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Opis choroby *

Definicja

Muscle filaminopathy is a rare myofibrillar myopathy characterized by slowly progressive,
proximal skeletal muscle weakness, which is initially more prominent in lower extremities and
involves upper extremities with disease progression. Patients present with difficulty climbing
stairs, a waddling gait, marked winging of scapula, lower back pain, paresis of limb girdle
musculature, hypo-/areflexia and/or mild facial muscle weakness in rare cases. Respiratory
muscle weakness is common and cardiac anomalies (conduction blocks, tachycardia, diastolic
dysfunction, left ventricular hypertrophy) have been reported in some cases.
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Klasyfikacja Synonimy

Choroba Filaminopatia mieSniowa
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Filaminopatia (ang. Filaminopathy)
Synonimy: Myofibrillar myopathy 5 (MFM5), Filamin C-related filaminopathy, FLNC-associated
myofibrillar myopathy



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=171445

OMIM: 609524
ORPHA kod: 171445
ICD-10: G71.8

Definicja choroby

Filaminopatia to posta¢ miopatii miofibrylarnej o poczatku w p6zniejszym wieku, w przebiegu
ktérej dochodzi przewaznie do zajecia miesni proksymalnych oraz niewydolnosci oddechowe;j
i zaburzen ze strony serca. Mutacje w genie FLNC opisat jako pierwszy Vorgred i wsp. w 2005
roku.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposéb dziedziczenia
Filaminopatia jest dziedziczona autosomalnie dominujgco w wyniku mutacji w genie filaminy
C (FLNQ).

Epidemiologia

Filaminopatia nalezy do chordb rzadkich, dla ktorych brak petnych wiarygodnych danych
epidemiologicznych.

Opis kliniczny: (Pole opisowe, maksymalnie 200 wyrazow)

Poczatek objawdw przypada miedzy 20 a 60 rokiem zycia. Mogg wystapic¢ cechy
kardiomiopatii, niewydolnosci oddechowej i neuropatii obwodowej. Mutacje genu filaminy C
(FLNC) sg zwigzane zaréwno z izolowanymi kardiomiopatiami jak i uszkodzeniem miesni
szkieletowych. Kardiomiopatia rozstrzeniowa zwigzang z FLNC wigze sie z ciezkim
przebiegiem klinicznym i wysokim ryzykiem nagtej Smierci sercowej. W przebiegu choroby
mogg tez wystgpic zaburzenia rytmu serca. U czesci pacjentow stwierdzano kardiomiopatie
przerostowgq. Mutacje w genie filaminy C mogg prowadzi¢ do rozwoju MFM, ale takze innych
choréb allelicznych takich jak miopatia dystalna z zaoszczedzeniem przedniej grupy miesni
konczyn dolnych (ang. distal myopathy with spared anterior leg muscles) - miopatia Williama
oraz opisanej wsrod populacji butgarskiej miopatii dystalnej z dominujgcym zajeciem koniczyn
goérnych (ang. distal myopathy with upper limb predominance).

Diagnostyka

Aktywnosc¢ kinazy kreatynowej moze by¢ prawidtowa lub podwyzszona do 10 razy powyzej
gbrnej granicy normy. Badanie elektromiograficzne moze wykazac cechy uszkodzenia
pierwotnie miesniowego i wytadowan miotonicznych. W badaniu rezonansu zajeta jest grupa
tylna miesni ud z zaoszczedzeniem miesni krawieckiego, smuktego i gtowy krotkiej miesnia
dwugtowego uda. W badaniu biopsji migesnia barwienia immunohistochemiczne potwierdzajg
nagromadzenie w komorkach nieprawidtowych biatek, a badanie w mikroskopie
elektronowym dezorganizacje linii Z. Ostateczne rozpoznanie potwierdza wykrycie
patogennego wariantu w genie filaminy C.

Leczenie

Mimo intensywnych badan nad podtozem genetycznym i patogenezg nie udato sie jak dotad
opracowac skutecznych metod leczenia. Szybkie ustalenie rozpoznania jest niezwykle istotne
dla objecia pacjenta i czesto takze jego rodziny odpowiednig opiekg oraz monitorowaniem
stanu kardiologicznego. Ponadto niezmiernie wazna jest systematycznie prowadzona




rehabilitacja ruchowa oraz opieka ortopedyczna i stosowanie odpowiednich pomocy przy
poruszaniu sie.

Szczepienia ochronne
Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczeg6lne

Jak dotad nie potwierdzono zwigzku pomiedzy filaminopatig a hipertermia ztosliwg. Ryzyko
hipertermii ztosliwej jest zblizone do ryzyka w populacji ogdlnej. Jednak z uwagi na czesto
starszy wiek chorujacych pacjentdéw i wspotistnienie objawdw kardiologicznych ryzyko
powiktan okotooperacyjnych moze byc¢ zwiekszone.

Wskazane jest poradnictwo genetyczne dla pacjenta i rodziny.

Rokowanie

Filaminopatia to przewlekta i postepujgca choroba miesni. Rokowanie jest czesto uzaleznione
od nasilenia objawow kardiologicznych. Po latach trwania choroby mozliwo$¢ samodzielnego
poruszania sie pacjentéw moze by¢ ograniczona.

Organizacje pacjenckie
http://www.miesnie.szczecin.pl/
https://www.ptchnm.org.pl/
http://rzadkiechoroby.org/

Wazne strony internetowe
https://www.orpha.net
https://omim.org/entry/609524
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczgcy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, oméwiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowigzek wykonywad zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
choréb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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