
Svalová dystrofia



Duchennova svalová dystrofia
- najčastejšie a najzávažnejšie dedičné svalové ochorenie
- manifestuje sa v detskom veku 
- recesívny typ dedičnosti viazaný na X-chromozóm a teda postihuje chlapcov
- asi u tretiny pacientov nie je rodinné postihnutie prítomné, ani výskyt 
prenášačstva u matky alebo iných osôb ženského pohlavia, u chlapcov ide o 
novomutácie
- ochorenie postihuje chlapcov s frekvenciou 1:3500
- chlapci s Duchennovou svalovou dystrofiou sa rodia zdraví
- ochorenie sa začína prejavovať medzi 3. – 5. rokom života. Slabosťou je najviac 
postihnuté svalstvo panvového a ramenného pletenca, a tiež trupové svalstvo.
- svalová slabosť sa prejavuje kolísavou („kačacia“) chôdzou, ťažkosťami pri 
vstávaní zo sedu a z drepu, ťažkosťami pri chôdzi do schodov
- hypertrofické – nápadne zväčšené lýtkové svalstvo, čo je prejavom väzivovej 
prestavby svalov
- vek 10 rokov - strata schopnosti samostatnej chôdze. Postihnuté svalstvo výrazne 
atrofuje, dochádza k vzniku svalových kontraktúr (skrátenia svalov), rozvoju 
skoliózy, zhoršovaniu respiračných funkcií a opakovaným respiračným infektom. 
Prežitie je možné predĺžiť len umelou pľúcnou ventiláciou. Niektorí pacienti majú aj 
postihnutie srdca – dilatačnú kardiomyopatiu, ktorá môže byť tiež limitujúcim 
faktorom dĺžky života.



Hlboká štruktúra kostrového svalu
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Svalové vlákno = svalová bunka
• Sarkolema – membrána svalovej bunky (kostrového, 

srdcového a hladkého svalu) – vedie signál 

skutočná membrána (plazmatická membrána)
+ vonkajší obal (tenká vrstva polysacharidov s 
kolagénovými vláknami), ktorý prechádza do vlákien 
šľachy

• Sarkoplazma - cytoplazma s organelami

• Sarkoméra – úsek myofibrily oddelený Z-prúžkami

• Myofibrily - cylindrické organely – kontraktilné elementy 
(myofilamenty) aktínové a myozínové vlákna – špecifická     
a konštantná dĺžka (niekoľkých μm) - organizované do 
opakujúcich sa podjednotiek pozdĺž myofibrily – sarkoméry

• Sarkoplazmatické retikulum s T- tubulárnym systémom –
vnútorný vodivý systém



- Z línia – ukotvenie aktínových vlákien
- M línia – ukotvenie myozínových vlákien
- triáda – T-tubulus a priľahlé cisterny sarkoplazmatického retikula
- T-tubulus – vchlípenina cytoplazmatickej membrány



Mikroskopická fotografia a schéma sarkoméry

Z-doštička Z-doštička

I-pás I-pásA-pás

Tenké vlákno

Hrubé vlákno

link Kde sa v svalovej bunke sa nachádza distrofín?



-http://www.youtube.com/watch?feature=endscre
en&v=mWPmUqRZYls&NR=1

- tropomyozín 
dlhé vlákna
- troponín, 
kryje aktívne 
miesto



Kým je Ca2+ a ATP prítomné (pri aktíne a myozíne), cyklus: 
väzba s aktínom, ohnutie, uvoľnenie a vyrovnanie
myozínových hláv pokračuje (kontrakcia).

Ca2+ je neustále „pumpované“ (Ca2+ pumpou – ATP-ázou)
nazad do sarkoplazmatického retikula (a T-tubulov).

Ca2+ koncentrácia sa udržuje vysoká jeho uvoľňovaním zo
sarkoplazmatického retikula ďalšími akčnými potenciálmi. 

Bez Ca2+ sa troponín vráti do tvaru (konformácie), ktorý 
blokuje väzbové miesta aktínového vlákna – zastavenie 
kontrakcie.

Keďže je ATP nevyhnutné na uvoľnenie väzby aktínu a
myozínu – bez ATP: RIGOR MORTIS.

link už bol



str. 536, obr. 16-32 typy myozínov
str. 537, obr. 16-33 funkcie myozínu I a II v eukaryotických bunkách



- aktín sa spája s myozínom a vytvára kontraktilné štruktúry
MYOZÍN I
- nachádza sa vo všetkých typoch buniek, jednoduchšia 
molekula
- má jednu globulárnu doménu – hlavičku a koniec
- hlavičková doména je schopná interagovať s aktínom – ATP 
hydrolázová motorická aktivita
- typy pohybu rôzne: bunkové komponenty pozdĺž aktínových 

vlákien, aktín pozdĺž membrány následkom čoho je 
deformácia membrány a zmena tvaru bunky



MYOZÍN II

- myozín II je dimérom zloženým z dvoch myozínových molekúl

- obsahujú dve ATPázové hlavičky a dlhý tyčinkovitý koniec zo 
vzájomne obtočených vlákien

- svalový myozín patrí do podrodiny myozínov II

- myozín II sa nachádza aj v nesvalových bunkách

- myozínové vlákno má dve sady hlavičiek na opačných 
stranách, ktoré sa viažu k opačne orientovaným vláknam aktínu 
a posunuje ich na opačnú stranu = kontrakcia

sťah svalu
dočasné kontraktilné zväzky v nesvalových bunkách
kontraktilný prstenec počas mitózy



link Na čo slúži ATP v cykle kontrakcie aktínovo-myozínového komplexu?







Link
Na čo slúžia ARP proteíny?




