Dystrofia mieSniowa twarzowo-topatkowo-
ramieniowa
Kod Orpha: 269 Kod OMIM: 600416

Opis choroby *

Definicja
A rare neuromuscular disease characterized by progressive muscle weakness with focal
involvement of the facial, shoulder and limb muscles.

Dane

Klasyfikacja Synonimy

Choroba FSH dystrophy
Dystrofia FSH
Dystrofia mieSniowa Landouzy'ego i Dejerine'a
Dystrofia twarzowo-topatkowo-ramienna
FSHD
Miopatia twarzowo-topatkowo-ramienna
FSHD
Facioscapulohumeral muscular dystrophy
Facioscapulohumeral myopathy
Landouzy-Dejerine dystrophy
Landouzy-Dejerine myopathy

Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10

269 158900, 158901, G71.0
619477, 619478

Kod ICD11

8C70.3

*Zr6dto
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=269

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Dystrofia miesniowa twarzowo-topatkowo- ramieniowa

Synonimy: dystrofia migsniowa Landouzy’ego- Dejerine’a (ang. Facioscapulohumeral
muscular dystrophy, FSHD)

OMIM: 158900, 158901, 619477, 619478
ORPHA kod: 269

ICD-10: G71.0

Definicja choroby

Dystrofia migsSniowa twarzowo-topatkowo- ramieniowa (FSHD) jest trzecia pod
wzgledem czestosci, po dystrofinopatiach i dystrofii miotonicznej, dystrofig migSniowa.
Ostabienie migsni dotyczy gtownie twarzy, grzbietu i ramion (migsnie stabilizujgce
topatki i umozliwiajace ruch w stawach barkowych). Pierwsze objawy pojawiaja sie
zwykle w 2.- 3. dekadzie Zycia, istnieja rowniez postaci wczesnodzieciece (infantile-
FSHD, < 2r. 2.) i 0 wczesnym poczatku (early onset, EO- FSHD, < 5 r.z.). Wyroznia sie dwa
warianty genetyczne choroby o podobnym przebiegu klinicznym- FSHD1, ktory stanowi
95% przypadkow i FSHD2.

Etiologia. Pod{oie genetyczne. Sposob dziedziczenia

Uznaje sig, ze za wystgpienie schorzenia odpowiedzialne jest toksyczne dla miesni
szkieletowych dziatanie biatka kodowanego przez gen DUX4 zlokalizowany na
chromosomie 4q35. U pacjentow z FSHD1, do produkgji biatka przyczynia sie
zmniejszenie liczby zwielokrotnionych powtorzen regionow D4Z4. WiekszoS¢ pacjentow
z FSHD1 ma od 4 do 7 powtorzen. Mniejsza liczba powtorzen wigze sie z wczeSniejszym




poczatkiem choroby i ciezszym przebiegiem. Okoto 70%-90% pacjentow odziedziczyto
chorobe od rodzica, pozostali zostali dotknieci choroba w wyniku mutacji de novo.

FSHD1 dziedziczone jest w sposob autosomalnie dominujacy. Potomstwo osoby
dotknietej choroba ma 50% szans na odziedziczenie mutacji. U chorych z FSHD2
wystepuje sumaryczny wptyw zmniejszonej liczby powtorzen D4Z4 (zwykle 11-16) oraz
mutacja genu odpowiedzialnego za hamowanie ekspresji genu DUX4, tj. SMCHD1,
DNMT3B, LRIF1. W przypadku FSHD2 wystepuje zatem dziedziczenie dwugenowe.

Epidemiologia

Czestosc wystepowania okresla sie na 5-12/ 100 000.

Opis kliniczny

Klasycznie choroba objawia sie ostabieniem i zanikiem migsni twarzy ( co w praktyce
oznacza brak umiejetnosci gwizdania oraz nadecia policzkow, niekiedy takze sen z
niedomknigetymi powiekami), ponadto ostabienie i zanik dotyczy migsni stabilizujacych
topatki ( wystepuja tzw. skrzydlate topatki), migsni ramion, ostabieniem zgiecia
grzbietowego stopy i miesni obreczy biodrowej. Dodatkowo zajete sa miesnie tutowia,
w tym mieSnie przykregostupowe i migSnie brzucha. Charakterystyczny jest
asymetryczny rozktad niedowtadu i zanikow miesni. MieSnie opuszkowe, serce i migsnie
zewnatrzgatkowe sa zwykle zaoszczedzone. Cechy przewlektej niewydolnosci
oddechowej wystepuja u okoto 15% pacjentow. W postaci wczesnodzieciecej moze
wspotwystepowac uposledzenie stuchu oraz uszkodzenie siatkowki (choroba Coatsa).
Tempo progresji choroby jest zmienne, na ogot powolne. Niemniej jednak okoto 20%
pacjentow staje sie zaleznych od wozka inwalidzkiego po 50 roku zycia.

