Nové nazvy pletencovych svalovych dystrofii

Nazvoslovie pletencovych svalovych dystrofii sa v nedavnej dobe zmenilo. Tento dokument
informuje o tom, preco boli zmeny potrebné a €o sa zmenilo. Na konci textu je vysvetlené ako
sa zmeny nazvoslovia dotknu pacientov, ktorych Specificka diagnéza bola uréenad podla
starého systému nazvoslovia.

Staré nazvoslovie

Pojem pletencova svalova dystrofia bol prvykrat pouzity v roku 1954 dvoma britskymi
neurologmi Waltonom a Natrassom. Obaja boli experti na nervosvalové ochorenia. AvSak
nazov ,pletencova svalova dystrofia (limb girdle muscular dystrophy - LGMD)* sa rozSiril az
s rozvojom molekularno-genetického vyskumu, ktory viedol k objaveniu viacerych génov
spojenych so Specifickymi typmi pletencovej svalovej dystrofie. Jednoduché nazvoslovie
rozdelovalo pletencové svalové dystrofie na 2 typy: LGMD1 reprezentovala autozomalne
dominantné dedi¢né typy ochorenia (staCi ak len jeden zrodi€ov ma génovlu mutaciu
a prenesie ju na dieta, vtedy kazdé dieta ma 50% pravdepodobnost, Ze chorobu zdedi).
LGMD2 reprezentovala autozomalne recesivne dedi¢né typy ochorenia (obidvaja rodicia
maju génovu mutaciu a prenesu ju obaja na dieta, v tomto pripade je 25% pravdepodobnost,
Ze dieta chorobu zdedi). Konkrétnym génovym mutaciam boli priradované pismena podla
abecedy v poradi, vakom boli objavené. Napriklad LGMD2A bola zapri¢inena mutaciou
v géne pre calpain 3 srecesivnym typom dedic¢nosti (preto bolo priradené ¢€.2), bola
objavena ako prva z tejto skupiny (preto bolo priradené pismeno A).

Minuli sa vSetky pismena abecedy: ako pokracovat’ dalej?

V poslednych desatroCiach bolo objavené velké mnozstvo defektnych génov a s objavenim
LGMD2Z bolo pouzité posledné pismeno abecedy. Eurdpske neuromuskularne centrum
(ENMC) zorganizovalo v roku 2017 workshop, aby sa na fiom rieSilo ako pokraCovat dalej v
tvorbe nazvoslovia. Dal$im dévodom usporiadania workshopu bolo, Ze v priebehu rokov sa
medzi pletencové svalové dystrofie zaradili aj choroby, ktoré medzi pletencové svalové
dystrofie nepatria. Napriklad Pompeho choroba je metabolicky podmienené ochorenie a bola
vedena pod nazvom LGMD2V.

Nova definicia pletencovej svalovej dystrofie

Experti, ktori sa zucastnili na workshope najprv sformulovali definiciu pletencovej svalovej
dystrofie (LGMD), pretoze dovtedy ziadna neexistovala. Zhodli sa na nasledujucej definicii:

,Pletencova svalova dystrofia je dedicné ochorenie, ktoré vedie k progresivnej (Casom sa



zvyrazriujucej) svalovej slabosti, najmé& v oblasti proximalnych svalov (ramennych,
panvovych a stehennych). Termin pletencova svalova dystrofia mdze byt chorobe priradeny,
iba ak bol jej Specificky typ opisany aspori v dvoch nepribuznych rodinach, ak sa tyka
pacientov, ktori dokazali predtym chodit (nemaju svalovi slabost” od narodenia), ak je
aktivita svalového enzymu kreatinkinaza (CK) zvySena, vo vzorkach svalovej biopsie st
pritomné degenerativne zmeny (bunky vyzeraji inak v porovnani so zdravym tkanivom)
alebo ak je svalové tkanivo nahradené tukovou tkanivom, €o je viditelné na MRI.”

Vsetky aktualne podtypy pletencovej svalovej dystrofie boli prehodnotené, & su v zhode
s touto definiciou. Ak sa s fiou nezhodovali, tak boli zo zoznamu odstranené. Pat chorob,
ktoré medzi pletencové svalové dystrofie dovtedy nepatrili, ale spifiali podmienky definicie,
boli do zoznamu pridané.

