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POJASNA MISICNA

DISTROFIJA (LGMD)

‘ HETEROGENA SKUPINA BOLESTI MISICA

30 SUBTIPOVA

TIP1 AUTOSOMNO DOMINATNI POD TIPOVI (A - C)

TIP 2 AUTOSOMNO-RECESIVNI POD TIPOVI (A - 2)

‘ 2018. STRAUB | SUR. NOVA KLASIFIKACIJA (D I R)

AUTOSOMNO DOMINANTNI OBRAZAC NASLJEDIVANJA 10%
BOLESNIKA

AUTOSOMNO RECESIVNI OBRAZAC NASLJEDIVANJA OKO 90 %
BOLESNIKA




POJASNA MISICNA

DISTROFIJA (LGMD)

NAJRASIRENIJI - PMD tip 2 A (kalpainopatija), PMD 2B
(disferlinopatija) i PMD 2 C —F sarkoglikanopatije

O

PMD tip 2A

PMD tip 2B

PMD tip 2C-F

AUTOSOMNO RECESIVNA

MUTACIJA GENA KOJI
KODIRA PROTEIN KALPAIN
3 (CAPN3)

30% -40% SVIH LGMD

GEN NA KROMOSOMU 15
U REGIJI 15Q 15.1-Q21.

VELIKI BROJ MUTACIJA
(OKO 500)

MUTACIJA
550DELA/550DELA
NAJCESCA U POPULACIJI
HRVATSKIH
BOLESNIKA

MUTACIJA GENA KOJI
KODIRA PROTEIN
DISFERLIN

KLINICKI SE PREZENTIRA
KAO: POJASNI (LG)
FENOTIP

DISTALNA MIOPATIJA
MIYOSHI

LRIGID SPINE” SY

SLABOST M.
GASTROCNEMIUSA |
M.SOLEUSA, MISICA

PODLAKTICA

Uz SACUVANU

AKTIVNOST MISICE SAKE.

CK (KREATIN KINAZA)
IZUZETNO VISOK

MUTACIJA SARKOGLIKAN
GENA

SASTOJAK JE STANICNE
MEMBRANE, IMA ULOGU
U ODRZAVANJU
MEHANICKE STABILNOSTI
STANICNE MEMBRANE

KLINICKA SLIKA
SLICNA DMD

SLABOST ZAHVACA
ZDJELICNE MISICE,
MISICE RAMENOG
OBRUCA, TRBUSNE
STIJENKE, IZRAZENA
HIPERTROFIJA M.
GASTROCNEMIUSA




AUTOSOMNO DOMINANTNI OBRAZAC NASLJEDIVANJA

SIMPTOMI SE OBICNO JAVLJAJU U ADOLESCENCIJI ILI
ODRASLOJ DOBI

PROGRESIVNO SLABLJENJE MISICA: SLABOST U
MISICIMA ZDJELICE | RAMENA



https://bs.wikipedia.org/wiki/Autosomno_naslje%C4%91ivanje
https://bs.wikipedia.org/wiki/Naslje%C4%91ivanje

KLINICKA SLIKA

OTEZANO PODIZANJE RUKU
IZNAD GLAVE

OTEZANO NOSENJE TERETA

SKOLIOZA | LORDOZA

NARUSENA FINA MOTORIKA
PRSTIJU | SAKE

OTEZANO HODANJE UZ | NIZ
STEPENICE, OTEZANO USTAJANJE

NARUSENA RAVNOTEZA

GEGAJUCI HOD



DIJAGNOSTICKI POSTUPCI

CK-KREATIN KINAZA
EMG - ELEKTROMIOGRAFIJA

EKG -ELEKTROKARDIOGRAM
IULTRAZVUK SRCA

BIOPSIJAMISICA




LIJECENJE

e FARMAKOLOSKA TERAPIJA

e FIZIKALNA TERAPIJA | REHABILITACIJA
e RADNA TERAPIJA

e PSIHOSOCIJALNA PODRSKA

e MEDICINSKO SAVJETOVANJE
- INFORMIRANJE O BOLESTI | DOSTUPNIM RESURSIMA

o EKSPERIMENTALNI | ISTRAZIVACKI TRETMANI
o GENSKA TERAPIJA | KLINICKA ISPITIVANJA

o KIRURSKO LIJEGENJE O O

00



FARMAKOLOSKA TERAPIJA

SIMPTOMATSKA TERAPIJA: UROTROFIN, INAKTIVACIJA
MIOSTATINA, TAMOKSIFEN, IDEBENON

KORTIKOSTEROIDI - SAMO KOD FUKUYAMA (FUKITIN)
LGMD 2M

ANABOLICI - NOVA ISTAZIVANJA NISU POTVRDILA
UCINKOVITOST
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RADNA TERAPIJA

VJEZBE FINE MOTORIKE

TEHNIKE USTEDE ENERGIJE
PRI OBAVLJANJU AKTIVNOSTI
SVAKODNEVNOG ZIVOTA

POMOC PRI HODANJU,
SMANJENJE OPTERECENJA NA
POGODENE MISICE,

POBOLJSANJE MOBILNOSTI




©

=

RADNA TERAPIJA

PRILAGODBE U KUCI:
UKLJUCUJUCI
INSTALIRANJE RAMPI,
PRILAGODAVANJE
KUPAONICA | DRUGIH
PROSTORA KAKO BI SE
OLAKSALO KRETANJE

PRILAGODBE U
RADNOM OKRUZENJU:
PRILAGODITI RADNE
UVJETE ILI RADNO
MJESTO KAKO BI SE
OLAKSALO
OBAVLJANJE POSLA
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FIZIOTERAPIJA

VJEZBE ISTEZANJA,
AEROBNE VJEZBE,
UMJERENE KARDIO VJEZBE ZA
POTICANJE CIRKULACIJE | RADA SRCA

VJEZBE OPSEGA POKRETA,
VJEZBE ZA JACANJE MISICA,
VJEZBE ZA JACANJE TRUPA

RESPIRATORNE VJEZBE

HIDROTERAPIJA
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FIZIOTERAPIJA

PRIMJENA ORTOPEDSKIH POMAGALA

. (- ~)

UDLAGE

ORTOZE - LUMBALNE,
LUMBOSAKRALNE, HKAFO,
KAFO, AFO

KORZETI
STEZNIK ZA KRALJESNICU
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m STO DONOSI

\

BUDUCNOST?

GENSKA TERAPIJA

“POPRAVLJANJE” GENA - ANTISENCE
OLIGONUKLEOTIDI -PROTUSMJERNI
(ASO)

CRISPR SUSTAV

NADOMJESTNA TERAPIJA
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DRUSTVO DISTROFICARA ZAGREB
Zagreb, Dalmatinska 1
tel.: 01 48 48 908
IBAN: HR 60 2360000 1101462323
OIB: 79315449004

(j Brosura je izradena u sklopu programa “Mostovi za
psihosocijalnu podrsku misiénoj distrofiji ” financiranog

@fil? REPUBLIKA HEVATSKA
Ministarstvo

zdravstva od strane Ministarstva zdravstva.



