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Ce este distrofia musculara Duchenne?

Distrofia muscularé Duchenne (DMD) este o boald geneticd rard,
gravqd, care afecteazd musculatura intregului corp. Se manifestd
printr-o sldbire progresiva a muschilor, ducand in timp la pierderea
mobilitdtii, complicatii respiratorii, cardiace si, in final, deces
prematur.

Numele bolii provine de la Guillaume Duchenne, neurologul francez
care a descris-o pentru prima datd in 1861.

Afecteazd in general bdietii, desi pot exista cazuri foarte rare si la fete
(purtatoare simptomatice). Momentan, este estimat cd ar afecta
intre 1 din 3.500 péné la 5.000 de béieti nascuti vii (~20,000 bagieti
diagnosticati anual cu DMD, la nivel global).

In Romania, estimdrile sugereazd cd ar exista aproximativ 100-150 de
copii si adolescenti afectati, insd multi nu sunt diagnosticati oficial
din cauza lipsei examindrii bebelusilor la nastere si a intarzierilor in

identificare.
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Cauze: ce se intampla in organism?

La baza bolii std o mutatie geneticd in gena DMD, localizatd pe
cromozomul X, care Tmpiedicd sinteza distrofinei - o proteind
esentiald pentru stabilitatea celulelor musculare.

Fara distrofina:
e muschii devin instabili

fibrele musculare se rup la fiecare contractie
* organismul nu poate repara eficient acele fibre

in timp, muschii sunt inlocuiti cu tesut gras si fibros

Pentru cd mutatia apare pe cromozomul X:
* bdietii sunt afectati (au un singur cromozom X, deci o mutatie e
suficientd)
* fetele pot fi purtdtoare (au 2 cromozomi X, deci celdlalt poate
compensa)

Cazuri:
e ~70% sunt mostenite (de la mama purtdtoare)
* ~30% sunt mutatii spontane, fard istoric familial

Fiecare sarcind are un risc de recurentd dacd mama e purtdtoare.
Testarea geneticd este esentiala in familie!
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Primele semne ale bolii: ce trebuie sa stii

Simptomele DMD pot fi usor trecute cu vederea in primii ani de viatd. De
aceeq, este important ca, atat pdrintii, cat si medicii de familie si cadrele
didctice sa fie atenti la urmdtoarele semne:

Iintarzieri in dezvoltarea motorie
e Copilul merge mai tarziu decat ceilalti (dupd vérsta de 18 luni)
e Se ridicd greu de jos sau se ridica sprijinindu-se cu mdinile pe genunchi
,semnul Gowers")
e Are dificultati in a urca scdrile sau a alerga

Slabiciune musculard progresiva

e Muschii, In special cei ai picioarelor, par slabi sau obositi rapid

e Mersul este legdnat, instabil sau copilul cade frecvent

e Muschii gambei pot parea mdriti (pseudohipertrofie), desi nu sunt mai
puternici

Probleme de echilibru si coordonare
e Are dificultdti in mentinerea echilibrului in timp ce merge sau std in
picioare
e Evitd jocurile care implicd alergat, sdrit sau urcat

Alte semnale de alarma:

e Intarzieri in dezvoltarea limbajului sau dificultdti de vorbire
e Comportamente similare cu cele din spectrul autist (in unele cazuri)
e Oboseald accentuatd sau dificultdti de respiratie in timp
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Drumul spre un diagnostic corect

Identificarea timpurie a bolii este extrem de importantd, deoarece
interventiile medicale pot incetini progresia afectiunii si pot
imbunatdti semnificativ calitatea vietii copilului. Cu cat diagnosticul
este pus mai devreme, cu atat copilul poate beneficia mai repede de
terapii potrivite si sprijin adecvat.

Pasii esentiali pentru un diagnostic corect:

e Observarea simptomelor (suspiciunea clinicé): De cele mai
multe ori, pdrintii sau medicul de familie observd cd micutul are
intarzieri in dezvoltarea motorie.

e Analiza sé@ngelui - creatinkinaza (CK): Dacd existd suspiciuni
legate de musculaturd, medicul poate recomanda un test de
s@inge pentru a mdsura nivelul de creatinkinazé (CK) - o enzimd
care creste in sdnge atunci cdnd fibrele musculare se
degradeazd. In cazul copiilor cu Duchenne, valorile CK sunt de
obicei de 10 panda la 100 de ori mai mari decat normalul.

e Testul genetic (analiza ADN): Dacd CK este crescut, copilul va fi
indrumat cdtre un neurolog pediatru, care poate solicita un test
genetic molecular. Acesta cautd direct mutatiile din gena DMD,
responsabild pentru producerea distrofinei. Acest test este
standardul international pentru confirmarea diagnosticului.
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 Biopsia muscularé (doar in cazuri speciale): Dacd testul genetic
nu oferd un rezultat clar, medicul poate recomanda o biopsie
musculard - adicd prelevarea unei mostre foarte mici de tesut
muscular, care se analizeazd la microscop pentru a vedea dacd
distrofina este prezentd sau nu.

