Desminopatia
Kod Orpha: 98909 Kod OMIM: 601419

Opis choroby *

Definicja

*Desminopatia jest rzadkga, genetycznie uwarunkowang chorobg miesni szkieletowych, ktéra
charakteryzuje sie zréznicowanym obrazem klinicznym/zmianami patologicznymi w
miesniach, wiekiem wystgpienia i szybkoscig progresji objawéw choroby, zas na poziomie
komdrkowym - obecnoscig w bioptatach miesni nieprawidtowych ztogéw desminy i innych
biatek cytoszkieletu oraz materiatu ziarnisto-nitkowatego. U pacjentéw wystepuje ostabienie
miesni szkieletowych, ktére rozpoczyna sie w dystalnych miesniach konczyn dolnych, a
nastepnie obejmuje miesnie proksymalne, czasami takze tutdéw, zginacze szyi i miesnie
twarzy; czesto rozwija sie kardiomiopatia, ktéra manifestuje sie zaburzeniami przewodnictwa,
zaburzeniami rytmu serca, w tym tachyarytmig, oraz przewlektg niewydolnoscig serca.
Ostabienie miesni ostatecznie prowadzi do niepetnosprawnosci ruchowej i utraty zdolnosci
samodzielnego chodzenia. Uposledzenie funkcji uktadu oddechowego, ktore poczgtkowo
objawia sie nocng hipowentylacjg z hipoksjg, a nastepnie postepuje az do niewydolnosci
oddechowej w dzien, jest jedng z gtdwnych przyczyn pogorszenia sprawnosci i moze
prowadzi¢ do zgonu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Desmin-related myofibrillar myopathy
Miopatia miofibrylarna zwigzana z desming

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

98909 601419 G71.8

Kod ICD11
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=98909

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Desminopatia (ang. Desminopathy)

Synonimy: Myofibrillar myopathy 1 (MFM1), Desmin-related myofibrillar myopathy
OMIM: 601419

ORPHA kod: 98909

ICD-10: G71.8

Definicja choroby

Desminopatia to najczestsza i zarazem najlepiej poznana miopatia miofibrylarna. Desmina
jest biatkiem witdkien posrednich specyficznych dla miesni, ktére tworzg siec taczaca
sarkomer, kanaliki T, sarkolemme, btone jgdrowg, mitochondria i inne organelle. Mutacje w
genie kodujgcym desmine (DES) powodujg zaréwno miopatie czesto wspotistniejgce z
kardiomiopatig jak i izolowane kardiomiopatie. Pierwsze opisy pochodzg miedzy innymi z
prac Goldfarba i wsp. z 1998 roku.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposo6b dziedziczenia

Desminopatia jest dziedziczona autosomalnie dominujgco lub rzadziej recesywnie, penetracja
jestrozna i czes¢ pacjentow moze pozostawac niemal bezobjawowa. Jak dotgd potwierdzono
kilkadziesigt mutacji w genie DES odpowiedzialnych za rozwdéj objawow.

Epidemiologia
Desminopatia nalezy do opisanych stosunkowo niedawno choréb rzadkich, stagd brak
aktualnie wiarygodnych danych epidemiologicznych.

Opis kliniczny

Poczatek choroby przypada na okres miedzy 10 a 60 rokiem zycia, najczesciej miedzy 20 a 40.
W wiekszosci przypadkéw objawom ostabienia miesni towarzyszg objawy kardiomiopatii z
zaburzeniami przewodzenia. Kardiomiopatia w przebiegu MFM moze miec¢ charakter
.podstepny”, skgpoobjawowy i moze wyprzedza¢ wystepowanie objawéw koriczynowych.
Mutacje w genie DES zostaty takze stwierdzone u pacjentow z izolowang arytmogenng
kardiomioaptig prawokomorowa. Zaburzenia przewodzenia obejmujg ponadto blok
przedsionkowo-komorowy réznego stopnia, opisano takze pacjentéw z migotaniem
przedsionkdéw oraz zajeciem naczyn wiencowych w przebiegu desminopatii. Rokowanie zalezy
gtéwnie od nasilenia objawow kardiologicznych. Ostabienie dotyczy miesni dystalnych,
obreczowo-konczynowych lub topatkowo-strzatkowych. W czesci przypadkédw moze wystgpic
zanik miesni, tagodne ostabienie miesni twarzy, dysfagia, dyzartria i u okoto jednej czwartej
pacjentow niewydolnos¢ oddechowa.

Diagnostyka

Aktywnos¢ kinazy kreatynowej jest w normie lub nieznacznie podwyzszona. Badanie
elektromiograficzne potwierdza uszkodzenie miopatyczne, czasem z obecnoscig fibrylacji i
wytadowan miotonicznych. W badaniu rezonansu magnetycznego zwraca uwage wczesne
zajecie miesni grupy strzatkowej, a kolejno miesni piszczelowych przednich, brzuchatych tydki




i ptaszczkowatych. Badanie morfologiczne miesnia potwierdza nagromadzenie desminy.
Defekt genetyczny desminy wptywa na jej strukture, nieprawidtowe fatdowanie i pézniejszg
agregacje, wywotujgc zaburzenie organizacji miofibryli co mozna zobaczy¢ w badaniu miesnia
w mikroskopie elektronowym. Ostateczne rozpoznanie potwierdza wykrycie patogennego
wariantu w genie desminy.

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 kardiologiczng oraz
monitorowaniem funkcji uktadu oddechowego. Czes¢ pacjentéw moze wymagac
wszczepienia uktadu stymulujgcego serce, a nawet moze by¢ kwalifikowana do transplantacji
serca. Ponadto niezmiernie wazna jest systematycznie prowadzona rehabilitacja ruchowa
oraz opieka ortopedyczna, a w przypadku narastania cech przewlektej niewydolnosci
oddechowej wskazane jest zastosowanie nieinwazyjnej wentylacji.

Szczepienia ochronne
Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegblne

Jak dotad nie potwierdzono zwigzku pomiedzy desminopatig a hipertermia ztosliwg. Ryzyko
hipertermii ztosliwej jest zblizone do ryzyka w populacji ogélnej. Jednak z uwagi na
wspotistnienie czesto bardzo powaznych zaburzen kardiologicznych i oddechowych pacjenci
mogg miec zwiekszone ryzyko powiktan okotooperacyjnych.

Wskazane jest poradnictwo genetyczne dla pacjenta i rodziny.

Rokowanie: (Pole opisowe, maksymalnie 100 wyrazdw)

Desminopatia to przewlekta i postepujgca choroba miesni. Bardzo wazna jest systematyczna
opieka kardiologiczna, poniewaz kardiomiopatia i zaburzenia rytmu serca mogg by¢ bardziej
nasilone niz ostabienie miesni kornczyn oraz moga wigzac sie z powiktaniami zagrazajgcymi
zyciu pacjenta. Objawy niewydolnosci oddechowej moga wymagac zastosowania metod
wspomagania wentylacji.

Ulotka dla pacjenta: - (pdf do pobrania, maksymalnie 1 strona A4, min podwdjny odstep,
mozliwos$¢ wiecej niz jednego zatacznika do ew wydrukowania)

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/601419

Osrodki eksperckie
Poradnie Genetyczne
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Zawarte informacje majg charakter ogélny. Decyzje dotyczgce metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy 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 wykonywac¢ zawdd, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
chordb, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.
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