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SAZETAK

Facioskapulohumeralna distrofija (FSHD) jedna je od najéesdih nasljednih
oblika misi¢ne distrofije. U vedini slu¢ajeva nastaje genska mutacija koja do-
vodi do deregulacije gena DUX4. Facioskapulohumeralna distrofija povezana
je s kontrakcijama niza ponavljanja D424 u 4435, 5to pokreée kaskadu de-
regulacije gena uzrokujudi defekte diferencijacije, oksidativni stres i atrofiju
misic¢a. Klini¢ki se odituje progresivnom, asimetriénom slaboscu misica lica,
lopatica i nadlaktica. Slabost se obi¢no manifestira u dobi od 15 - 30 godina.
FSHD takoder moZe uzrokovati gubitak sluha i abnormalnosti krvnih Zila u
straZnjem o&nom segmentu. Oko 20% bolesnika postaje nepokretno. Zivot-
ni vijek obi¢no nije skracen. Bolest se dijagnosticira klini¢kim pregledom,
poviSenim razinama kreatin kinaze (CK}, miopatskim uzorkom u EMNG-u
te genetskim testiranjem (nedostupnim u nasoj zemlji). Trenutno ne postoji
farmakologko lijeéenje. Fizikalna terapija pomaZe u poboljdanju funkcije i
pokretljivosti. Prikazujemo sludaj 53-godisnje bolesnice koja se javila na pre-
gled fizijatra zbog videgodi3njih bolova u ramenom obrucu, duz lijeve ruke
uz slabost u rukama. Kod pregleda se doznaje da su sestra i otac imali istu
postury, a sestrinom sinu u 16.godini Zivota postavljena je dijagnoza FSHD.
Klinicki se ustanovi tipi¢na facies myopatica (nemoguénost puéenja usana,
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napuhavanja obraza i zvizdanja, zatvaranje odiju uz napor), nemoguénost
elevacije u ramenima, odstojece visoko poloZene lopatice, hipotrofija lijeve
nadlaktice, pozitivan Beevorov znak, lumbalna hiperlordoza. EMNG ukaze
na miopatski uzorak u migi¢ima nadlaktica. CK je umjereno povisen. EKG
je uredan. DNA analiza je uredna za miotoni¢nu distrofiju tip Il i SMA, a za
FSHD (analiza klinickog egzoma) je jo$ u izradi. Nakon postavljanja dijagno-
ze ukljuéena je u odgovarajudi program fizikalne terapije, s naglaskom na
individualnu kineziterapiju. Cilj nam je usmjeriti pozornost na prepoznavanje
oboljelih od misiéne distrofije i u odrasloj dobi te vaZnost rehabilitacije u
prevenciji onesposobljenosti i podizanju kvalitete Zivota oboljelih.
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