DISTROFIILE MUSCULARE



DISTROFIILE MUSCULARE

Definitie: afectiuni cu evolutie progresiva, interesand
musculatura voluntara prin
crescanda si

« Maladii genetic determinate, in raport cu o alterare
primitiva a fibrelor musculare, care se distrug
progresiv;

e DMP-urile determina un deficit muscular ereditar, cu
o evolutie lenta;

« Tratamentul este simptomatic, vindecarea definitiva
nefiind inca posibila.




DISTROFIILE MUSCULARE

O serie de elemente permit individualizarea unor tipuri
distincte de DMP:

— varsta de debut;

— topografia deficitului motor;

— existenta sau absenta une1 miotonii;

— asocierea sau nu a uneil afectari sistemice;

— modalitatea de transmitere genetica.



DISTROFIILE MUSCULARE

Tipuri de DMP:

A.DMP cu miotonie;
B.DMP legate de o anomalie a distrofiner;
C.DMP forma facio-scapulo-humerala;
D.DMP rare. (forma centurilor, etc)




DMP CU MIOTONIE

Etiologie: maladie autozomal dominanta;
Debut: in general, debut la adultul tanar (20-30 ani);

Tablou clinic: exista simultan manifestari musculare si sistemice.

Distrofia Miotonica
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a) manifestari musculare:
Asociaza un proces miopatic cu miotonie:
 procesul miopatic consta intr-un deficit motor cu amiotrofie la nivelul:

— musculaturii fetei si a muschilor oculomotori (facies adormit
caracteristic)

— muschilor sternocleidomastoidieni

— muschilor distali ai membrelor superioare si inferioare

— muschilor faringieni si ai laringelui (generand disfagie s1 disfonie).
* miotonia:

— predomina la maini s1 la limba,

— este indolora (lentoare s1 dificultate la extensia degetelor).
b) manifestari sistemice:

— cataracta precoce,

— calvitie precoce fronto-parietala,

— tulburari endocrine (insuficienta gonadica, DZ),

— afectare cardiaca (tulburari de conducere),

— deteriorare intelectuala (frecventa),

— hiperostoza frontala interna.




Evolutia:

este lenta, in medie 20-30 ani, mal mult sau mai pufin invalidanta, in
functie de individ.

Decesul survine, in general, spre 50 de ani, consecutiv unor tulburari
cardio-respiratorii.

Tratament:

nu exista tratament specific.
cataracta poate fi operata.

corectarea stepajului (aparut prin afectarea musculaturii lojelor
anteroexterne ale gambelor) se realizeaza prin atele antiequin.

in rarele cazuri cand miotonia este invalidanta, se pot administra
medicamente ce stabilizeaza potentialul de membrana (carbamazepina,
hidantoina— medicamente care sunt cardiotoxice).

tulburarile de ritm si de conducere sunt tratate; fie prin administrarea
medicatiei antiaritmice, fie implantandu-se un stimulator cardiac.



Generalitati:

 distrofina este o proteina asociata membranei celulare a fibrei
musculare a muschiului striat. Gena aceste1 proteine este
situata pe bratul scurt al cromozomului X.

 datorita mutatiilor suferite de gena corespunzatoare, distrofina
poate fi: fie absenta din celulele musculare, fie prezenta in
cantitate insuficienta sau/si in forma anormala.

Aceste anomalii sunt la originea a doua maladu distincte:
a) Maladia Duchenne
b) Maladia Becker

Ambele maladii sunt recesive, X linkate (femeile transmit boala,
1ar baietil prezinta forma clinic manifesta).



* Este cea mai frecventa s1 mai severa dintre DMP.

Transmiterea genetica:
* baieti, mutatie recesiva X-linkata a genei distrofine1 (mama
purtatoare asimptomatica).

Istoric:
 alt1 barbat1 afectati in familia mamei,

* copil normal la nastere.

Debut: la 2-4 ani, cade, probleme la urcatul - coboratul scarilor,
la schimbarea directie1 de mers, ridicarea de pe sol, ROT

normale la debut.



— Clinic: deficit motor

primele semne: oboseald musculard, slabirea progresiva a musculaturii centurilor
in special a soldului;

amiotrofii, ce apar la copilul mic, dupa ce acesta invata sa mearga (debut clinic la
3 ani), initial cu deficit motor al musculaturii centurii pelvine (mers leganat), apoi
cu deficit motor al musculaturii centurii scapulare (omoplati inaripati),

pseudohipertrofii ale moletilor,
retractil tendinoase
hiperlordoza lombara (compenseaza slabiciunea m. extensori ai soldului);
hipertrofia musculaturii gambelor;
mers pe varfuri la copii;
mers imposibil in jurul varstei de 12 ani;
cifoscolioza;
media varstei la care ajunge n scaun cu rotile: 10 ani — contracturi articulare:
* flexori plantari glezna
 flexorii soldului
« flexori genunchi, cot, pumn

tardiv: afectare respiratorie Tn decadele 2-3 de viata, afectare cardiaca — tulburari
ritm, conducere, apoi cardiomiopatie, insuficienta cardiaca, moarte subita;

distrofina din tesutul cerebral — scadere 1Q, tulburari atentie, vorbire;

obezitate: mai ales la debutul stationarii in scaunul cu rotile (tardiv scaderea masei
ponderale).



DMP LEGATE DE O ANOMALIE ADISTROFINEI

Evolutia maladiei
* Este rapida. Mersul devine imposibil la 10 ani.

* Decesul survine intre 20-30 ani, datorita unei afectari cardiace
(cardiomiopatie dilatativa) sau/si respiratorii.

