczne i polegaty na dyskretnych odchy-
leniach od stanu prawidtowego [5].

Genetyka dystrofinopatii
Sposéb dziedziczenia

Dystrofinopatie dziedziczone sa w sposéb rece-
sywny w sprzezeniu z chromosomem X. Schorze-
nie przenoszone jest przez kobiety, ktére w wiek-
szo$ci sg nosicielkami bez objawéw, a choruja
chtopcy lub mezczyzni. W przypadku matki nosi-
cielki ryzyko urodzenia chorego chlopca wynosi
50% (przy kazdej ciazy), podobnie 50% wynosi
ryzyko urodzenia dziewczynki nosicielki. Wszyst-
kie cérki chorych na DMB sa pewnymi nosicielka-
mi, a synowie sg zawsze zdrowi.

Rodzaje mutacji

Gen dystrofiny jest zlokalizowany w locus Xp21.
Najczestsza mutacja w tym locus jest delecja zwykle
kilku lub kilkunastu egzonéw genu kodujacego dys-
trofine. W DMD delecje wykrywa sie w 65% przy-
padkéw, a w DMB — w 85%; okolo 5% stanowig
duplikacje, a w pozostalej czesci s to mutacje punk-
towe. Gen dystrofiny jest duzy i sklada sie z kilku-
dziesieciu egzon6w. Najczestsze miejsca delecji (tzw.
hot spot) wystepuja miedzy egzonami 2.-20. i 44.—
-55. [2]. Objawowe nosicielstwo dystrofinopatii wy-
nika z nieréwnej inaktywacji chromosomu X.

U kobiet we wczesnym okresie rozwoju zarodka
jeden z chromosoméw X w komérkach somatycz-
nych ulega losowej inaktywacji, czyli tak zwanej
lionizacji. Uszkodzenie genu XIST, ktéry jest od-
powiedzialny za losowa inaktywacje jednego
z chromosoméw X u kobiet, powoduje, ze inakty-
wacja chromosomu X przestaje by¢ losowa. Jesli
u nosicielki dystrofinopatii inaktywacji ulegnie
wieksza liczba chromosoméw X z prawidlowym
genem dystrofiny, to przewage uzyska linia komér-
kowa z defektywnym genem dystrofiny, zatem ob-
jawy choroby moga sie ujawni¢ klinicznie. Nasile-
nie objaw6w chorobowych zalezy wéwczas od pro-
porcji komoérek z aktywnym i nieprawidlowym
(tj. z mutacja w Xp21) chromosomem X.

Szczegblne przypadki dystrofinopatii u kobiet
wiaza sie z nieprawidtowosciami chromosomalny-
mi. Rzadko stwierdza sie translokacje fragmentu
chromosomu X na autosom, z miejscem przetama-
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nia w locus Xp21. Zwykle w takich przypadkach
inaktywacji ulega prawidlowy chromosom X,
a aktywny jest chromosom z defektem w locus Xp21.

Diagnostyka prenatalna jest mozliwa, a wstep-
na ocena polega na ocenie kariotypu komoérek pto-
dowych. Jeéli ptéd okazuje sie by¢ rodzaju meskie-
go, a mutacja w rodzinie jest znana, wéwczas po-
szukuje sie konkretnej mutacji w genie dystrofiny
w DNA wyizolowanym z komérek ptodowych.

Rozpoznanie

Rozpoznania dystrofinopatii dokonuje sie na
podstawie obrazu klinicznego, oceny sposobu dzie-
dziczenia oraz wynikéw badan dodatkowych.
W elektromiografii i biopsji miesnia stwierdza sie
cechy miogenne oraz brak lub deficyt dystrofiny
w biopsji mie$niowej; zwiekszona jest aktywnosé
CK, aldolazy, transaminaz w surowicy, a badanie
DNA wykazuje mutacje w locus Xp21.

