Progresivne muskularne distrofije
Progresivne muskularne distrofije je šire značenje za grupu veoma različitih hroničnih bolesti muskulature skeleta, koje prati progresivni gubitak mišićne mase.
Uzrok nestajanja mišića (mišićne atrofije) kod svih ovih bolesti je oštećenje koje se sve do danas ne može izlečiti i koje može dovesti do potpunog uništenja zahvaćenih mišića.

Najčešća forma muskularne distrofije u dečijem uzrastu je muskularna distrofija Dišen, koja je dobila ime po lekaru koji ju je prvi put opisao – Guillaume Duchenne. Najćešća forma muskularne distrofije kod odraslih je miotonična distrofija.
Sledeća tabela daje pregled najčešćih formi muskularne distrofije. Veoma retke forme nisu navedene.

	Forma
	pogođeni mišići
	uzrast kod prve pojave bolesti
	pol
	naslednost
	uzroci

	Dišen
	veliki mišići karlice i butina, srce; pseudohipertonija listova na nozi 
	2 – 5 godina
	muški
	X-hromozomska
	nedostatak distrofina

	Beker (Becker-Kiener)
	karlični a kasnije rameni pojas; moguće i zahvaćenje srca
	6 – 19 godina
	muški
	X-hromozomska (delimično oštećenje)
	nedostatak distrofina

	Facio-skapulo-humeralna forma (Landouzy-Déjérine)
	lice (očni kapci, usne), rameni pojas, ramena(gornji deo ruke-mišice), kasnije delimično i noge 
	2 – 55 godina
	muški, ženski
	dominantna, hromozom 4
	

	Forma u pojasu udova
	muskulatura ramena i karličnog pojasa; lice nije pogođeno
	15 – 20 godina
	muški, ženski
	recesivna, hromozom 15
	

	Miotonična distrofija
	lice, ruke (dlanovi/šake), podlaktice, potkolenice
	svi uzrasti,
takođe i od rođenja
	muški, ženski
	dominantna, hromozom 19
	

	Forma očnih mišića
	očni kapci i podlaktice, očni mišići, ponekad i mišići za gutanje
	svi uzrasti, obično u zrelo dobu
	muški, ženski
	dominantna
	


Pojava
Muskularne distrofije su retke bolesti. Brojnost pojava ovih bolesti je u svetu regionalno različita. Ako bi smo govorili o prosečnoj brojnosti pojava ove bolesti bilo bi to 10 obolelih na 100.000 stanovnika. Ovaj mali broj se još deli na različite forme muskularne distrofije koje se razlikuju po naslednosti, po grupama mišića koje pogađa i po brzini napretka bolesti. Zbog toga je razumljivo da mnogo lekara ima malo iskustvo sa ovim bolestima. Tačnu dijagnozu često mogu da postave samo stručnjaci.

Razmera oštećenja
Svi mišići nisu istovremeno pogođeni bolešću. Oštećenja počinju većinom na mišićima karličnog pojasa koji su bliski trupu ili na mišićima ramenog pojasa ali ponekad takođe i na licu ili na šakama i podlakticama. U kasnijim stadijumima bolesti oštećenja mogu da se prošire na celu muskulaturu skeleta pa čak i na disajnu muskulaturu.

Za razliku od multiple skleroze kod progresivnih muskularnih distrofija nervni sistem nije pogođen. Funkcija bešike i debelog creva, organi čula, opažanje i duševna sposobnost većinom nisu narušeni. Takođe spazmatične paralize (oduzetost) kao kod oboljenja mozga i kičmene moždine kao što je multipla skleroza (MS), ili ređe kod amiotrofne lateralne skleroze (ALS) se kod progresivnih muskularnih distrofije nikad ne pojavljuju.
Simptomi progresivnih muskularnih distrofija
Kao prvi znak bolesti se često primećuje slabost karlične muskulature. Oboleli ima teškoće pri hodu, ne može se lako kretati po stepenicama ili ustati iz čučnja. Kasnije dolazi do slabosti u ramenom pojasu: menja se položaj lopatica, gornji delovi ruku se ne mogu više tako lako podići kao pre, tereti koji su se pre mogli bez poteškoća savladati sada padaju teško.

Kod nekih formi, kao što je facio-skapulo-humeralna forma (facijalno-lopatično-ramena, lice, ramena, nadlaktice), oboleli kao prvi znak primećuje otežano ili nepotpuno zatvaranje očnih kapaka i poteškoće pri zviždanju. Naknadno i ovde dolazi do slabosti gornjih dela ruku. Kod nekih formi muskularne distrofije (Dišen i Beker, miotonična distrofija) može i srčani mišić da bude pogođen.