Investigatii suplimentare
Odatd ce diagnosticul este confirmat, copilul va fi monitorizat atent
prin:
o electromiografie (EMG) - evalueazd& functionarea muschilor si
nervilor
o RMN muscular - aratd nivelul de afectare a musculaturii
o ecografie cardiaca si EKG - pentru a verifica functia inimii,
care poate fi afectatd de boald
o consulturi pulmonare - pentru a monitoriza respiratia, mai
ales pe termen lung

Ideal: Dacd un copil are intdrziere in mers sau alte dificultati motorii,
iar analiza CK aratd o valoare crescutd, este obligatorie trimiterea
urgenta la neurolog pediatru.
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Ce optiuni de tratament exista?

DMD nu are incd vindecare, dar existd metode care pot incetini
evolutia bolii si pot imbunadtadti semnificativ viata copiilor afectati.

Tratamentul 1n cazul distrofiei musculare Duchenne presupune o
combinatie intre medicamente si terapii de suport, coordonate de o
echipd medicald specializata.

Tratament medicamentos:
» Corticosteroizi (precum deflazacort sau prednison) - sunt
tratamentul de bazd. Ajutd la pdstrarea fortei musculare si pot
int&rzia pierderea mersului.

e Terapia Exon Skipping (ex. eteplirsen) - functioneazd doar in
cazul anumitor mutatii genetice. Este aprobatd in unele tdri si este
in continud evaluare.

* Terapia genica - este o directie de cercetare promitatoare, aflatd
inca in faze experimentale sau aprobate limitat in afara Romaniei.
Scopul este corectarea cauzei genetice a bolii.
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Terapii de sustinere:
Acested sunt esentiale si trebuie incepute cat mai devreme.

e Kinetoterapie personalizata - mentine mobilitatea si previne
deformdarile;

* Fizioterapie respiratorie - sustine functia pulmonard pe mdsurd
ce muschii respiratori sldbesc;

* Terapie ocupationala - ajutd copilul sd fie cdt mai autonom in
activitatile zilnice;

e Logopedie - sprijind dezvoltarea vorbirii si a comunicdrii dacd
este cazul;

e Consiliere psihologica - atat pentru copil, cat si pentru pdrinti,
pentru a gestiona stresul si provocdrile emotionale;

* Sprijin educational - adaptarea parcursului scolar in functie de
nevoile copilului (inclusiv online).

Important! Managementul bolii trebuie coordonat de o echipd
multidisciplinard: neurolog, cardiolog, pneumolog, kinetoterapeut,

psiholog, asistent social, educator specializat.



ASOCIATIA
> DUCEM

Impreund pentru copii cu Duchenne

Viata cu Duchenne

Distrofia musculard Duchenne afecteazd nu doar corpul copilului,
ci intreaga viatd a familiei - de la rutinele zilnice pdnad la planurile
de viitor. Este o provocare complexd, care depdseste domeniul
medical si atinge aspecte sociale, emotionale si educationale.

Cei diagnosticati cu Duchenne se confruntd cu:
e in copilarie: terapii, mobilitate, adaptdri la noua “normalitate”;

« In adolescentd: pierderea independentei, nevoi emotionale
crescute;

o In viata de adult: integrare dificild, dependentd totald;
Totusi cu sprijin medical adecvat, adaptdri in comunitate si

sustinere emotionald, persoanele cu Duchenne pot duce o viatd
Cu sens, in demnitate.

Reusita nu sta doar in tratament, ci si in reteaua de
oameni care ii inconjoara!



ASOCIATIA

Drepturile copiilor cu Duchenne
in Romania

Certificat de incadrare in grad de handicap - de obicei, copiii cu
DMD primesc gradul grav, cu insotitor.

Indemnizatie lunara de insotitor - unul dintre pdrinti poate
beneficia de o indemnizatie financiard pentru ingrijirea copilului.
Alocatie pentru copilul cu dizabilitate - o sumd lunarg
suplimentard, acordatd in plus fatd de alocatia standard.
Transport special gratuit - copiii si insotitorii lor pot beneficia de
gratuitate pentru transportul public sau, in anumite localitati, de
transport adaptat.

Educatie adaptata - acces la invatdmant special sau sprijin
pentru integrarea in scolile de masd (asistenti educationali,
materiale adaptate, invdtare online).

Prioritate la repartizarea unei locuinte sociale - familiile aflate in
nevoie pot solicita o locuintd de la primdrie, iar prezenta unui copil
cu dizabilitate le oferd punctaj suplimentar.

Acces la tratamente decontate - anumite terapii si medicamente
pot fi decontate prin Casa Nationald de Asigurdri de Sdndtate
(CNAS).

Evaludri medicale periodice - unde existd centre specializate,
copilul poate fi evaluat de o echip& multidisciplinard (neurolog,
cardiolog, pneumolog, kinetoterapeut etc.).
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Important: In Romaénia, NU existd incd un protocol
national clar si unitar pentru Duchenne. Asta
inseamnda cd accesul la servicii si tratamente
poate sa difere foarte muit de la un judet la altul.
Unele familii trebuie sd cdalatoreasca sute de
kilometri pentru a primi o evaluare corecta.