Diagnostyka réznicowa

Diagnostyka réznicowa obejmuje przypadki dys-
trofii obreczowo-koficzynowej oraz schorzenia
przejawiajace sie zespotem obreczowo-konczyno-
wym wynikajacym miedzy innymi z deficytu kwas-
nej maltazy, rdzeniowego zaniku mie$ni, wrodzo-
nej dystrofii oraz zespolu deplecji mitochondrial-
nego DNA [5].

Badania dodatkowe w dystrofinopatiach
Dystrofinopatie nalezace do choréb pierwotnie
miesniowych zalezg od réznych mutacji tego sa-
mego genu odpowiedzialnego za brak lub ubytek
dystrofiny (ryc. 2, 3). Biatko to jest odpowiedzial-
ne w btonie komérki mie$niowej za jej stabilizacje
w czasie skurczu i rozkurczu mieénia, a takze two-

Rycina 2. Migsien dwugtowy ramienia u osoby zdrowej; badanie
immunofluorescencyjne z uzyciem przeciwciat przeciw dystrofinie

Rycina 3. Migsien dwugtowy ramienia u chorego z DMB — niere-
gularny rozktad dystrofiny; badanie immunofluorescencyjne z uzy-
ciem przeciwciat przeciw dystrofinie

rzy pomost miedzy biatkami wewnatrzkomérkowy-
mi i srodowiskiem zewngtrzkomérkowym oraz
utrzymuje odpowiednig homeostaze jonéw wapnia
komorki. Istnieje zalezno$é miedzy iloscia dystro-
finy a ciezkoscig przebiegu choroby. Lagodny fe-
notyp kojarzy sie ze stezeniem dystrofiny powyzej
20% normy; w DMD obecno$¢ tego biatka w mies-
niach, oceniana ilosciowo z wykorzystaniem me-
tody Western blott, stwierdza sie tylko w zakresie
5-10% lub wcale. W odréznieniu do dystrofii typu
Duchenne’a, w postaci Beckera stezenie dystrofi-
ny jest obnizone w mniejszym stopniu, a w 70—
—80% przypadkéw masa czasteczkowa jest mniej-
sza od prawidlowej [10-12].

Stala cecha obrazu histopatologicznego dystro-
ficznego mies$nia jest zwyrodnienie i ubytek wité-
kien mie$niowych z towarzyszacg regeneracja
irozplemem tkanki tacznej. Wiékna miesniowe re-
generujace powstajg z komarek satelitarnych i/lub
sa wynikiem reinnerwacji odszczepionych (w wy-
niku martwicy) segmentéw widkien miesniowych.
Najwazniejsza zmiang stwierdzana w dystrofiach
sg réznice w Srednicy wiékien miesniowych wy-
nikajace z ich zaniku, regeneracji lub rozszczepia-
nia. Wi6kna miesniowe wykazujg zréznicowane
zmiany strukturalne. Do najczestszych naleza za-
tarcie poprzecznego prazkowania, ujednolicenie
struktury lub zeszkliwienie (tab. 1).

Swoisty obraz dystrofii typu DMD stanowig
martwica i rozpad wiékien z czynng fagocytozg
(ryc. 4). Dowodem nasilenia procesu martwicze-
go mieénia jest obecno$é komérek zapalnych (ma-
krofagéw i limfocytéw) oraz wiékien regeneruja-
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Tabela 1. Zmiany morfologiczne w migsniu chorych z DMD, DMB, EDMD, LGMD

Typ zmian EDMD DMD DMB LGMD
Dysproporcja typow widkien + - _ _
Ubytek widkien + +++ + +
Przerost wtdkien + + 1 +
Rozszczepienie wiodkien +++ + ++ ++
Martwica wtékien +/- +++ + +
Regeneracja wtdkien +/- bk + +
Réznice w srednicy zachowanych wiékien Arar Ararar Arar +4++
Rozrost tkanki tacznej +/- +4++ +/- +++
Rozrost tkanki ttuszczowej = AR ++ +4++

