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Santrauka

Duchenne raumeny distrofija (DRD) — paveldima neuro-
raumening liga, sukelta baltymo distrofino iSraiska reguliuo-
janc¢io DMD geno mutacijy, paveldimy su X chromosoma
susijusiu recesyviniu bidu. Ligai biidingas greitai progre-
suojantis raumeny silpnéjimas ir raumeninés masés prara-
dimas dél raumeniniy skaiduly degeneracijos. Liga jtariama
pastebéjus veluojancia berniuko motoring raida. Nustacius
padidéjusia kraujo serumo kreatinkinazés koncentracija,
atliekami genetiniai molekuliniai tyrimai, skirti DMD geno
mutacijoms nustatyti. DRD gydymas yra palaikomasis, jo
tikslas yra kuo ilgiau i§saugoti raumeny funkcija ir pagerinti
gyvenimo kokybe; pagrindinis farmakologinis DRD gydymo
biidas yra gliukokortikoidy terapija. Tyrimo tikslas — jvertinti
ir iSanalizuoti mokslingje literatiiroje pateikiamus duomenis
apie Duchenne raumeny distrofijg ir aptarti ligos klinikines
iSraiSkas, diagnostikos bei gydymo metodus.

Ivadas

Duchenne raumeny distrofija (DRD) — tai dazniausiai
paveldima neurodegeneraciné raumeny distrofija, pasireis-
kianti greitai progresuojanciu raumeny silpnéjimu ir raume-
ninés mases praradimu dél skersaruoziy, lygiyjy, miokardo
raumeny degeneracijos. Liga paveldima su X chromosoma
susijusiu recesyviniu biidu, todél pasireiskia beveik tik ber-
niukams. Ligos daznis yra apie 1 atvejis i§ 3500 gimusiy
berniuky, trecdalis atvejy kyla dél naujy mutacijy [1]. Simp-
tomai pasireiSkia del mutacijy DMD gene, kuris koduoja
baltymo distrofino iSraiska zmogaus organizme. D¢l mutacijy
distrofino gamyba sutrinka ir laikui bégant jo nepakanka
uztikrinti normalia raumeny lasteliy funkcija [2]. Si liga
nepagydoma, jai progresuojant sparciai prastéja paciento
motoriné funkcija, pazeidziama §irdis, sutrinka kvépavimo
raumeny darbas; pacientai dazniausiai mirsta 25-35 mety
amziaus [3].

Darbo tikslas— iSanalizuoti bei aptarti jrodymais pagrjsta
informacija apie Duchenne raumeny distrofijos klinikines
iSraiskas, diagnostika bei gydyma.

Tyrimo medZiaga ir metodai

Taikyta sisteminé mokslinés literatiiros bei dokumenty
apzvalga ir analizé. Duomeny buvo ieSkoma PubMed, Go-
ogle Scholar, UpToDate bei Cochrane Libray duomeny ba-
zése. Visateksc€iai straipsniai atrinkti, jei jy pavadinimas,
santrauka ar reikSminiai zodziai nurode¢, kad tyrimas tinka-
mas Siai apzvalgai. Naudoti raktazodziai: Duchenne muscular
dystrophy, dystrophin, diagnosis, clinical features, treatment,
prednisolone.

Tyrimo rezultatai

Klinikiniai poZymiai. DRD biidingas progresuojantis
raumeny silpnumas, ligos pradzioje paveikiantis kojy ir
dubens raumenis. [prastai DRD kliniSkai pasireiskia tarp
treCiyjy ir penktyjy gyvenimo mety, retais atvejais simptomai
gali iSryskéti ir véliau [3]. Raumeny silpnumas paprastai
progresuoja tipiska eiga. IS pradziy pazeidziamos proksi-
maliniy raumeny grupés, véliau — distaliniy; kojy raumenys
pazeidziami anksciau nei ranky, dazniausiai stebima blauzdy
raumeny pseudohipertrofija. Dél progresuojancio kojy rau-
meny silpnumo DRD serganc¢iam berniukui sunku bégioti,
Sokinéti ar lipti laiptais. Biidingas Gowers zenklas: sédintis
ant grindy pacientas stojasi, remdamasis rankomis. Ligai
btdingas greitas progresavimas, dauguma pacienty iki 12
mety prikaustomi prie vezimélio [2]. Ligai progresuojant,
pazeidziami kvépavimo raumenys, vystosi dilataciné kar-
diomiopatija, nugaros raumeny silpnumas sukelia skoliozg.

Diagnostika. DRD jtarti reikia, kai: 1) kiidikiui ar anks-
tyvojo amziaus berniukui nustatoma sutrikusi motoriné
raida, esant teigiamai Seiminei DRD anamnezei; 2) berniukas
iki 16-18 mén. nepradeda vaikscioti arba pastebimas Gowers
zenklas, blauzdy pseudohipertrofija ar eisena pasistiebus ant
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kojy pirsty; 3) kraujo serume aptinkama padidéjusi transa-
minaziy koncentracija [4].

