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Opdznienie w rozpoznawaniu dystrofii miesniowej Duchenne’a
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PICO

Pytanie: lle czasu uptywa od wystapienia
objawdw do ostatecznego ustalenia
rozpoznania dystrofii miesniowej
Duchenne‘a u chorych z nieobcigzonym
wywiadem rodzinnym?

Typ zagadnienia: Rozpoznawanie

Projekt badania: Retrospektywne badanie
ankietowe

W osrodkach z Nowego Jorku, lowa, Arizony
i Kolorado przeprowadzono wspdlne badanie
majace na celu ocene opéZznienia w rozpozna-
waniu dystrofii miesniowej Duchenne’a (DMD)
u chorych z nieobcigzonym wywiadem ro-
dzinnym. Uczestnikéw badania wybrano
z rejestréw Muscular Dystrophy Surveillance,
Tracking and Research Network w czterech sta-
nach. Najpierw przeanalizowano dokumenta-
cje medyczng 453 dzieci urodzonych w 1982 r.
i pézniej, u ktorych rozpoznano dystrofie mie-
sniowg Duchenne’a lub Beckera. Ostateczng
analize przeprowadzono wsrod chorych zakla-
syfikowanych do grupy z pewnym lub praw-
dopodobnym rozpoznaniem DMD, bez DMD
w wywiadzie rodzinnym sprzed ich narodzin.
Z dokumentacji chorych wybierano nastepuja-
ce informacje: miejsce urodzenia, warunki
mieszkaniowe, dane dotyczgce wzrostu, obja-
wy, przeprowadzone badania diagnostyczne,
wplyw choroby na uktad oddechowy, serce
i ukfad miesniowo-szkieletowy, leczenie oraz
postepujgce z czasem zmiany w zakresie ruchu
i funkcjonowania.

Ostatecznie uwzgledniono dane dotyczace
156 chfopcdw z ustalonym rozpoznaniem lub
podejrzeniem DMD. Wstepne objawy nasu-
wajace podejrzenie DMD w tej grupie do-
strzegli rodzice lub opiekunowie u dzieci
bedacych érednio w wieku 2,5 roku. U 28%
tych chfopcow pierwsze objawy obserwowa-
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no przed ukonczeniem 1,5 roku, a u 58%
przed ukonczeniem 3 lat. Najczestszymi ob-
jawami byty op6znienie rozwoju ruchowego
i osfabienie miesni. Opdznienie od pojawie-
nia sie objawéw do czasu zgtoszenia chiop-
céw do lekarza wynosito $rednio rok. Sredni
wiek dzieci, w ktérym niepokdj zwigzany
Z pojawieniem sie objawéw powodowat ich
zgtoszenie do lekarza, wyniost 3,6 roku.
Tylko u 35% dzieci we wstepnej ocenie le-
karze uwzglednili oznaczenie stezenia kinazy
kreatynowej (CK) w surowicy. W cafej kohorcie
chorych z nieobcigzonym wywiadem rodzin-
nym w kierunku DMD $rednia wieku, w jakim
po raz pierwszy oznaczono stezenie CK w su-
rowicy, wyniosta 4,7 roku. W latach 1982-
2000 wiek, w ktérym lekarze po raz pierwszy
zalecali oznaczenie stezenia CK w surowicy
chtopcédw z podejrzeniem DMD i nieobcigzo-
nym wywiadem rodzinnym, pozostat bez
zmian. Ogdlnie rozpoznanie DMD ustalano
z 2,5-rocznym op6znieniem od czasu wysta-
pienia pierwszych objawéw choroby.
Zdaniem autoréw zwfoka w rozpoznawa-
niu DMD po pojawieniu sie pierwszych objawow
jest znaczaca, dlatego zalecajg standardowe
oznaczanie stezenia CK w surowicy u wszystkich
chtopcéw z cechami opdZnienia w rozwoju.
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DMD, najczestsza postac dystrofii miesniowe;]
u dziedi, jest zaburzeniem recesywnym zwia-
zanym z chromosomem X, wystepujacym
u 1 na 3500 noworodkéw ptci meskiej."
Powstaje z powodu braku niezbednego biaf-
ka przezbtonowego komérek miesniowych.
U 30% chorych przyczyna jest spontanicz-
na mutacja genu dystrofiny. Chorobe nalezy
podejrzewac u chtopcdw z zaburzeniami ru-

