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Opis choroby *

Definicja

Arare, genetic muscular dystrophy characterized by progressive muscle wasting and
weakness due to degeneration of skeletal, smooth and cardiac muscle.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba BMD
Dystrofinopatia Beckera
Becker dystrophinopathy
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98895 300376 G71.0
Kod ICD11
8C70.0
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Dystrofia miesniowa Beckera

Synonimy: Dystrofinopatia Beckera, BMD, (ang. Becker Muscular Dystrophy, BMD)

OMIM: 300376



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=98895

ORPHA kod: 98895

ICD-10: G71.0

Definicja choroby

Dystrofia migsniowa Beckera (BMD) jest rzadka, dziedziczna choroba o bardzo
roznorodnym obrazie klinicznym: od izolowanego zespotu kurczow/bolow miesni do
umiarkowanego lub ciezkiego niedowtadu konczyn. Podobnie jak dystrofia migSniowa
Duchenne’a (DMD) nalezy do chorob nazywanych dystrofinopatiami, jednak zachowana
produkcja biatka dystrofiny zdecydowanie tagodzi obraz kliniczny choroby w
porownaniu z DMD.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Dystrofia migsniowa Beckera (BMD) jest dziedziczona w sposob recesywny sprzezony z
chromosomem X (locus: Xp21.2). Ze wzgledu na typ dziedziczenia choruja prawie
wytacznie osoby ptci meskiej. Choroba jest spowodowana mutacja w genie, kodujacym
biatko zwane dystrofing bedaca sktadnikiem btony komorki mieSniowej. Mutacja
zmniejsza produkcje dystrofiny, co prowadzi do wystapienia objawow.

Nosicielka mutacji w genie dystrofiny ma 50% szans na urodzenie syna z BMD i 50%
szans na urodzenie corki, ktora bedzie nosicielka. Chory mezczyzna nie moze przekaza¢
choroby swoim synom, ale wszystkie jego corki beda nosicielkami.

Epidemiologia
CzestosSc wystepowania: 3-6/ 100 000.

Opis kliniczny

Zwykle pierwsze objawy kliniczne choroby pojawiaja sie w okresie od 6. do 15.r. z., ale
moga wystapic rowniez pozniej.

BMD prowadzi do uszkodzenia migsni, wiec typowe objawy obejmuja zmniejszenie
sprawnosci ruchowej, trudnosci w chodzeniu (szczegélnie po schodach), bol miesni
i/lub kurcze migsniowe. Inne objawy to uszkodzenie serca (tzw. kardiomiopatia), oraz
trudnosci w nauce szkolnej. Widoczny jest przerost miesni tydek i narastajacy
przykurcz Sciegien Achillesa. Moze wystgpic skrzywienie kregostupa (skolioza) i
deformacje klatki piersiowe;j.

Nasilenie dolegliwosci jest zmienne i czeSciowo skorelowane z typem mutacji w genie




dystrofiny. Wystepuja postacie skapoobjawowe, ale rowniez posrednie dystrofii
mieSniowej Duchenne’a//Beckera. Nasilenie ostabienia migsni szkieletowych nie ma
zwiazku z wystepowaniem objawow kardiologicznych. Kardiomiopatia moze byc¢ takze
pierwszym objawem BMD u sprawnego i nieSwiadomego choroby mezczyzny.

Nosicielki BMD rowniez moga rozwijac objawy choroby, w tym kardiomiopatii i/lub
tagodnego ostabienia migsni.

Diagnostyka

Wstepnym etapem diagnostyki jest badanie neurologiczne oraz ocena aktywnosci
kinazy kreatynowej (CK, zwykle znacznie podwyzszona, >5 x gorna granica normy). Na
ostateczne potwierdzenie rozpoznania pozwalaja badania genetyczne. Pierwszym
krokiem jest badanie metoda MLPA genu dystrofiny, ktore pozwala na znalezienie
delecji lub duplikacji. Nieznalezienie mutacji w badaniu MLPA nie jest dowodem na brak
choroby. Dalszy etap diagnostyki obejmuje sekwencjonowanie genu dystrofiny.

Badanie EMG oraz ocena biopsji migesnia zwykle nie jest wskazana w diagnostyce BMD.