Itariant DRD, reikia iSmatuoti paciento kraujo serumo
kreatinkinazés (KK) koncentracija. Aptikus padidéjusig KK
koncentracija, pacientas turi biiti konsultuojamas neurorau-
meniniy ligy specialisto. DRD diagnozé mazai tikétina, jei
iSmatuota KK koncentracija yra normali. Tokiu atveju reikia
svarstyti alternatyvias diagnozes [4].

Pagrindinis DRD diagnostikos metodas yra genetiniai
molekuliniai tyrimai. Diagnozé patvirtinama nustacius liga
sukelian¢ig DMD geno mutacija. Rekomenduojama genetinj
tyrimg pradéti nuo dideliy delecijy (duplikacijy) paieskos,
kadangi Sios DMD geno mutacijos formos yra dazniausios
ir sukelia 70-80 proc. DRD atvejy. Jy neradus, rekomen-
duojama pereiti prie naujosios kartos egzomo arba genomo
sekvenavimo, leidziancio aptikti taskines mutacijas, suke-
lianc¢ias 20-30 proc. ligos atvejy [5]. Anksc¢iau diagnozuojant
DRD, didele svarbg turéjo keturgalvio Slaunies raumens
biopsija ir bioptato histopatologinis tyrimas, tac¢iau dabar
Sis metodas taikomas retai.

Gydymas. DRD yra nepagydoma liga, gydymas pa-
laikomasis ir skirtas sustiprinti raumenis, ilgiau iSsaugoti
gyvenimo kokybe bei gebéjima vaikséioti. Gliukortikoidai
yra pagrindinis farmakologinis DRD gydymo biidas. Reko-
menduojama skirti geriamajj prednizolong 0,75 mg/mg kas-
dien. Klinikiniy tyrimy duomenimis, prednizolonas pagerina
motorines funkcijas, jéga, plauciy funkcija, mazina skoliozés
rizika, pailgina geb¢jima savarankiskai vaikscioti [6-8].

Svarbu taikyti daugiadisciplininj bei reabilitacinj gy-
dyma, kadangi sergantiesiems DRD daznos $irdies, plauciy,
ortopedinés, mitybos ir augimo problemos ar jvairiis meta-
boliniai sutrikimai [3].

Siuo metu kai kuriose 3alyse jau taikoma genetiné tera-
pija, naudojant ligos eiga modifikuojancius vaistus, taciau
kol kas dar triiksta klinikiniy tyrimy duomeny, jrodanciy $io
gydymo metodo efektyvuma.

ISvados

1. DRD budingas progresuojantis raumeny silpnumas,
pirmiausiai palieCiantis proksimalinius kojy raumenis, véliau
paveikiantis ir kitas raumeny grupes.

2. DRD reikia jtarti pastebéjus sulétéjusia kidikio ar
ankstyvojo amziaus berniuko motoring raida. Diagnozei
patvirtinti atlickami genetiniai molekuliniai tyrimai DRD
geno mutacijoms nustatyti.

3. DRD pagydyti $iuo metu nejmanoma. Taikomas pa-
laikomasis gydymas gliukokortikoidais, kurio tikslas — sulé-
tinti raumeniniy skaiduly degeneracijg ir pagerinti paciento
gyvenimo kokybe.
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Summary

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is a genetic neuromus-
cular disease caused by mutations in the DMD gene, which enco-
des the protein dystrophin. It is inherited in an X-linked recessive
pattern. DMD is associated with progressive muscle weakness and
loss of muscle mass due to muscle fiber degeneration. DMD should
be suspected when a boy fails to meet or experiences delayed mo-
tor development milestones. Elevated blood serum creatine kinase
levels further raise suspicion for DMD and the diagnosis is confir-
med by molecular genetic testing for mutations of the DMD gene.
Treatment strategies for DMD are supportive and focus on preser-
ving muscle function and improving quality of life; pharmacolo-
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gic treatment options are mainly limited to glucocorticoid therapy.
The aim of this study is to evaluate and analyze the data presented
in the scientific literature on DMD and to discuss the clinical fea-
tures, diagnostic and treatment methods for DMD.

Conclusions: 1) DMD is associated with progressive muscle
weakness that initially manifests in the proximal leg muscles and
eventually affects other muscle groups; 2) DMD should be sus-
pected when a boy experiences delayed motor development. The
diagnosis is confirmed by molecular genetic testing for mutations

of the DMD gene; 3) DMD is currently an incurable disease. The
primary method of treatment is currently supportive glucocorticoid
treatment focused on slowing down muscle degeneration and im-
proving quality of life.
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