chowymi. Uogélnione opdznienie rozwoju nie
wyklucza rozpoznania DMD, poniewaz u jed-
nej trzeciej chorych wspdfistniejg zaburzenia
poznawcze, dotyczace zachowania oraz mo-
wy.2 Czutym markerem pozwalajgcym na weze-
sne rozpoznanie DMD jest zwiekszenie stezenia
CK w surowicy. Badania genetyczne wykorzy-
stujgce analize DNA pozwalaja na ustalenie
rozpoznania u ponad 95% chorych na DMD.2

Omawiane badanie wykazafo brak postepu
we wezesnym rozpoznawaniu DMD. U chorych
z nieobcigzonym wywiadem rodzinnym przy-
zyng tego jest stosunkowo rzadkie wystepo-
wanie choroby oraz zbyt mata znajomos¢ wsrod
lekarzy zakresu jej objawoéw wykraczajacych po-
za opdZnienie rozwoju ruchowego, tj. zaburzen
poznawczych, mowy i zachowania. Na opdz-
nienie rozpoznania wptywa tez kierowanie
dzieci z opdznieniem rozwoju ruchowego
do specjalistéw niebedacych lekarzami, takich
jak rehabilitandi, specjalici terapii zajeciowej
i logopedzi, a takze niewykonywanie przedtem
odpowiednich badan diagnostycznych (. ozna-
(zania stezenia CK w surowicy).

Wczesne ustalenie rozpoznania DMD po-
woduje wazne konsekwencje. S dostepne
bardzo czute testy genetyczne umozliwiajgce
wykrycie mutacji odpowiedzialnych za roz-
woj DMD. Ich dodatnie wyniki sktaniajg
do kierowania chorych w odpowiednim czasie
do spedjalistéw w dziedzinie genetyki, oceny
nosicielstwa mutacji oraz do rozpoczecia le-
czenia kortykosteroidami. Trwajg badania
pilotazowe oceniajgce mozliwos¢ rozpozna-
wania DMD za pomocg badan przesiewo-
wych noworodkéw. By¢ moze w przysztosci
zastapig one obserwowane obecnie polega-
nie na znajomosci objawéw choroby przez
lekarza.
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Aby nihilizm terapeutyczny nie przestaniat
wzroku praktykujacym lekarzom, nalezy przy-
pomnie¢, ze chorych na DMD, podobnie jak
na zwidknienie torbielowate, mozna leczy¢,
choc trzeba przyzna¢, ze choroba jest nie-
uleczalna. W rzeczywistosci zmniejszenie
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obcigzenia nastepczego w kardiomiopatii,
nieinwazyjne wspomaganie oddychania
z powodu niewydolnosci oddechowej oraz
leczenie kortykosteroidami przyczynity sie
do przezycia ponad potowy chorych w ciggu
minionych 25 lat.** Pediatrzy informujg réw-
niez chorych i ich rodziny, jakich lekéw nale-
zy unika¢ (np. cholinolitycznych) z uwagi
na powodowane przez nie nasilenie hipo-
tonii, ostroznie podchodza tez do znieczulenia
0golnego z powodu ryzyka wystapienia hi-
pertermii ztosliwe]. Posiadajacy odpowiednig
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wiedze pediatrzy maja wyjgtkowa mozliwos¢
kierowania chorych na tak zlozone zaburze-
nie jak DMD na odpowiednie leczenie.

Stowa kluczowe: dystrofia miesniowa Duchenne'a,

opoznienie rozpoznania
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