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Miopatie wrodzone
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Jest to krotkie omowienie stosunkowo niedawno wyodre¢bnionej grupy chordb uwazanych dawniej za
“nietypowe dystrofie”. W opisach potozono nacisk na cechy histologiczne poszczegolnych miopatii,
stanowigce glownq podstawe ich rozpoznawania (red. ).

Stowa kluczowe: miopatie wrodzone

Badania histopatologiczne i genetyczne osta-
tnich lat przyczynily si¢ do wyodrebnienia mio-
patii wrodzonych o swoistym obrazie morfologi-
cznym. Miopatie wrodzone maja wiele cech
wspOlnych. Nalezg do nich: cechy dysmorfizmu
kostnego, opdzniony rozw(j ruchowy, uogol-
niona wiotkos¢, szczuptos¢ uktadu mi¢Sniowego
z ksobnym ostabieniem mies$ni kofczyn. Rozpo-
znanie rodzaju miopatii wrodzonej jest mozliwe
tylko w oparciu o ocene morfologiczng wycinka
mig$niowego. Do najczgstszych miopatii wro-
dzonych naleza nast¢pujace.

MIOPATIA TY?U “CENTRAL CORE”
Opisana przez Shy’'a i Magee w 1956 1. u
pieciu cztonkow rodziny, w trzech pokoleniach.
Jest chorobg dziedziczacy si¢ jako cecha auto-
somalna dominujgca, opisano takze przypadki
sporadyczne. Cechuje jg uogdlniona wrodzona
wiotko$¢, opozniony rozwdj ruchowy, ostabie-
nie migsni ksobnych z wyrazZng przewaga osta-
bienia koniczyn dolnych czesto z towarzyszacym
wrodzonym zwichni¢ciem stawow biodrowych.
Przebieg choroby jest na ogot stacjonarny. Ba-
danie elektromiograficzne wykazuje niewielkic
cechy uszkodzenia miogennego. Rozpoznanie
jest mozliwe wylacznie na podstawic badania
histopatologicznego. W rutynowych barwie-
niach w cz¢sci centralnej lub obwodowej wiok-
na widoczne sg pojedyncze okragie ogniska
0 odmiennej barwliwosci wykazujace chara-
kterystyczny ubytek aktywnosci enzymow utle-
niajgcych i fosforylaz. Odmienne zachowanie sie

ATP-az pozwolito na wyodrebnienie dwu typow
“core”: strukturalnego i bezpostaciowego. Typ
strukturalny “core” cechuje zachowana aktyw-
no$¢ ATP-azy oraz widoczny w mikroskopie ele-
ktronowym prawidtowy uktad miofibryli z od-
mienng od reszty wlokna budowg sarkome-
row. Typ bezpostaciowy “core” charakteryzuje
zmniejszona aktywnoS$¢ ATP-azy z ogniskowa
dezorganizacja prawidlowego ukladu sarko-
merow i pojawieniem sie gestych wigzek fila-
mentow o zygzakowatym przebiegu. W wickszo-
$ci przypadkow rodzinnych, “core” wyst¢puja
pojedynczo i wykazuja budowe typu struktural-
nego. Charakterystyczna budowa i lokalizacja
“core” strukturalnego sugeruje odmienng syn-
tez¢ biatek w okresie tworzenia wiokien
mi¢sniowych.

MIOPATIA TYPU “MINI CORE”

Opisana przez Engla i wsp. w 1971 u dwdijki
dzieci. Cechuje ja wrodzona wiotko$¢, opoz-
niony rozwdj ruchowy, szczuply uktad migs-
niowy, ostabienie sily mi¢sni ksobnych. Kon-
czyny gorne zajete sg bardziej niz dolne. Opisy-
wano takze zaje¢cie migsni twarzy, ptozeg, uposle-
dzenie ruchow gatek ocznych, gotyckie podnie-
bienie, deformacje¢ stop, skrzywienie boczne
kregostupa. W niektorych przypadkach stwier-
dzano cechy kardiomiopatii. Badania histopato-
logiczne micgs$ni wykazaly male, liczne ubytki
aktywnoSci enzymow utleniajacych z towa-
rzyszacg ogniskowg dezorganizacja vkladu sar-
komeréw.
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MIOPATIA NITKOWATA
(ROD MYOPATILY)

Opisana poraz pierwszy przez Shy’a i wsp. w
1963 1. niepost¢pujgca wrodzona miopatia z
charakterystycznymi Strukturami nitkowatymi
znajdywanymi w mig$niu. Obecnie znane sg 4
postacie choroby.

Postac wrodzona dziedziczaca si¢ jako cecha
recesywna autosomalna o przebiegu ci¢zkim,
postepujacym, czesto koficzaca si¢ zgonem. Ce-
chuje ja uogdlniona wiotko$¢ i stabos¢ uktadu
migsniowego, zajecie migsni opuszkowych i od-
dechowych, brak odruchdw Sciggnowych, zabu-
rzenia oddychania, zgon w ciagu pierwszego ro-
ku zycia.