Tratamentul
«  Este pur simptomatic:
- Kinetoterapie,
- corectia deformatiilor ortopedice,
- asistarea respiratorie (inifial in ATI, apoi1 la domiciliu in timpul
noptii),
- tratamentul 1nsuficientei cardiace.



Fazele recuperarii miopatiei Duchene (se utilizeaza o
clasificare simplificata, in 4 faze, care regrupeaza cate 2 cele 8
stadii ale clasificari Rusk):

Faza 1: mers posibil, facil (aproximativ pana la varsta de 10 ani)

« Stadiul I: mers posibil, pacientul poate urca o scara (cu usoara dificultate),
« Stadiul II: pacientul urca scara cu dificultate.

Faza 2: sta in picioare (10-12 ani)

« Stadiul 111: nu poate urca trepte dar se poate ridica de pe un scaun normal,
» Stadiul IV: nu se poate ridica de pe scaun fara ajutor.

Faza 3: faza opririi mersului (12-16-18 ani)

 Stadiul V: pacientul se deplaseaza in scaunul cu rotile, dar poate performa
activitati cu membrele superioare;

» Stadiul VI: pacientul este limitat in toate activitatile.

Faza 4: agravarea finala

e Stadiul VII: pacientul nu mai poate sta asezat in pozitie normala,
« Stadiul VIII: pacient la pat.



DMP LEGATE DE O ANOMALIE ADISTROFINEI

Transmiterea genetica:
* mutatie recesiva X-linkata a genei distrofinei.

Tablou clinic:

* debut in copilarie;

* slabirea lent progresiva a musculaturii centurilor;

e pastreaza posibilitatea de a merge dupa varsta de 15 ani;
* insuficienta respiratorie dupa decada a patra;

* se asociaza cardiomiopatie.

* Tratament:
— exercitil de crestere a gradului de mobilitate;
— necesita dispozitive ajutatoare;
— nu necesita atatea interventii ca distrofia Duchenne.



DMP forma facio-scapulo-humerala;

Transmiterea genetica:
e transmitere autosomal dominanta.

Tablou clinic:
e debut Tnaintea varstel de 20 de anti;

 slabirea progresiva a musculaturii fetei, centurii
scapulare, a musculaturii de dorsiflexie a piciorulut;

* asoclat hipertensiune, surditate.

Tratament chirurgical:

 pentru a fixa scapula la peretele toracic, astfel incat
pacientul sa poata ridica bratul deasupra orizontalei.



DMP rare

Distrofia de centura

- sunt afectiuni transmise mai frecvent autozomal recesiv; uneori autozomal
dominant.

- debutul este la adolescent sau la adultul tanar (intre 10-30 ani), fie la musculatura
centurii scapulo-humerale (tipul Erb), fie la centura pelvina (tipul Leyden-
Moebius).

- afectarea initiala a unei centuri este urmata de afectarea celeilalte.

- apare frecvent o pseudohipertrofie a moletilor si a muschilor deltoizi.
- nivelul seric al enzimelor musculare este moderat crescut.

- invaliditatea este relativ severa la varsta mijlocie.

Tabloul clinic al miopatiilor de centura este lipsit de specificitate, intrucét aspecte
semiologice similare au:

e  DMP de centura,

« alte miopatii genetic determinate (miopatii congenitale, miopatii metabolice),
«  miopatii dobandite (polimiozitele cronice),

« amiotrofiile spinale progresive Kugelberg-Welander.




DMP rare

Distrofia congenitala

Transmiterea genetica:
e transmitere autosomal recesiva.

Tabloul clinic:
* debut la nastere;
* hipotonie, contracturi s1 relaxari tardive;

* 1nsuficienta respiratorie precoce in unele cazuri, curs
stabil in altele.



TRATAMENTUL DE RECUPERARE

Obiective:

limitarea atrofier musculare (protectia capitalului
muscular)

prevenirea si intarzierea constituiri atitudinilor
vicioase

ameliorarea s1 cresterea functiel respiratorii,
prevenirea alterarn el

mentinerea performanter functionale
asigurarea maximului de confort fizic, psihic s1 social



TRATAMENTUL DE RECUPERARE

Mijloace terapeutice:

* interventie chirurgicala: tenotomii sold, genunchi, glezna (mers reluat a doua zi cu
orteze de plastic apoi doar de genunchi),

» sfat genetic,
* recuperare medicala:
- purtare de corset toraco-lombar Tmpotriva scoliozei,

- Orteze, atele, glezniere nocturne in pozitii de dorsiflexie maxima, orteze de genunchi
sau atele lungi utile si pentru glezna si genunchi,

- faze avansate — scaun cu rotile, interventie chirurgicala pentru scolioza,
- somnul in decubit ventral previne contractura in flexie a soldului,

- Intinderi musculare blande,

- mobilizari articulare pasive si active,

- incurajarea ridicarii din scaunul cu rotile si stat in picioare sau tarat in maini pe
abdomen (evitarea dezvoltarii de contracturi la membre)

- intretinerea capacitatii vitale prin exercitii de respiratie, drenaj postural, tuse asistata,
tratarea infectiilor respiratorii (antibiotice), ventilatie asistata - hipercapnie in
timpul noptii.

- asistentd psihosociald pentru tulburari emotionale (pasivitate, agitatie, agresivitate,
comportament paranoid) si pentru incapacitate intelectuala, mai ales verbala.

- pentru evitarea contracturilor
* posturare, activitate, mers, alergat, jucat
* exercitii de crestere a mobilitatii, stretching.