EDMD (Emery-Dreifuss muscular dystrophy) — dystrofia miesniowa Emery-Dreifussa; DMD (Duchenne muscular dystrophy) — dystrofia miesniowa postepujgca

typu Duchenne’a; DMB (dystrophia musculorum Beckeri) — dystrofia migsniowa postepujaca typu Beckera; LGMD (/imb-girdle muscular dystrophy) — dystrofia

konczynowo-obreczowa

Rycina 4. Obraz histopatologiczny migsnia w DMD — obecne widk-
na miesniowe o réznej $rednicy, czes¢ z nich ulegajgca martwicy
i regeneracji; obecny przerost tkanki tacznej

cych, tworzacych skupiska miotub powstalych
w wyniku niepelnej fuzji. Wiékna regenerujace,
skupione w miejscu wiékien rozpadtych, charak-
teryzuja sie duzymi, pecherzykowatymi jadrami
z wyraznym jaderkiem i zasadochlonng cytop-
lazma oraz stabo zaznaczonym prazkowaniem.
Iloé¢ widkien regenerujgcych maleje w miare pos-
tepu choroby, a w miejsce wiékien miesniowych,
ulegajacych zanikowi, rozrasta sie tkanka taczna.
Stwierdzany w badaniu ultrastrukturalnym ko-
morki miesniowej ogniskowy ubytek sarkolem-
my uwaza sie za zmiane swoista dla dystrofii Du-
chenne’a, poniewaz jest obserwowany nawet
w komérkach miesniowych o niezmienionej
strukturze.

Zmiany strukturalne wiékien miesniowych
w DMB sa mniej nasilone [13]. W zaawansowa-

ﬂ#;‘
By,

Rycina 5. Obraz histopatologiczny migsnia w DMB — obecne widk-
na przeroste, ulegajgce rozszczepieniu

nych stadiach choroby, obok zaniku wilékien, sa
widoczne wiékna przerosle (ryc. 5). Rzadziej wys-
tepuja wiékna martwicze (gtéwnie pojedyncze,
a nie w grupach) i wiékna regenerujace. Rdzen
i nerwy obwodowe pozostajg nieuszkodzone
w DMD i w DMB.

Odzwierciedleniem zmian strukturalnych obser-
wowanych w biopsji dystroficznego mieénia jest
obraz elektromiograficzny [14].

Badanie elektromiograficzne (EMG), poza usta-
leniem charakteru uszkodzenia miesnia, wykorzy-
stuje sie do analizy zaawansowania i intensywnos-
ci zmian chorobowych zachodzgcych w miesniu.
Spelnia ono takze istotng role w badaniach nosi-
cielstwa dystrofii [15].

W tak zwanych chorobach pierwotnie mie$nio-
wych najistotniejsze cechy zapisu EMG wynikaja
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z uszkodzenia pojedynczych wiékien miesnio-
wych, a zaoszczedzenia liczby jednostek rucho-
wych. W obrebie jednostki ruchowej znajduja sie
wlékna o r6znej srednicy, co wplywa na duzy po-
limorfizm potencjaléw czynnosciowych. Najczul-
szym, swoistym dowodem miopatycznego uszko-
dzenia mieénia sa obecnos¢ patologicznie interfe-
rencyjnego, to znaczy nadmiernie bogatego, zapi-
su wysitkowego powstajgcego przy stabym wysit-
ku, skrécenie czasu trwania potencjatéw i zmniej-
szenie obszaru jednostki ruchowej. Schematycznie
potencjal — tak zwany miopatyczny, to potencjat
krotki, niski i wielofazowy (ryc. 6). Obnizenie
warto$ci parametréw potencjaléw czynnosciowych
jednostki ruchowej (PCJR) ttumaczy sie zmniejsze-
niem obszaru jednostki ruchowej, a wiec ubytkiem
liczby i mniejszg $rednica widkien miesniowych
[16-19].