Postac wrodzona stacjonarna lub powoli po-
stepujgea, dziedziczaca sie jako cecha autoso-
malna dominujaca. Cechuje ja wrodzona wiot-
ko§¢ i szczupto$¢ uktadu migSniowego, zajecie
mie$ni twarzy i karku. U wielu chorych obser-
wuje si¢ cechy dyzmorfizmu kostnego - defor-
macja czaszki, klatki piersiowej, gotyckie pod-
niebienie, prognatyzm, skrzywienie kr¢gostupa,
deformacja stop.

Postac dorostych, sporadyczna, bez cech dys-
morfizmu, z ksobnym zajeciem mig¢sni konczyn,
czesto z uszkodzeniem mies$nia sercowego.

Postac asympromatyczna, ktérej 10zpoznanie
jest mozliwe tylko na podstawie swoistych zmian
w miesniu.

Badania elektromiograficzne wykazujg nie-
wielkie cechy uszkodzenia miogennego. Decy-
dujgce dla rozpoznania sg struktury nitkowate
intensywnie barwigce si¢ na czerwono w meto-
dzie Gomoriego, rozrzucone nieregularnie wy-
pelniajg cate wiokno mig¢Sniowe. W mikrosko-
pie elektronowym jest widoczna 1gcznos¢ stru-
ktur nitkowatych z linig Z.

Badania z uzyciem monoklonalnych przeciw-

"ciat oraz badanie biochemiczne wykazaty nad-
mierne gromadzenie aktywiny.

MIOPATIE Z OSRODKOWYM UROZENIEM
JADER (CENTRANUCLEAR MYOPATHY).

W 1966 r. Spiro i wsp. opisali przypadek
miopatii wrodzonej z uog6lniong wiotkoscig i

szczuptoscig uktadu miesniowego z zajeciem
miesni twarzy i ptozg. Schorzenie cechuje opdz-
niony rozwo6j ruchowy, ostabicnie mi¢sni ksob-
nych, zniesienie odruchow, deformacja klatki
piersiowej 1 czaszki, gotyckic podnicbicnie,
skrzywienie kr¢gostupa. Cecha swoista schorze-
nia s3 mate wtokna z osrodkowo ultozonymi
jadrami. Podobienistwo tych widkien do miotub
7 wezesnego okresu ptodowego sklonito auto-
row do uzycia terminu —miopatia miotubularna.
Od pierwszego opisu pojawily si¢ w piSmiennic-
twie liczne przypadki o podobnym obrazie mor-
fologicznym 1 réznym sposobie dziedziczenia.
Wyrdzniono nastepujgce postacie choroby.

Postac wrodzona, o recesywnym autosomal-
nym sposobie dziedziczenia, czgsciej obserwo-
wana u dziewczynek niz u chtopcéw (stosunek
5:1). Przebicg schorzenia stacjonarny lub powo-
1i postepujacy.

Postac sprz¢zona z chromosomem X, z zaje-
ciem mie$ni karku i twarzy, ptoza, zaburzeniami
oddychania.

Postac autosomalna dominujqca, z ksobno-
odsiebnym zajeciem mig$ni koriczyn, miesni
twarzy, cechami dyzmorfizmu stycznych kosci
czaszki i stop.

Postac dorostych, sporadyczna z podZznym po-
czatkiem ujawnienia schorzenia, z ksobnym
ostabieniem mi¢$ni koniczyn. Charakterystyczne
dla schorzenia jest pojawienie si¢ ubogiego za-
pisu wysitkowego i stata czynno$¢ spoczynkowa
w postaci fibrylacji.

Rozpoznanie mozliwe w oparciu o badania
histopatologiczne wykazujgce oSrodkowe ulo-
zenie jader we wioknach mi¢$Sniowych o matej
Srednicy, nieroznicowanych metabolicznie.
W mikroskopie elektronowym widkna male z
osrodkowymi jgdrami wykazujg duze podobien-
stwo do miotubu z weczesnego okresu zycia pto-
dowego cztowicka.

WRODZONE ZABURZENIA PROPORCJI
WEOKIEN MIESNIOWYCH

W 1973 r. Brook opisat 14 przypadkéw wro-
dzonej wiotkoSci i ostabienia mi¢éni z zaburze-
niem prawidiowej proporcji widkien 1 i 2 typu.
Wigkszo$¢ opisanych przypadkow wydaje si¢ by¢
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genetycznie uwarunkowana, sposob dziedzicze-
nia nie jest catkowicie jasny. Obraz kliniczny jest
dos¢ stereotypowy. Dzieci rodza si¢ wiotkie
czesto z wrodzonym zwichni¢eciem stawOw bio-
drowych. Ponadto opisano dtugg twarz, gotyckie
podniebienie, skrzywienie kregostupa, deforma-
cje stop. Przebieg schorzenia stacjonarny.

Rozpoznanie mozliwe w oparciu o badania
histopatologiczne wykazujace réznice w propo-
rcji wiokien. Wiokna typu 1 sg cz¢sto mniejsze
niz widkna typu 2. Badania w mikroskopie ele-
ktronowym nie wykazaly zmian w strukturze
wiokien.
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