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MIOTONICNA MISICNA
DISTROFIJA

o NAJRASIRENIJA PRIMARNA
BOLEST MISICA ODRASLIH

« KRAKTERESITICAN ZNAK
BOLESTI JE MIOTONIJA -

USPORENA RELAKSACIJA OVE DVIJE VRSTE
« NASLJEPUJE SE AUTOSOMNO (OPUSTANJE) MISICA MIOTONICNE
DOMINANTNO NAKON VOLJNE DISTROFIJE
KONTRAKCIJE (VOLJNOG UZROKOVANE SU
POKRETA) S MUTACIJAMA NA

« MIOTONICNA DISTROFIJATIP | KARAKTERISTICNIM RAZLICITIM GENIMA
M. STEINERT | TIP [| PROMM NALAZOM U EMG

INCIDENCIJA:
1:8000 EU


https://www.hemed.hr/Default.aspx?sid=13831#v1123305_hr
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MD TIP 1
M. Steinert

’g# uzrokovana je mutacijom gena DMP koji se
~ o
nalazi na kromosomu 19q 13.3

ngy pogada distalne misice (potkoljenica, ruke,
K vrat i lice)

<‘g$’ oblici bolesti: :
e KONGENITALNA MIOTONICNA DISTROFIJA
o KLASICNI ADULTNI OBLIK
e BLAGI SENILNI OBLIK MD

KONGENITALNI OBLIK:
o prirodenju je prisutna mlohavost sa teskocama
disanja i gutanja
o usporen motoricki razvoj uz mentalnu retardaciju

KLASICNI ADULTNI OBLIK:
o multisistemska bolest
 prvi simptomi se javljaju u ranoj odrasloj dobi (tablica)

SENILNI OBLIK BOLESTI:
» najblaza klinicka slika
» pocinje nakon pedesete godine zZivota
e mrena
» blaga misicna slabost



MDTIP 2 (PROMM)

uzrokovana mutacijom ZNF9 gena smjeStenom na

DM1 | DM2
= dugom kraku kromosoma 3
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autosomno dominantno nasljedivanje

znakovi i simptomi obicno se razviju izmedu
dvadesete i tridesete godine
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karakterizira ga dugotrajna napetost misica
kao i slabost, bol i ukocenost

A
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misicna slabost proksimalnih misica (vrat,
ramena, laktovi i kukovi)

A
G

drugi organi su manje zahvaceni osim pojave
mrene (60% bolesnika) i sréanih teskoca (20%
bolesnika)

A
2

Sg{» misSici lica i stopala slabije zahvaceni
-

SS‘» TIP DM2 uvelike varira medu pogodenim
= ljudima, ¢ak i medu ¢lanovima obitelji




DIJAGNOSTICIRANJE

Dijagnoza miotonicne distrofije se temelji na karakteristicnim simptomima, dobi pojave
simptoma i obiteljskoj anamnezi, dok se genetsko testiranje koristi za potvrdu
dijagnoze

Postoji nekoliko dijagnostickih postupaka koji se mogu koristiti za postavljanje dijagnoze
miotonicne distrofije a jedan od njih je elektromiografija (EMG)

X Elektrokardiografija (EKG) je vazna za prepoznavanje asimptomatskih poremecaja
srcanog provodenja koji se cesto susrecu u DM1i DM2 i zahtijevaju stalno pracenje
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SIMPTOMATSKO LIJECEN]JE FIZIKALNA TERAPIJA

KIRURSKO LIJECENJE ORTOPEDSKA POMAGALA
-uklanjanje
katarakte (mrene)
FARMAKOLOSKO LIJECENJE RADNA TERAPIJA
ENDOKRINOLOSKO LIJECENJE PSIHOLOSKO SAVJETOVANJE

[

Trenutno ne postoji lijek za lijecenje miotonicne misicne distrofije, no
neki lijekovi i terapije mogu pomoc¢i u ublaZavanju simptoma.
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BroSura je izradena u sklopu programa “Mostovi za psihosocijalnu
podrsku misi¢noj distrofiji ” financiranog od strane Ministarstva

zdravstva.
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