Nové nazvy

Experti a reprezentanti pacientov viedli rozsiahlu diskusiu ohfadnom zavedenia nového
logickejSieho nazvoslovia. Nakoniec sa dohodli na nasledovnom: k nazvu LGMD sa priradi
pismeno ,D” ak ide o pletencovu svalovu dystrofiu s autozomalne dominantnou dedi¢nostou,
pismeno ,R* sa priradi ak ide o autozomalne recesivnu dedi¢nost. Nasledne dostane
choroba Cislo podla poradia, v ktorom bola objavena a na konci nazvu sa uvedie protein,
ktory v désledku génovej poruchy nie je produkovany alebo je poskodeny. Napriklad nazov
,.LGMD D5 collagen 6-related” je nazov choroby, ktora je dnes znama pod nazvom
Bethlemova svalova myopatia dominantne dedi¢na, spésobuje ju mutacia v géne pre
collagen 6, ktora vedie k nedostatku proteinu collagen 6. ,LGMD R1 calpain 3-related” je
nazov choroby, ktord spésobuju mutacie v géne calpain 3 a ,LGMD R3 alfa-sarcoglycan-
related” je zase nazov pre chorobu, ktora je vysledkom mutacii v géne alfa-sarcoclycan.

V nazve figuruje ovplyvneny protein a nie gén, lebo nazvy proteinov sa menia menej ako
nazvy génov. Vyhodou kombinovaného pouzivania Cisel a nazvu poskodeného proteinu je
nielen lahSia orientacia v nazvoslovi, niektoré gény maju tazko vyslovitelné nazvy (napriklad
2-C-metyl-D-erytritol 4-fosfat), preto aj pre lekarov je jednoduchSie, ak si uz nemusia
pamatat, ktoré Cislo patri ku ktorému génu.

Dosledky nového nazvoslovia pre pacientov

Na workshope, kde boli pritomni aj reprezentanti pacientov, sa diskutovalo aj o désledkoch
pre pacientov. Napriklad niektorym pacientom, ktori mali diagnostikovanu pletencovu
svalovu dystrofiu zistia, ze vlastne pletencovu muskularnu dystrofiu nemaiju, ¢o moéze byt
pre nich psychicky naro¢né. Preto je dblezité zdéraznit, Ze netreba prechadzat na nové
nazvy. Staré nazvy sa stdle mOzu pouzivat. Existuje medzinarodnad databaza OMIM
(www.omim.org), kde su uvedené vdetky nazvy, ktorymi boli choroby pomenované. Uréitu
dobu bude trvat, kym si v8etci zvyknd na nové nazvoslovie, preto sa eSte nejaky ¢as budu
pouzivat’ staré aj nové nazvy sucasne. To, ktory nazov sa pouziva, je pomerne fahké zistit:
ak je v nazve za LGMD pismeno, tak ide o novy nazov, ak je za LGMD ¢islo, ide o staré
pomenovanie. Nové nazvy mdzu byt zmatoéné napriklad pri hladani pacientov s rovnakou
diagnézou na socialnych sietach. Novi pacienti budi mozno poznat’ len novy nazov a uz
existujuci pacienti zase nebudu vediet, Ze novy nazov patri rovnakej diagnoze, ako je ta ich.
Preto je délezZité, aby ste vedeli o novych nazvoch ako boli vytvorené a ako sa odliduju od
tych starych.



http://www.omim.org/

Pacienti, ktorych choroba uz dalej nie je podfa novej definicie a nazvoslovia zaradena medzi
pletencové svalové dystrofie, ale sa jedna oiné ochorenie, si musia uvedomit, Ze aj
variabilita klinickych prejavov v ramci jedného ochorenia je vefka. Preto pacienti mézu mat
pocit, Ze ich tazkosti nezapadaju do obrazu danej choroby. Dévodom, pre¢o vase ochorenie
je suCastou inej diagndzy je, ze mate rovnaky poSkodeny gén ako pri tejto chorobe.
Priznaky ochorenia sa m6zu vSak vyrazne |iSit' v zavislosti od réznych mutacii rovhakého
génu ato je dbvod, pre€o niektoré typy choréb boli nespravne diagnostikované ako
pletencové muskularne dystrofie. Treba mat na pamati, Ze ak sa necitite komfortne pri
pouzivani novych nazvov, tak nadalej pouzivajte stary nazov vasej diagnozy.

