DUCHENNEOVA MISICNA DISTROFIJA (DMD) JE TESKA,
PROGRESIVNA I RIJETKA GENETSKA BOLEST KOJA
UNISTAVA MISICE KOD DJECE™

RAZORNI UCINAK DMD-a

® Duchenneova misicna distrofija karakterizirana je progresivnim propadanjem misica e Cilj lijeCenja jest odgoditi napredovanije
s naknadnim zatajenjem diSnog sustava i srca, Sto uzrokuje preuranjenu smrt'* bolesti i odrZati kvalitetu Zivota®*

Klinicki znakovi Duchenneove misicne distrofije**

0dgodeno postizanje motorickih ciljeva, Jl Poteskoce s tréanjem i skakanjem Abnormalne kretnje (npr. gegajuci Gubitak mogucnosti samostalnog Nemogucnost samostalnog hranjenja i

npr. hodanje, kasni pocetak govora hod, hodanje na prstima) kretanja (sve ¢esca upotreba kolica) disanja, ortopedske i sréane komplikacije

Nalaz magnetske rezonance kako DMD s viemenom napreduje® Misicno tiivo [l Masno i oSteceno tkivo
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DUCHENNEOVU MISICNU DISTROFIJU DMD MOGU UZROKOVATI DELECIJA,
UZROKUJU MUTACIJE GENA ZA DISTROFIN DUPLIKACIJA | BESMISLENE MUTACIJE®-"
NA X KROMOSOMU? Bez mutacije
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1. Velika delecijska mutacija (~ 65 % slucajeva)

Dio genskog koda je izbrisan | Funkcionalni

>—< distrofin

Misi¢ni proteini

2. Velika mutacija s udvostrucavanjem (~ 10 % slucajeva)

L IHEIDE AT Dio genskog koda je udvostrucen

Distrofin

® Duchenneovu misi¢nu distrofiju uzrokuju mutacije gena

koji kodira distrofin, vaznu sastavnicu membrane mii¢nih 3. Besmislene mutacije (~ 10 - 15 % slucajeva)

Izmijenjeni je kodon zaustavni kodon, koji prerano

ira27 . X . o ! L
stanica javlja stanici da prestane graditi protein i

distrofin
o Mutacije gena za distrofin uzrokuju nepostojanje distrofina

ili njegova ostecenja®’

® To uzrokuje postupnu zamjenu misica masnim
i vlaknastim vezivnim tkivom”®
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®  Duchenneova misi¢na distrofija

Teska bolest koja uniStava misice'

KOLICA

Bolest

7000
zahvaca

*nmDMD, DMD s besmislenom mutacijom -~ 1 Od 3500_5 000 dj e\C,a ka3

Uzrokuje ju promjena gena
za protein distrofin

1 3 slu¢aja nastanu
~ zbog spontane
~ O d mutacije*

NAJCESCA
smrtonosna genetska
bolest u djece

2/3 godine 4/5 godina ~25 godina P I ‘
Dob kod pojave prvih simptoma®”  Dob kod Trenutacni ocekivani Zivotni vijek>®

o Cesto padanje dijagnoze”® e Gubitak snage u rukama /THERAPEUH €S
e Nemogucnost skakutanja e Tesko kretanje o Komplikacije s disanjem
* Kasni pocetak hodanja po stepenicama e Zatajenje srca |zradila tvrtka PTC Therapeutics
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Ovdje predstavljene informacije ne zamjenjuju savjete medicinskog stru¢njaka. Obratite se svojem lijecniku.
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