Opis choroby *
Definicja

*Smiertelna dziecieca miopatia miofibrylarna ze wzmozonym napieciem jest rzadka, genetycznie
uwarunkowang chorobg miesni szkieletowych, ktéra charakteryzuje sie sztywnoscig i brakiem
elastycznosci miesni, wzmozonym napieciem, ostabieniem, niewydolnoscig oddechowsq i
prawidtowymi funkcjami poznawczymi. U pacjentow stwierdza sie trwale podwyzszone stezenie
kinazy kreatynowej, a zmiany histopatologiczne sg typowe dla miopatii miofibrylarnej. Objawy
pojawiajg sie po krotkim okresie prawidtowego rozwoju w okresie niemowlecym i prowadzg do
postepujgcej niewydolnosci oddechowej i przedwczesnej Smierci.
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