Opis choroby *
Definicja

*Desminopatia jest rzadka, genetycznie uwarunkowang chorobg miesni szkieletowych, ktora
charakteryzuje sie zréznicowanym obrazem klinicznym/zmianami patologicznymi w miesniach,
wiekiem wystgpienia i szybkoscig progresji objawdw choroby, zas na poziomie komérkowym -
obecnoscig w bioptatach miesni nieprawidtowych ztogéw desminy i innych biatek cytoszkieletu
oraz materiatu ziarnisto-nitkowatego. U pacjentéw wystepuje ostabienie miesni szkieletowych,
ktore rozpoczyna sie w dystalnych miesniach koriczyn dolnych, a nastepnie obejmuje miesnie
proksymalne, czasami takze tutéw, 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. Upo$ledzenie
funkcji uktadu oddechowego, ktére poczatkowo objawia sie nocng hipowentylacjg z hipoksjg, a
nastepnie postepuje az do niewydolnosci oddechowej w dzien, jest jedng z gtéwnych przyczyn
pogorszenia sprawnosci i moze prowadzi¢ do zgonu.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba Desmin-related myofibrillar myopathy
Miopatia miofibrylarna zwigzana z desming
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