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Vizitojeni ueb fagen e shoqates jeté me sfida per
te marre me shume informacione dhe per t'u
lidhur me familje te tjera:

__challenges.mk :y/

TI JE HERO
I RRALLE!:

SIMPTOMAT DHE SHENJAT
E DISTROFISE MUSKULORE

DUCHENNE (DMD)

* Distrofia muskulore Duchenne (DMD) éshté njé formé e rrallé dhe
e réndé e Distrofisé muskulore gé né radhé té paré i prek meshkujt.

* Ajo shkaktohet nga njé mutacion i gjenit té distrofinés i vendosur né
X-kromozomi. Distrofina éshté e réndésishme pér géndrueshmeériné
e gelizave té muskujve.

* Me kalimin e kohés, muskujt béhen mé té dobét, derisa DMD té
fillojé té ndikojé né té gjithé trupin.

* Njé nga 5000 djemté né boté éshté i lindur me DMD. Mutacioni i
gjenit DMD mund t€ transmetohet nga néna ose mund té ndodhé
spontanisht.

* Pér njé grua me ndryshim gjenetik né njé nga dy kopjet e saj thuhet
se éshté "bartése".

* DMD éshté séemundje progresive. Sé pari, ecja béhet e véshtire.
Pastaj, funksionet e tjera motorike preken derisa pérfundimisht té
fillojé té ndikojé né aftésiné pér té marré frymé, si dhe funksionin e
Zemres



Proteina qé mungon ka funksion dhe né tru, késhtu
gé problemet me meésimin dhe sjelljen gjithashtu
mund te jené pjesé e semundjes.
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Shenjat e DMD zakonisht jané té dallueshme qé kur
fémijét jané shumeé té vegjél. Megjithaté, diagnoza
shpesh béhet né moshé nga mosha 4 vjecare apo mé
vone.
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@ klinike, kontrollesh fizike dhe testimi gjenetik.
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Diagnoza zakonisht pérfshin njé séré vlerésimesh
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Trajtimi dhe shérimi i DMD-sé:

* Standardi aktual i kujdesit pér DMD pérfshin trajtimin me
kortikosteroide, terapi fizike, kujdes pér zemrén, gé duhet té
sigurohet nga njé ekip multidisiplinor.

+ Aktualisht jané 7 (me kusht) trajtime té miratuara pér DMD g€ e
ngadalésojné pérparimin e sémundjes.

* Nuk ka medikament pér shérimin e DMD-seé.

* Indi i humbur muskulor nuk mund té ripértérihet.

Simptomatologjia e mundshme né faze té hershme: * Pérpjekjet kérkimore jané fokusuar né zhvillimin e terapive gé e

* Dobésim i muskujve me kalimin e kohés, modifikojné sémundjen, p.sh. terapi gjenetike, kapércimi i ekzonit
. dhe teknikat pér modifikimin e gjeneve, pér té rivendosur ose

* Probleme me ecje, duke shtuar proteinén e zhdukur ose té parregullt, distrofiné.
* Rénie e shpeshté dhe véshtirési né mbizotérimin e arritjeve

funksionale si¢ éshté ecja kémbé-doré dhe ecja.
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