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( DMD TBMD

DuchenneiBecker misi¢na distrofija (DMD i BMD) su rijetke genetske
bolesti karakterizirane slabljenjem misica. Misiéi vremenom
progresivno slabe sto naposljetku utjec¢e na srce i plu¢a. Osobama
rodenim s DMD i BMD ¢e biti neophodna njega od strane velikog

broja medicinskih strucnjaka tijekom citavog Zivota.

10 MOZETE UCINITT!

Promovirati promotivni video kampanje ,,Zajedno smo jaci”
Osvijetliti znamenitost ili zgradu crvenom svijetlos¢u
Kontaktirati lokalne medije kako bi prosirili svijest o ovoj bolesti
Organizirati virtualni edukacijski ili humanitarni dogadaj
Pokazati solidarnost pustanjem virtualnog balona
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Aktualna pandemija koronavirusa duboko utjece na nas svakodnevni
zivot. Mijenja nacin na koji provodimo vrijeme, mijenja nase navike.
lako mijenja nas svakodnevni zivot, ne moze nadvladati nase ciljeve
i nas glas.

Kao zajednica, svjesni smo koliko snazno ova situacija utjece na
nas u smislu izolacije, suocavanja s izvanvanrednim stanjem i
adaptacije. Dobro su nam poznate rijeci strah, bol i izoliranost. Ipak,
strah pokusavamo preokrenuti u nadu, bol u snagu, a izoliranost u
bliskost.

Na Svjetski dan svjesnosti o Duchenne misi¢noj distrofiji ove, 2020.
godine, Saljemo poruku koju su mnogi ljudi iskusili i jo$ uvijek je
proZivljavaju: Zajedno smo jac&il Cak i nakon §to se ova situacija
zavrsi, nasa svrha ce i dalje biti tu, nase zalaganje ¢e biti tu i za
ispunjenje nasih ciljeva bit ¢e nam potrebno angaziranje svakoga
od nas.
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KLTUCNE CINJENICE

DMD i BMD su rijetke
genetske bolesti
karakterizirane slaboscu
misica.

Protein distrofin ne
moze se proizvesti
zbog greske na X
kromosomu.
Trenutno ne postoji
lijek za ovo smrtonosno
oboljenje.

Svake godine
jednom od oko 5000
novorodenih djecaka
ova bolest bude
dijagnosticirana.
Nedostatak svijesti

o ovoj bolesti
doprinosi zakasnjenju
u dijagnosticiranju od
dvije i pol godine.
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DUCHENNE I MOZDANE FUNKCIJE

Sedmog rujna obiljezava se Svjetski dan svjesnosti o Duchenne misi¢noj
distrofiji. Tog dana diliem svijeta razvijamo svijest u vezi Duchenne i
Becker misi¢éne distrofije (DMD | BMD). Kao i svake godine, tako i ove
imamo posebnu temu kojoj posveéujemo vise paznje. Ove godine tema
¢e biti Duchenne i mozdane funkcije.

Isti protein Ciji nedostatak prouzrokuje propadanje misi¢a, nedostaje
i mozgu. Taj nedostatak moze prouzroditi probleme kao $to su teskoce
u ucenju te probleme u ponasanju, kao Sto su poremecaj paznje,
hiperaktivnost, opsesivno kompulzivni poremedaj i autizam. Kod velikog
broja obitelji, ovi problemi mogu dovesti do vecih stresova i briga u
svakodnevnom Zivotu, nego $to su to problemi fizicke prirode.

Glavni neuroloski aspekti DMD/BMD su prepoznati jos 1861. godine,
kada je Duchenne de Boulogne prvi put opisao ovo neuromuskularno
stanje. Posljednjh desetlje¢a, medutim, veéina napora usmjerena je u
poboljsanje ishoda vezanih za slabost misi¢a. Problemima s mozdanim
funkcijama posvecuje se znatno manje paznje.

Ono §to mi zastupamo je rano dijagnosticiranje, odgovarajuce testiranje,
viSe istrazivanja,i bolja skrb o ovom aspektu bolesti. To je apsolutno
neophodno kako bi svaki pojedinac dostigao svoj puni potencijal.

(DMDTBMD

DuchenneiBeckermisi¢nadistrofija(DMDiBMD) su dva stanja koja dovode
do gubitka misiéne mase i funkcije. Oba stanja izazvana su mutacijama u
genu za distrofin. Odredeni dijelovi DNK nedostaju, duplicirani su ili su
izmijenjeni do te mjere da ih tijelo ne moze pravilno ocitati. Ove mutacije
gena dovode do odsustva distrofina, proteina vaznog za funkciju misica
i mozga.

Bez distrofina, misi¢ne se stanice lak$e ostecuju, $to dovodi do njihova
propadanja, a samim time i do gubitka funkcije misica. Ovaj proces se isto
tako moze odigrati i u mozgu, gdje takoder postoji manjak ili odsustvo
distrofina.

Dok osobe sa DMD imaju potpuni nedostatak distrofina, osobe s BMD
imaju nizi nivo distrofina ili imaju kracu verziju ovog proteina od opée
populacije.

Preguntas de la prensa:
nicoletta.madia@worldduchenne.org
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