Tabulka 1. Prehlad starych a novych nazvov typov pletencovej svalovej
dystrofie

Stary nazov gén Novy nazov Vyrad'ovacie LGMD
kritérium alebo
novy podtyp LGMD

Autozomalne dominantne dedi¢cné LGMD

LGMD 1A Myotilin Myofibrilarna myopatia Nie je to LGMD

prevazne slabost distalych
svalov DK

LGMD 1B LMNA Emery-Dreifuss muskularna Nie je to LGMD
dystrofia

Casto pritomné poruchy
srdcového rytmu,
distribucia svalovej
slabosti sa nezhoduje s
vzorcom pletencovej
muskularnej dystrofie

LGMD 1C CAV3 Rippling muscle disease Nie je to LGMD:

Rippling svalov (vinivo -
valivy pohyb svalov) a
bolesti svalov

LGMD 1D DNAJB6 LGMD D1 DNAJBG6-related

LGMD 1E DES Myofibrilarna myopatia Nie je to LGMD

hlavne distalna slabost’ DK
a kardiomyopatia




Stary nazov gén Novy nazov Vyrad'ovacie LGMD
kritérium alebo
novy podtyp LGMD

LGMD 1F TNPO3 LGMD D2 TNPO3-related

LGMD 1G HNRNPDL | LGMD D3 HNRNPDL-related

LGMD 1H Gén nie je - Nie je LGMD: Popisana

znamy len v jednej rodine.

LGMD 11 CAPN LGMD D4 calpain3-related Novy podtyp LGMD

Bethlemova COLG6A LGMD D5 collagen 6-related Nova podtyp LGMD

myopatia

dominantna

Autosomalne recesivne dedi¢cné LGMD

LGMD 2A CAPN LGMD R1 calpain3-related
LGMD 2B DYSF LGMD R2 dysferlin-related
LGMD 2C SGCG LGMD R5 gamma- Poradie tychto
sarcoglycan-related pletencovych svalovych
dystrofii sa zmenilo z
LGMD 2D SGCA LGMD R3 alfa-sarcoglycan- S R ]
logickych dévodov: alfa,
related
beta, gama, delta teraz
LGMD 2E SGCB LGMD R4 beta-sarcoglycan- | maju za sebou iduce Cisla.
related
LGMD 2F SGCD LGMD R6 delta-sarcoglycan-
related
LGMD 2G TCAP LGMD R7 telethonin-related
LGMD 2H TRIM32 LGMD RS tripartite motif
containing protein 32-related
LGMD 2I FKRP LGMD R9 dystroglycan-related
LGMD 2J TTN LGMD R10 titin-related
LGMD 2K POMT1 LGMD R11 dystroglycan-




Stary nazov gén Novy nazov Vyrad'ovacie LGMD
kritérium alebo
novy podtyp LGMD

related

LGMD 2L ANOS LGMD R12 anoctamin 5-

related

LGMD 2M FKTN LGMD R13 dystroglycan-

related

LGMD 2N POMT?2 LGMD R14 dystroglycan-

related

LGMD 20 POMGnT1 | LGMD R15 dystroglycan-

related

LGMD 2P DAG1 LGMD R16 dystroglycan-

related

LGMD 2Q PLEC LGMD R17 plectin-related

LGMD 2R DES Myofibrilarna myopatia Slabost’ distalnych svalov
koncatin (dolna ¢ast néh,
predlaktie)

LGMD 2S TRAPPC11 | LGMD R18 TRAPPC11-

related

LGMD 2T GMPPB LGMD R19 GDP-mannose

pyrophosphorylase B-related

LGMD 2U ISPD LGMD R20 2-C-methyl-D-

erythritol 4-phosphate
cytidylyltransferase-like
protein-related

LGMD 2V GAA Pompeho choroba Nie je LGMD: metabolicka
choroba

LGMD 2W PINCH2 PINCH-2 related myopathy Popisana iba v jednej
rodine

LGMD 2X BVES BVES-related myopathy Popisana iba v jednej
rodine

LGMD 2Y TOR1AIP1 | TOR1AIP1-related myopathy Popisana iba v jednej
rodine

LGMD 2Z POGLUT1 LGMD R21 POGLUT1-related

Bethlemova Collagen-6 | LGMD R22 collagen 6-related | Novy podtyp LGMD




Stary nazov gén Novy nazov Vyrad'ovacie LGMD
kritérium alebo
novy podtyp LGMD

myopatia
recesivna

Laminin a2- LAMA2 LGMD R23 laminin a2-related | Novy podtyp LGMD
related

muscular
dystrophy

POMGNT2- POMNGT2 | LGMD R24 POMNGT2-related | Novy podtyp LGMD
related

muscular
dystrophy
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