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we są od po wie dzial ne za po zo sta łe przy pad ki. Wy da je się, że ist nie -
ją „go rą ce punk ty” w ob rę bie pierw szych 20 eks o nów oraz w środ -
ko wym od cin ku ge nu (eks o ny 45–55), gdzie de le cje oraz du pli ka cje
są naj bar dziej praw do po dob ne [25]. Przy pad ki DMD płci żeń skiej
opi sy wa ne są z ka rio ty pem 45,X oraz 46,XX. Pro po no wa ny me cha -
nizm tłu ma czą cy przy pad ki DMD u płci żeń skiej z ka rio ty pem
46,XX ma po le gać na pre fe ren cyj nej utra cie oj cow skie go ge nu X
w non dy sjunk cji po st zy go tycz nej i ma ni fe sta cji ge nu DMD z mat -
czy ne go chro mo so mu X [28]. BMD zwy kle prze bie ga ła god niej niż
DMD, po nie waż prze rwa nie pro ce su trans la cji ma miej sce w bar dziej
dy stal nej czę ści ge nu, co pro wa dzi do utra ty mniej sze go frag men tu
biał ka dys tro fi ny [25, 29].

Dys tro fi na i gli ko pro te iny zwią za ne z dys tro fi ną (DAG, dys to -
phin -as so cia ted gly co pro te in) bio rą udział w sta bi li za cji sar ko lem -
my. Po mi mo fak tu, że dys tro fi na sta no wi w mię śniu prą żko wa nym
tyl ko 0,002% biał ka, od po wia da ona za utrzy ma nie in te gral no ści bło -
ny ko mór ko wej mię śnia [30]. Czą stecz ki dys tro fi ny łą czą się ze so -
bą, a na stęp nie wią żą się z ak ty ną (po przez ko niec N) oraz z kom -
plek sem DAG (po przez ko niec C), two rząc sta bil ną struk tu rę, któ ra
łą czy się z la mi ni ną w sub stan cji ze wną trz ko mór ko wej (ryc. 33-1).
Brak dys tro fi ny lub jej nie pra wi dło we dzia ła nie pro wa dzi do nie -
stabil no ści bło ny ko mór ko wej z po stę pu ją cą utra tą ele men tów
wewnątrz ko mór ko wych oraz wzro stem ak tyw no ści fos fo ki na zy kre -
aty no wej (CPK, cre ati ne pho spho ki na se). Osta tecz nie uszko dzo ne
ko mór ki mię śnio we zo sta ją za ję te i znisz czo ne przez ma kro fa gi.
Ostat nie ba da nia wska zu ją tak że na praw do po dob ny udział cy to tok -
sycz nych lim fo cy tów T. W wy ni ku za stę po wa nia ob umar łych ko mó -
rek mię śnio wych na cie ka mi włók ni sto -tłusz czo wy mi do cho dzi do
rze ko me go prze ro stu mię śni. Utra ta mię śni od po wia da za osła bie nie
oraz przy kur cze [26].

DMD oraz BMD cha rak te ry zu ją się po stę pu ją cym osła bie niem
i wy nisz cze niem głów nie w za kre sie mię śni bli ższych. Czę sty jest
rze ko my prze rost mię śni ły dek i in nych grup mię śnio wych. Ob ja -

wy DMD po ja wia ją się wcze śniej, ze wzglę du na więk szą cięż kość
cho ro by. 74% dzie ci z DMD mia ło ob ja wy cho ro by w wie ku 4 lat
[24]. Pa cjen ci z DMD zwy kle nie za czy na ją cho dzić przed 18 mies.ż.
Pierw szy mi ob ja wa mi są kacz ko wa ty chód, czę ste upad ki oraz pro -
ble my z wcho dze niem po scho dach ze wzglę du na osła bie nie prok -
sy mal nych mię śni ob rę czy mied ni cy. Cha rak te ry stycz ny ob jaw Go -
we ra opi su je zmia nę po zy cji z sie dzą cej na sto ją cą za po mo cą obu
rąk. Pa cjen ci mo gą tak że pre zen to wać osła bie nie mię śni w ob rę bie
ob rę czy bar ko wej oraz mię śni wy prost nych tu ło wia, co pro wa dzi do
sko lio zy pier sio wo -lę dźwio wej. Im wcze śniej szy po czą tek cho ro by,
tym szyb szy jej prze bieg. W więk szo ści przy pad ków dzie ci z DMD
nie są w sta nie cho dzić w wie ku 9–11 lat. Po mi mo bra ku od ner wie -
nia, prok sy mal ne głę bo kie od ru chy ścię gni ste w koń czy nach gór -
nych oraz w rzep ce tak że mo gą za ni kać [29]. Mi mo to, od ruch ze
ścię gna Achil le sa po zo sta je nie zmie nio ny, na wet w póź nych sta diach
cho ro by. 60% pa cjen tów ma pseu do hi per tro fię ły dek, a 30% ma kro -
glo sję. Nie któ rzy bę dą się ska rżyć na ból w łyd kach w trak cie wy -
sił ku. Zwią za ne z cho ro bą upo śle dze nie umy sło we wy da wa ło się
wy ni kiem ogra ni cze nia mo żli wo ści ucze nia się, jed nak po wy rów -
na niu szans edu ka cyj nych ba da nia psy cho me trycz ne udo wod ni ły
niż szy śred ni po ziom in te li gen cji u pa cjen tów z DMD w po rów na -
niu z gru pą zdro wą [31]. Wska zu je to na mo żli wy wpływ nie pra wi -
dło wej dys tro fi ny w móz gu na pro ces ucze nia się. Zgon pa cjen tów
z DMD ma miej sce naj czę ściej po 30 r.ż. i jest spo wo do wa ny nie -
wy dol no ścią krą że nio wo -od de cho wą [24]. BMD jest ła god niej szą
po sta cią DMD. Mu ta cja po wo du ją ca BMD po wo du je po wsta wa nie
dys tro fi ny z czę ścio wo za cho wa ną funk cją. Ob ja wy wy stę pu ją
zwy kle w dru giej lub trze ciej de ka dzie ży cia, a w związ ku z tym czas
prze ży cia się ga po wy żej 40 r.ż. Naj częst szą przy czy ną zgo nu jest za -
pa le nie płuc (ryc. 33-2) [29].

W za le żno ści od za awan so wa nia cho ro by oraz ro dza ju mu ta cji
do za ję cia ser ca do cho dzi w ró żnym stop niu. De ge ne ra cja ser ca jest
wy ni kiem za stę po wa nia mio kar dium tkan ką łącz ną lub tłusz czem,
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Rycina 33-1 Schemat powierzchni komórki i kompleksu białek cytoszkieletu.