Zaawansowanie zmian strukturalnych miesnia
w DMD znajduje odbicie w nasileniu zmian mio-
gennych w zapisie EMG (ryc. 6). U tych chorych
szczegoblnie nasilone zmiany miopatyczne w zapi-
sie EMG rejestruje sie w mieéniach zajetych kli-
nicznie, przede wszystkim ksobnych (mie$nie dwu-
glowy ramienia i czworoglowy uda). W mieéniach
chorych z dystrofig o dlugim przebiegu, w wyniku
rozrostu tkanki tacznej, czesto nie uzyskuje sie
czynnosci bioelektrycznej (obszary ciszy elektrycz-
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Rycina 6. Obraz elektromiograficzny w DMD; potencjaty czynnos-
ciowe jednostek ruchowych o niskich amplitudach i krotkich cza-
sach trwania; zapis wysitkowy o zmniejszonej amplitudzie i zwigk-
szonej gestosci wytadowan — typowe cechy miopatycznego
uszkodzenia migsnia

nej). Potencjaly macro EMG wykazuja obnizone
wartosci amplitudy i powierzchni, co Swiadczy
o zmniejszonym obszarze jednostki ruchowe;j.

Przewodzenie ruchowe i czuciowe jest prawid-
towe.

W odr6znieniu od DMD, w DMB nasilenie zmian
pierwotnie miesniowych w zapisie EMG jest mniej-
sze. Obok typowych, matych potencjatéw rejestru-
je sie potencjaly o zwiekszonej amplitudzie i licz-
bie faz, co najprawdopodobniej wynika z mniej
zaawansowanych zmian strukturalnych mieénia:
stwierdza sie mniejsza liczbe wtékien martwiczych,
wieksza liczbe wldkien regenerujacych i przeros-
tych oraz wystepuje zjawisko rozszczepienia prze-
rostych widékien [20].

W dystrofii typu Duchenne’a i Beckera stwier-
dza sie podwyzszong aktywno$é¢ CK w surowicy.
Wysokie stezenie CK czesto wystepuje u chorych
przed 10. rokiem zycia, w miare postepu choroby
aktywno$¢ enzymu obniza sie.

U nosicielek DMD i DMB (rodzinnych i spora-
dycznych) aktywnoéé¢ CK w surowicy czesto jest
podwyzszona i r6zne jest nasilenie zmian miogen-
nych w zapisie EMG.

Profilaktyka i proby leczenia

Profilaktyka obejmuje poradnictwo genetyczne
i diagnostyke prenatalng w rodzinach, w ktérych
wczeéniej stwierdzono przypadki dystrofinopatii.
U dzieci chodzacych stosuje sie steroidy. W ran-
domizowanym i kontrolowanym badaniu przepro-
wadzonym przez Beenakker i wsp. [21] stwierdzo-
no, ze prednizon podawany dzieciom samodziel-
nie chodzacym spowalniat postepujacy proces osta-
bienia mie$ni u pacjentéw z DMD. Dlatego krétko-
trwate leczenie steroidami w celu uzyskania przed-
tuzenia okresu samodzielnego poruszania sie
w DMD moze by¢ zalecane [21]. Wedlug obecnie
dostepnych danych zalecane dawki steroidéw wa-
hajg sie miedzy 0,3 a 0,75 mg/kg mc. na dobe, po-
dawanych co drugi dzien lub codziennie z wpro-
wadzeniem 10-dniowej, comiesiecznej przerwy
w ich podawaniu [2].

Dos$¢ duze znaczenie ma zbalansowana dieta
bogatobiatkowa i bogatowitaminowa. Niekorzyst-
ne sg otylos¢ i unieruchomienie, nawet krétko-
trwate. Trzeba koniecznie zapewni¢ pacjentom
stala rehabilitacje ruchowg w celu zapobiegania
powstawaniu przykurczéw w stawach oraz skrzy-
wieniu kregostupa. Istotne znaczenie ma leczenie
i kontrola pulmunologiczna oraz kardiologiczna,
szczegblnie w okresie od poczatku 2. dekady zycia.
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