Mišićne atrofije, šta je to?
Laik kaže nestajanje mišića. Doktor kaže muskularna distrofija i misli time sveobuhvatni naziv za mnoštvo uzroka koji mogu da vode do smanjenja mišićne mase - samo dela ili čak i celog tela.
Ni u kojem slučaju ne vodi svaka mišićna atrofija do invalidskih kolica. Takođe ni u kojem slučaju po današnjim saznanjima nisu sve forme nelečive. Ali nažalost postoje i veoma teške forme koje su obično nasledne i kod njih istraživanja još nisu dovela do toga da mogu da se leče njihovi uzroci.

Oboljenja perifernog nervnog sistema i muskulature se zajedničkim imenom nazivaju neuromišićna oboljenja.

U svakoj grupi postoje tzv. primarne ili nasledne i tzv. sekundarne ili stečene forme.

Uvod
Atrofija zbog neaktivnosti
Ako se neki mišić duže vreme pošteđuje npr. posle preloma kosti ili zbog veoma jakih bolova on se slabije ishranjuje i postaje slabiji i atrofiran. Ako se pak posle prestanka poštede mišića počne sa treningom postiže se pređašnje stanje. Osim lokalizovanih formi atrofije zbog neaktivnosti postoji i generalna, posebno kod hroničnih infekcija, nedostatka hrane ili tumornih oboljenja. Ovde se takođe posle savladavanja uzroka može mišić razviti u pređašnje stanje.
Myopatije (mišićna oboljenja u užem smislu)
U grupu miopatija spadaju sve bolesti kod kojih je proces bolesti pogodio mišićna vlakna. Prema uzrocima se razlikuju primarna ili nasledna i sekundarna ili stečena mišićna oboljenja.

Grupa primarnih miopatija se može podeliti na:
· progresivne muskularne distrofije
· myopatije sa strukturnim posebnostima

· metaboličke myopatije

Grupa sekundarnih mišićnih oboljenja je izvanredno velika. Najznačajniji primeri su:

· upalna mišićna oboljenja
· myatenija
· endokrine myopatije
Primarne miopatije

Progresivne muskularne distrofije
Najznačajnije forme su: 

· X-hromozomski recesivno nasledna progresivna muskularna distrofija tipa Dišen
· takođe X-hromozomski recesivno nasledna progresivna muskularna distrofija tipa Beker-Kiner
· autozomalna recesivno nasledna distrofija pojasa udova
· autozomalna dominantno nasledna facio-skapulo-humeralna (facijalno-lopatično-ramena
· autozomalna dominantno nasledna myotonična distrofija
Za sve ove forme je danas poznato mesto gena a kod skoro svake forme i produkt gena.

U većini slučajeva se radi o oštećenjima citoskeleta pri čemu nedostaju neki proteini koji stabiliziraju mišićna vlakna i zbog toga sama mišićna vlakna propadaju. U jednom delu slučajeva su pogođeni i srčani mišić i disajni mišići.

Još uvek ne postoji lečenje uzroka ovih oboljenja, ali se na ovome radi npr. i kroz eksperimente na životinjama. Sada je odlučujuće simptomatično lečenje pri čemu veliki značaj imaju fizikalna terapija i ortopedske mere.

Muskularna distrofija Dišen
X-hromozomski recesivno nasledna progresivna muskularna distrofija tipa Dišen se odnosi praktično isključivo samo na muškarce. Ona se nasleđuje obično preko majke. Tzv. spontane mutacije nisu retke i prvi put se pojavljuju za vreme trudnoće.

Prvi simptomi u vidu slabosti karličnog pojasa – natkolenične muskulature se primećuju u dečijem uzrastu između 3. i 5. godine života. U drugoj deceniji nažalost dolazi do imobilizacije u invalidskim kolicima.

Za treću deceniju su karakteristični disajni i srčani problemi. Očekivanja od života su značajno smanjena. Uzrok ovog oboljenja je smanjenje ili potpun nedostatak  proteina distrofina.

Muskularna distrofija Beker (Becker-Kiener)
Muskularna distrofija Beker predstavlja usporenu verziju muskularne distrofije Dišen. Ona je takođe X-hromozomski recesivno nasledna progresivna distrofija. Po pravilu sposobnost hoda ostaje sve do zrelog doba.

Ovaj tip distrofije je takođe distrofinopatija pri čemu za razliku od tipa Dišen, nivo distrofina nije toliko snažno umanjen.

Distrofije u pojasu udova
Autozomalno recesivno nasledna tzv. distrofija u pojasu udova (limb girdle dystrophy) je viši naziv za nekoliko različitih oboljenja. Uzrok ovih oboljenja je defekt u tzv. sarkoglikankompleksu koji spaja distrofin preko membrana mišićnih vlakana sa strukturama izvan mišićne ćelije.

Ovo oboljenje je u većini slučajeva „dobroćudnije“ od muskularne distrofije Dišen. Zbog autozomalne naslednosti oboljevaju oba pola podjednako.

Simptomi počinju slično kao kod muskularne distrofije Dišen u pojasu natkolenica. Srčana i disajna muskulatura su samo retko zahvaćeni.

Autozomalno dominantno nasledna facio-skapulo-humeralna muskularna distrofija
Prvi simptomi se pojavljuju većinom u kasnim dvadesetim godinama života.

Za razliku od formi u karličnom pojasu ovde se prvi simptomi pojavljuju u muskulaturi ramenog pojasa. Većinom je zahvaćena i muskulatura lica.