Oboleli često oseća ubrzano i nepravilno kucanje srca, u težim slučajevima takođe i otežano disanje pri telesnim naporima. U naprednijim stadijumima se često pojavljuju kontrakture, tj. fiksirane nepravilne pozicije zglobova, koje se više skoro ne mogu korigovati a pojavljuju se zbog „ožiljkovitih“ skraćenja mišića koji deluju na zglobove.

Kada oboleli više ne može sam da se okreće u krevetu postoji opasnost da nastanu dekubitusi (uležine). Takođe može da dođe do iskrivljenja kičmenog stuba (skolioza) ako su napadnuti mišići trupa koji stabiliziraju kičmeni stub. Posledice su bolovi u leđima i ograničenje disanja. Napad na disajnu muskulaturu kod formi u pojasu udova može da dovede do infekcija disajnih puteva sa svim teškim komplikacijama. Očekivanja od života su na taj način ograničena.
Brzina razvoja bolesti
Iako nasledna sklonost postoji već od rođenja, prvi znakovi bolesti se najčešće pojavljuju tek u dečijem i mladom uzrastu a kod nekih formi tek u zrelom dobu. Ovo zavisi od brzine razvoja oštećenja mišićnih vlakana koja se razlikuju kod pojedinačnih formi distrofije. Ove latencije su uslovljene različitim dejstvima pojedinih mutacija.

Zašto je to tako, je zasada nepoznato. Obično se ograničenje snage nekog mišića može konstatovati tek kad je uništeno oko 40% njegovih vlakana.

Dijagnosticiranje
Za dijagnozu muskularne distrofije kod dece su nadležni dečiji lekari a kod odraslih neurolozi. (Adrese možete saznati u UDF).

Najpre se sprovodi detaljni telesni pregled i dobija se internistički i neurološki nalaz. Ovo je važno, kako se ne bi previdela neka bolest koja je slična muskularnoj distrofiji. Posebno se pregleda i opipava muskulatura i ocenjuje snaga mišića. Kontroliše se funkcija zglobova, posmatra se kičmeni stub i traže se kontrakture.

Neophodno je dodatno ispitivanje određivanja kreatinkinaze (CK) u krvi. Povišena koncentracija CK u krvi ukazuje na oštećenje mišića. Daljnja ispitivanja krvi i urina su važna u pojedinačnim slučajevima.

Pomoću elektromiografije (EMG), pri kojoj se u mišić ubada iglasta elektroda, se kontrolišu električna svojstva mišićnih vlakana. Na ovaj način se i kod naizgled zdravih mišića može konstatovati početak oboljenja. Obično se mora obaviti i uzimanje uzorka tkiva iz obolelog mišića (biopsija mišića). Tek posmatranje mišićnih vlakana preko elektronskog mikroskopa omogućava tačno određivanje bolesti. Takođe se primenjuju i histohemijske metode.

Biopsija mišića je posebno tada nužna kada se naslednost ne može tačno proceniti i kada se moraju isključiti sve bolesti koje bi mogle imitirati muskularnu distrofiju kao npr. upale (polimiozitis), i oboljenja izazvana poremećajem ishrane mišića.
Pregledi ultrazvukom i rendgenom omogućavaju ocenu razmere napada na mišić. U slučaju da se sumnja da je zahvaćeno i srce radi se i ultrazvučni pregled srca (ehokardiogram) i elektrokardiogram (EKG). Rendgenski snimci pluća i skeleta su takođe korisni.

U jezgru svake ljudske ćelije se nalazi 23 para hromozoma i u svakom od ovih parova je jedan hromozom nasleđen od oca a drugi od majke. Osnovna jedinica naslednosti – geni su naređani na hromozomima svakog para u odgovarajućem redosledu. U svakom paru hromozoma postoji par gena vezanih za posebne osobine: takva dva gena se nazivaju aleli i zajedno određuju karakteristične nasledne osobine čoveka.

Jedan alel iz ovog para može da ima veći uticaj na svoju naslednu osobinu nego njemu odgovarajući drugi alel. U ovom slučaju se gen sa većim uticajem naziva dominantan a gen sa manjim uticajem recesivan.

Kada recesivni gen treba da utiče na naslednost neophodno je da je i drugi gen promenjen na isti način. Ovaj zakon važi za sve osobine koje se prenose preko jednog od 22 iz 23 para hromozoma. Ova 22 para hromozoma imaju istu veličinu i nazivaju se autozomi.

Kod jednog para je situacija malo drugačija, zbog toga što ovde hromozomi imaju različitu veličinu. Za ovaj drugačiji par koji određuje pol pojedinca je karakterističan jedan specijalni simbol: X za ženski a Y za  muški hromozom. 

Kod ženskog pola svako ćelijsko jezgro sadrži dva X-hromozoma, od kojih je jedan nasleđen od oca a drugi od majke. Kod muškog pola svako ćelijsko jezgro sadrži samo jedan X-hromozom koji je nasleđen od majke i jedan kratki Y-hromozom nasleđen od oca. Na Y-hromozomu ima mesta za manje gena nego na X-hromozomu. Možda je ovo razlog da većina gena X-hromozoma kod muških pojedinaca utiče na naslednost, štaviše i recesivni.

