Prirojene misicno-skeletne
nepravilnosti kot posledica redke
bolezni: misicna distrofija spektra
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Uvod

Misi¢ne distrofije predstavljajo hete-
rogeno skupino dednih bolezni s pro-
gresivno oslabljenim delovanjem
misSi¢nega tkiva zaradi okvar v genih,
ki kodirajo klju¢ne strukturne ali funk-
cionalne beljakovine. Klinicna slika
se pogosto izrazi Ze v neonatalnem
obdobju ali zgodnjem otrostvu. Zaradi
fenotipske variabilnosti je postavitev
diagnoze pogosto zahtevna in zahteva
poglobljeno genetsko diagnostiko.

Predstavitev primera

Tri dni star novorojencek je bil sprejet
na Klini¢ni oddelek za neonatologijo
zaradi kifoze hrbtenice. Ob hipotoni-
ji so bili v klinicnem statusu prisotni
Se pectus carinatum, flektorne kon-
trakture obeh kolkov, kolen, gleznjev,
komolcev ter laksni sklepi v zapestjih.
Izkljucili smo prizadetost drugih orga-
nov. Analiza sekvenciranja celotnega
eksoma je pokazala prisotnost pato-
gene razlicice v genu COL6AL, ki se kli-
nicno kaze s tip 6 kolagenom povezano
misicno distrofijo.

Razpravljanje

Opisan redka bolezen nastane zaradi
okvare gena, ki kodira tip 6 kolagena.
Prizadeto je miSic¢no in vezivno tki-
vo. V spekter bolezni uvrs¢amo blazjo
- Bethlem miopatijo, in teZjo - Ullrich
misicno distrofijo. Obliki se razlikuje-
ta v Casu pricetka teZav, stopnji nap-
redovanja bolezni ter se med seboj
lahko prekrivata - t. i. intermediarni tip
bolezni. Bolezen se kaze s hipotonijo,
hiperlaksnostjo sklepov ter sklepnimi
kontrakturami, kar smo klini¢no ugotovi-
litudiv prikazanem primeru. Pricakovan
je motoricni zaostanek Ze pri samostoj-
nem sedenju ali hoji, bolezen lahko pri-
zadane dihalne misice. Poteka bolezni se
ne da napovedati. Fenotip je pri nosilcih
iste mutacije lahko razlicen. Vzrocnega
zdravljenja ni, zdravljenje je podporno.(2)

Pomen za klinicno prakso

Dobro opredeljena klini¢na slika in mul-
tidisciplinarni tim sta klju¢nega pome-
na pri dolocitvi diagnosticnih preiskav
ter postavitvi diagnoze. Glede na to,
da bolezen lahko mocno vpliva na
kakovost Zivljenja, Zivljenjsko dobo in

da vzrocno zdravljenje trenutno ni na
voljo, sta za ogroZene druzine pomemb-
ni genetsko svetovanje in moznost
prenatalne diagnostike. S prikazom
primera Zelimo osvetliti pomen zgodnje
klinicne prepoznave, diferenciacije med
sorodnimi nevromisi¢nimi boleznimi ter
vlogo genetske diagnostike prioprede-
litvi redkih prirojenih sindromov.
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