Kod autozomalno-dominantne naslednosti su česti slučajevi oboljevanja kod više generacija u porodici.
Myotonična distrofija
Ova distrofija se takođe prenosi autozomalno dominantno. Osim slabosti mišića na licu, grlu, podlakticama i potkolenicama je za ovo oboljenje tipična tzv. myotonija, tj. poremećaj stvaranja mišića. Položaj gena je na 19. hromozomu.
Radi se o oboljenju koje se iz generacije na generaciju odvija sve teže.

Myopatije sa strukturnim posebnostima
Ovde se radi o retkoj grupi primarnih mišićnih oboljenja sa veoma različitim tokom bolesti. U pojedinim slučajevima se prvi simptomi pojavljuju već kod odojčadi ali postoje i forme koje se javljaju tek u zrelom dobu.

Tri najznačajnije forme su:
· Central Core Disease

· centronuklearna myopatija

· nemalinska myopatija

Dijagnoza ove bolesti se može veoma precizno postaviti kroz biopsiju mišića.

Metaboličke myopatije
Radi se takođe o retkim primarnim myopatijama, koje imaju različito težak tok bolesti.

Postoje
· poremećaji izmene materija ugljenih hidrata

· poremećaji izmene materija masti

· poremećaji mitochondrijalne izmene materije.

Sekundarne myopatije

Upale mišića

Upale mišića mogu da prouzrokuju bakterije, virusi, paraziti, gljive ili poremećaji imunoloških procesa.

Upale mišića koje su prouzrokovali virusi se u većini slučajeva leče same od sebe. Kod formi prouzrokovanih bakterijama i parazitima je potrebno lečenje antibioticima. 

Najznačajnije forme upale mišića
· dermatomiozitis

· idiopatski polimiozitis

· telesni miozitis
Dermatomiozitis može da se pojavi u svakom uzrastu. Ako se pojavi posle 40. godine života može da bude praćen nekim tumornim oboljenjem.

Pored mišićne slabosti često su prisutni i bolovi u mišićima i promene na koži.

Myasthenia gravis
Myasthenia gravis takođe spada u grupu autoimunih bolesti.  Kod ove bolesti nisu oštećena sama mišićna vlakna već mesto na kojem se prenosi nervni impuls na mišićna vlakna – tzv. završna pločica.
Za dijagnosticiranje ove bolesti imaju veoma veliki značaj električna ispitivanja kao i dokazivanje antitela protiv acetilholinskog receptora u krvi.

U 90% slučajeva se ovo oboljenje može veoma dobro lečiti i razlikuje se lečenje uzroka bolesti od simptomatičkog. Najkorišćeniji simptomatski lek je Pyridostigmin (Mestinon). Kao najrasporostranjeniji vid lečenja uzroka kod mladih je odstranjivanje grudne žlezde. Ovde se mogu spomenuti i imunosupresivi, plazmafereze kao i intravenozno davanje imunglobulina.

Endokrine myopatije
Ova oboljenja su prouzrokovana stečenim hormonalnim smetnjama koja utiču na muskulaturu.
Najbrojnija od ovih oboljenja su oboljenja štitne žlezde. Praktično svaka nedovoljna ili prekomerna aktivnost štitne žlezde ima za posledicu slabost mišića. Posebno važna je prekomerna produkcija kortizona indukovana delimično tzv. kušingovim sindromom a delimično lekovima.

Endokrine myopatije su mišićna oboljenja kod kojih se mogu lečiti uzroci ako se postavi tačna dijagnoza.
Spinalne mišićne atrofije
Autozomalne recesivne progresivne mišićne atrofije
Progresivne spinalne mišićne atrofije su prema sadašnjim saznanjima lokalizovane na hromozomu 5. Javljaju se u dečijem i mladom uzrastu, ređe u zrelom dobu.

Razlikuju se 3 stepena težine
1. Progresivna spinalna mišićna atrofija tip 1 

2. Progresivna spinalna mišićna atrofija tip 2 

3. Progresivna spinalna mišićna atrofija tip 3

Ređe forme se ovde ne spominju.

Tip 1

Tip 1 se manifestuje već kod porođaja i odlikuje se teškim tzv. floppy infant-sindrom (muskularna hipotonija) sa ugašenim refleksima. Oštećenja disanja i gutanja određuju tok bolesti.
Tip 2

Kod tipa 2 se klinički simptomi pokazuju zančajno kasnije. Posle naučenog sedenja, ponekad i stojanja, dolazi do motoričke slabosti i po pravilu već u dečijem uzrastu vodi u invalidska kolica.
Prognoza kod ovog tipa oboljenja je izuzetno različita i zavisi od toga kada će doći do disajnih smetnji.
Tip 3
Tip tri postaje uočljiv u dečijem uzrastu ali nekad i u mladom uzrastu ili na početku zrelog doba. Ovaj tip je najdobroćudniji.

Lečenje uzroka ovog oboljenja još uvek nije poznato. Simptomatično su najvažniji fizikalna terapija i ortopedske mere.

ALS

Amyotrofna lateralna skleroza (ALS)
Ovo oboljenje, koje je sporadično i retko nasledno, se definiše kao oboljenje sistema kako centralnog tako i perifernog motoričkog sistema.

Uzrok sporadične ALS je do danas nepoznat. Jedan slučaj ove bolesti se pojavljuje na 50.000 i može da se pojavi u bilo kojem uzrastu, ali najčešće je to između 40. i 60. godine života.

Pored mnoštva mera simptomatičkog lečenja postoje i prve supstance koje za sada mogu da pomognu samo u ograničenoj meri.

Sada se u prodaji može naći lek Rilutek. Druge supstance su u fazi ispitivanja.