Geni za muskularnu distrofiju Dišen i Beker se nalaze na X-hromozomu i recesivni su. Kod žena sa Dišen-genom na X-hromozomu se znakovi bolesti ne ispoljavaju jer je drugi X-hromozom normalan i pravilno preuzima funkciju prvog. Deca ovih tzv. prenosilaca (konduktora) imaju 50%-nu šansu da naslede Dišen-gen.

Ženski potomci sa Dišen-genom su opet samo prenosioci a muški su oboleli. Ostale forme muskularne distrofije se nasleđuju preko autozomnih gena pri čemu se nasleđuju i dominantno recesivno (pogledaj tabelu).

Genetsko savetovanje
Genetsko savetovanje je naročito važno ali i teško u slučajevima kad se dominantno nasledna muskularna distrofija može primetiti tek dugo posle dostizanja reproduktivnog uzrasta. U ovom slučaju može samo pažljiva analiza porodičnog stabla preko više generacija doneti rasvetljavanje.

Često je neophodan i neurološki pregled više članova porodice. Molekularna genetska ispitivanja krvnih ćelija omogućavaju danas u mnogim slučajevima pouzdano određivanje naslednog rizika posebno kod distrofija Dišen i Beker. 
Lečenje
Iako je mnogo toga poznato o toku oštećenja mišićnih vlakana kod muskularnih distrofija, još uvek ne razumemo njihov uzrok. Takođe ne znamo ni jedan jedini lek kojim bi se moglo delotvorno uticati na tok bolesti.

Dosad su već testirane mnoge supstance počev od vitamina i proteina, preko hormona i anabolika sve do aktuelnih antagonista kalcijuma i selena. Ali ni jedna od ovih materija nije ispunila očekivanja. Pokušaji da se u mišićne ćelije unese zdrav nasledni materijal takođe su bili bezuspešni.
Zbog toga je sadašnje lečenje usredsređeno na brojne simptomatične mere, koje ublažavaju znakove bolesti i poboljšavaju životni kvalitet obolelog.

Cilj je da se što je duže moguće održi samostalnost i radna sposobnost obolelog. Terapeutska gimnastika služi očuvanju i jačanju postojeće mišićne mase Ali prekomerni treninzi mogu da prouzrokuju daljnja oštećenja mišićnih vlakana. Dodatno se primenjuju mere za poboljšanje cirkulacije krvi u mišićima kao što su vežbe i plivanje u toploj vodi (32 - 34ºC).

Najbolje je da oboleli ove vežbe nauči pod nadzorom stručnjaka i svakodnevno kod kuće samostalno vežba. Takođe se preporučuje da iskusni stručnjak povremeno prekontroliše ove vežbe kao i da pregleda obolelog. Kod slabosti disajne muskulature su disajne vežbe neophodne. Kod izrazitih kontraktura mora iskusni lekarda ispita da li bi operativni zahvat kao npr. produženje tetiva pomogao pacijentu. Kod razvijenih stadijuma moraju lekar i fizioterapeut zajedno da razmisle da li i koja specijalna pomagala (ortopedska obuća, šine, kolica za sedenje, korzet, invalidska kolica, pomagala na toaletu i u kupatilu, lift itd.) treba da budu upotrebljena.

Kod naprednog zakrivljenja kičmenog stuba (skolioza) može da pomogne operativno ispravljenje i fiksiranje.

Za obolele od mišićnih oboljenja i članove njihovih porodica je veoma važno da mogu o svojim problemima, brigama i strahovima da razgovaraju sa lekarima. Posebno važan je kontakt sa drugim obolelima i članovima njihovih porodica što im omogućava naše udruženje.
Stanje istraživanja
U mnogobrojnim centrima na svetu se istražuju uzroci muskularnih distrofija. Naše udruženje prati ova istraživanja i o njihovim rezultatima će biti posebna brošura.
Naši napori se koncentrišu na traganje za delotvornim lekovima, poboljšanje rehabilitacijskih metoda lečenja, rano otkrivanje muskularnih distrofija i razvijanje još preciznijih i osetljivijih ali za pacijente jednostavnijih metoda pregleda.

Odgovorni gen za najčešću formu muskularne distrofije je u međuvremenu postao poznat (pogledaj tabelu). Materija koja je odgovorna za nastanak muskularne distrofije tipa Dišen i Beker je poznata od 1987. Radi se o jednom proteinu koji je neophodan za pravilno funkcionisanje membrana mišićnih vlakana. On se naziva distrofin.

Na svetskom nivou se traga za defektom gena i na taj način i za poremećajima strukture mišićnih vlakana koji su sa njime neposredno povezani.
