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Biologicky podklad nemoci

 Redukce velikosti DNA fragmentu v
telomericke oblasti 4q (4935)

 Normalne 10-100 tandemovych opakovani D4Z4

* Nekoduje zadneé geny

* V 98% homologni s telomerickou oblasti 10.
chromozomu

 FSH velikost: 1- 8 D4Z4

 Asi ovlivnéni okolnich genu

— Zmeny v organizaci sarkolemy a subsakrkolemalniho
cytoskeletu (Reed a spol. 2006)
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Klinicko- geneticka korelace

e Dominantni: 70% - 90%
» Sporadicky vyskyt: 10%- 30%

— Min. 50% somaticky mosaicismus u asymptomatickych
rodi€¢u, zvl. matek. (Lemmers a spol. 2004)

* Velikost delece 4935 koreluje s tizi choroby
* ,FSH-like" bez vazby na 4935: 0% to 5%
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Epidemiologie

* Prevalence: 1- 5/ 100 tis
— 3. nejcastejsi svalova dystrofie po DMD/BMD a MD
— Muzi Casteji symptomaticti nez zeny
— Vekova penetrance ve 30: 95% muzi; 69% zeny
— Muzi maji Casnejsi zacatek a Castejsi peronealni
slabost

— Zacatek v kojeneckem veku
* 2% FSH
» Asociace s tézkou a generalizovanou slabosti
» DalSi systémove priznaky (porucha sluchu a zraku)
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Klinicky obraz- slabost (1)

— Prvni potize od narozeni po pozdni dospelost

— Mimické svalstvo

« Postizeni mimického svalstva je ve 30 letech 95%
— M. orbicularis oris

» Piskani, nafukovani balonku, pouzivani slamky, retni
hlasky

— M. orbicularis oculi
» lagoftalmus ve spanku

— Fixatory lopatky
» M. latissimus dorsi, trapezius, romboides, serratus ant.
— Paze
* PredevSim biceps brachii
— Peronealni svalova skupina
— Casto asymetrické postizeni
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Klinicky obraz- slabost (2)

— Korenove svaly HK
* M. pectoralis
* M. deltoides usetren

— Korenove svaly DK
 priznak rozvinuté choroby

— Usetrené svaly
« Respiracni (Rl v 1% pfipadu)
» Bulbarni
» extraokularni
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Klinicky obraz

— Delka zivota neni zkracena
— Anticipace neni znama

— Dalsi systemoveé priznaky
» Percepcni nedoslychavost
» Retinalni vaskulopatie
» PostiZzeni srdce neni (kondukeni poruchy 2-5%)

* Mentalni retardace a epilepsie
— Spojeno s rozsahlymi delecemi
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Pomocna vysetreni

— CK

* 25% normalni, max. 5x
— Svalova biopsie

* Myogenni zmény

— Kolisani velkosti vlaken, oj. nekroticka vlakna, angularni viakna,

LIPR4 r v

« Zanétlivy infiltrat v 75%
— Endomysialne
» CD8
— Perivaskularné
» CD4
« Biopsie zpravidla neni nutna
— Pokud ano: BICEPS
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Soubor 1

RA manif. | mimickeé | 00 DKK asymetrie Kardialni nalez | Muchota,
(vek) svalstvo ocni nalez
: eronealni
. ano 50 ano fix. lopatek P he he he
Z/56 svaly, pletenec
Bi, Tri, pect,[ peronealni SVES, epizoda
ano 19 ano ; ano - ne
M/53 fix. lopatek | svaly, pletenec FiSi, Echo norm
Bi, Tri, pect,
fix. lopatek,
ano 25 ne - pletenec ano ne ne
M/31 predlokti
fix. lopatek,
ano 16 ano ne ne ne ne
M/23 pect.
ano 45 ano Fix. oS ne ne ne ne
M/66 trapezius
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Soubor 2

if. imické .| Kardialni
Mavnlf mimické HKK DKK Asymetrie : Hvlu<’:h<?ta,
RA (vék) svalstvo nalez | ocni nalez
2/48 neg 36 ano RISERS: Frlcelng deltoides, pltlatenec': ano SVES ne
pectoralis, fixatory lopatky panevni
o : deltoides, pectoralis, fixatory
Z/57 pozit ano lopatiy ne ne ne ne
. deltoides, pectoralis, fixatory
M/32 pozit 17 ne T E ne ne ne ne
M/33 neg 20 ano pectoralis, fixatory lopatky ne ne ne ne
biceps, triceps, pectoralis, pletenec
i 2 neg s ang fixatory lopatky panevni e 15 A
. biceps, triceps, deltoides,
2y neg L a0 b ectoralis, fixatory lopatky = = ne hS
biceps, triceps, deltoides,
iled neg 12 Sl pectoralis, fixatory lopatky pe b L e
: biceps, triceps, deltoides,
ik ot 4 9 pectoralis, fixatory lopatky S e s e
M/35 neg 8 ano pectoralis, fixatory lopatky ne ne ne ne
. , biceps, triceps, deltoides, 2 ]
Z/57 pozit 18 ne pectoralis, fixatory lopatiey ne ano nevys nevys
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Dekuji za pozornost
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