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La distrofia muscolare di
Duchenne é la piu w
grave trale

distrofie muscolari ed € una
PATOLOGIA GENETICA RARA



INCIDENZA: >

colpisce un bambino maschio ogni

3500



In ITALIA
1500 PAZIENT],

co o 0O @
TIE11 1L S



CAUSA: ” >
Mutazioni nel GENE della

DISTROFINA



Queste mutazioni non consentono la
produzione della PROTEINA
DISTROFINA
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CONSEGUENZE: ®

' indebolimento progressivo
O di tutti i MUSCOLL cuore
l—. e diaframma inclusi, che
perdono nel tempo la capacita di
funzionare



Difficolta motorie
Perdita della deambulazione intorno ai 12 anni
Perdita di mobilita degli arti superiori

Cardiomiopatia (principale fattore che limita l'aspettativa di vita)

Insufficienza respiratoria

(che costringe all'impiego di ausili per la respirazione)

30%

di grado variabile
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DAL 1996 AD OGQI,
GRAZIE AD UNA
CORRETTA GESTIONE
CLINICA, LASPETTATIVA
DI VITA ¢ quasi raddoppiata

e supera 1 30 anni



LA GESTIONE CLINICA

richiede un approccio
multidisciplinare
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PFARMACI IMPIEGATI®




STEROIDI
=» anti-infiammatori, rallentano la
degenerazione muscolare
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ACE INIBITORI E BETA BLOCCANTI
=» preservano la funzionalita %)

cardiaca /\\




STRATEGIE TERAPEUTICHE B

Infiammazione
Uso di farmaci e fibrosi

s . Terapia Ripristinare
gla approvati

cellulare la produzione
di distrofina

Meccanismi

compensatori Terapia
Correzione genica
Utrofina

Massa e salute

muscolare Stop

energia codon

editing
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