Jesli obraz kliniczny BMD jest typowy, a diagnoza zostata potwierdzona laboratoryjnie u
krewnego pierwszego stopnia, badanie genetyczne nie jest konieczne.

Leczenie

Obecnie nie ma skutecznego leczenia farmakologicznego zatrzymujacego postep
choroby. U pacjentow ze znacznym nasileniem ostabienia migsni konczyn mozna
rozwazyc wtaczenie sterydoterapii, zwtaszcza gdy nasilenie objawow ruchowych moze
sugerowac postac posrednia DMD//BMD (podobng jak dystrofia Duchenne’a).
Kortykosteroidy, takie jak prednizolon, moga miec wowczas korzystny wptyw na
mieSnie konczyn, czynnos¢ ptuc, opozniaja pojawienie sie skoliozy. W przypadku
deficytu ruchowego zalecana jest rehabilitacja ruchowa. Aby uniknac otytosci i
zmniejszy¢ ryzyko ztaman kosci, konieczna jest odpowiednia kontrola diety (dieta
bogata w witamine D i wapn).

W zwiazku z ryzykiem wystepowania kardiomiopatii nawet u bezobjawowych lub
skapoobjawowych pacjentow konieczna jest stata opieka kardiologiczna, w tym, w
uzasadnionych przypadkach wtaczenie profilaktyki kardiomiopatii (leki z grupy ACE
inhibitorow i b-blokerow).




Zalecane jest poradnictwo genetyczne.

Szczepienia ochronne

» Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych. Ze wzgledu na wysokie ryzyko
powiktan infekcji uktadu oddechowego lub ciezko przebiegajacych chorob zakaznych
zalecane rozszerzenie szczepien (grypa, pneumokoki), z zachowaniem ogolnie
obowiazujacych zasad.

« Przy przewlektej steroidoterapii nalezy unikac szczepionek zywych: BCG (gruzlica),
przeciw ospie prawdziwej, Swince, odrze i rozyczce (MMR), ospie wietrznej,
rotawirusom oraz zo6ttej febrze), jesli szczepienie jest wskazane, a pacjent juz jest
leczony sterydami nalezy po porozumieniu z lekarzem prowadzacym i lekarzem
konsultantem punktu szczepien dla dzieci z grup wysokiego ryzyka stopniowo
zredukowac dawke sterydoterapii na czas szczepienia i ksztattowania sie odpowiedzi
immunologicznej ( zwykle na okres kilku tygodni).

« Zalecane jest wykonanie petnego cyklu szczepien przeciw Swince, odrze i rozyczce (
2 dawki) oraz zaszczepienie przeciw ospie wietrznej przed rozpoczeciem
sterydoterapii.

Zalecenia szczegolne

U wszystkich pacjentow zaleca sie ocene czynnosciowa ptuc (spirometria), szczegolnie
przed planowanymi zabiegami chirurgicznymi wymagajacymi znieczulenia ogolnego. W
zwigzku z istotnym ryzykiem rozwoju kardiomiopatii (rowniez u chorych ze wzglednie
tagodnym przebiegiem choroby) wskazana jest regularna ocena kardiologiczne (EKG,
Holter EKG oraz echo serca) oraz wczesne wtaczenie profilaktyki kardiomiopatii (leki z
grupy ACE inhibitorow oraz beta-blokery jw).

W przypadku znieczulenia ogolnego nalezy brac¢ pod uwage podwyzszone ryzyko
hipertermii ztosliwej, nalezy unika¢ wziewnych anestetykow ( z grupy halotanu i




izofluranu) oraz preparatow zwiotczajacych migsnie z grupy sukcynylocholiny.

Rokowanie

Choroba moze, ale nie musi prowadzi¢ do powoli pogtebiajacej si¢ niepetnosprawnosci
ruchowej, a jej stopien jest zmienny. Powiktania kardiologiczne moga prowadzic do
skrocenia dtugosci zycia.

Organizacje pacjenckie:

https:/ /www.ptchnm.org.pl

https:/ /stopduchenne.pl/

Wazne strony internetowe

https://omim.org/entry/300376
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 2 2022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej
oraz z nalezytg starannoscia.
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