Diagnostyka




Wstepnym etapem diagnostyki jest badanie neurologiczne, ocena aktywnosci kinazy
kreatynowej (CK, zwykle prawidtowa lub nieznacznie podwyzszona) we krwi zylnej oraz
badania elektrofizjologiczne (stwierdza sie pierwotnie migsniowy zapis EMG). W
rzadkich, atypowych przypadkach wykonuje sie biopsje miesnia celem oceny
histopatologicznej. Na ostateczne potwierdzenie rozpoznania pozwalaja badania
genetyczne. Pierwszym krokiem jest identyfikacja liczby powtorzen regionow D4Z4 na
chromosomie 4q35. Ocena genu SMCHD1 powinna by¢ przeprowadzona u chorych z >11
powtorzeniami regionu D4Z4 oraz, gdy stwierdzono od 7 do 10 powtorzen D4Z4 u
chorych z ciezkim przebiegiem choroby. Diagnostyka genetyczna FSHD jest
wykonywana przy uzyciu wielu uzupetniajacych sie protokotow molekularnych
dedykowanych wytacznie tej chorobie. Nalezy podkreslic, ze standardowe panele
badan genetycznych w kierunku chorob pierwotnie migeSniowych oparte o metode NGS
nie obejmuja badania w kierunku FSHD.

Jesli obraz kliniczny FSHD jest typowy, a diagnoza zostata potwierdzona laboratoryjnie
u krewnego pierwszego stopnia, badanie genetyczne nie jest konieczne.

Leczenie

Aktualnie brak skutecznych interwencji farmakologicznych, ktore poprawityby site
mieSniowa lub spowalniaty postep choroby. Lekarze nie powinni zalecac stosowania
albuterolu, kortykosteroidow ani diltiazemu.

U osob z opadajacymi stopami odpowiednio dobrane ortezy moga poprawic sprawnos¢
ruchowa i zapobiegaja upadkom.

Cwiczenia aerobowe o niskiej intensywnosci, pod nadzorem fizjoterapeuty pozwalaja
utrzymac sprawnosc¢ funkcjonalng oraz zmniejszaja dolegliwosci bolowe towarzyszace
ostabieniu miesni.

U pacjentow z uporczywym bolem i bez przeciwwskazan, mozna rozwazy¢ wtaczenie
niesteroidowych lekow przeciwzapalnych w przypadku ostrego bolu i lekow
przeciwdepresyjnych lub przeciwpadaczkowych w przypadku bolu przewlektego.

U chorych z niedomykaniem powiek zalecane jest stosowanie kropli nawilzajacych, w
ciezkich przypadkach moze byc konieczne zaklejenie powiek podczas snu.

Chirurgiczne stabilizacja topatek w indywidualnych przypadkach moze zwigkszy¢ zakres
sprawnosci konczyn gornych, jednak nalezy brac pod uwage niekorzystne
konsekwencje operacji i przedtuzonego unieruchomienia pooperacyjnego.




Szczepienia ochronne

Brak przeciwwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegolne

U wszystkich pacjentow zaleca si¢ ocene czynnosciowa ptuc. Chorzy z wyjSciowo
nieprawidtowym wynikiem oraz z nasilonym niedowtadem konczyn, uzaleznieni od
wozka inwalidzkiego, ze skrzywieniem kregostupa wymagaja regularnego
monitorowania. Pacjenci, ktorzy nie s3 poddawani regularnym badaniom czynnosci
ptuc, powinni by¢ badani przed zabiegami chirurgicznymi wymagajacymi znieczulenia
ogolnego. U pacjentow z objawami przewlektej niewydolnosci oddechowej nalezy
rozwazyc zastosowanie nieinwazyjnego wsparcia oddechowego.

Badania przesiewowe w kierunku uposledzenia stuchu oraz ocena okulistyczna
zalecane s3 u wszystkich dzieci w momencie diagnozy. U chorych starszych, bez
objawow klinicznych przesiewowa ocena nie jest konieczna.

Rutynowe badania kardiologiczne nie s3 zalecane w przypadku braku objawow.
Ryzyko wystapienia hipertermii ztosliwej u chorych z FSHD nie jest zwiekszone ponad
ryzyko populacyjne.

Przebieg ciazy u kobiet z FSHD jest korzystny w wigekszosci przypadkow i nie wiaze sie
ze specyficznymi nieprawidtowosSciami.

Wskazane jest poradnictwo rodzinne.

Rokowanie

Dtugosc zycia jest niezmieniona. Tempo progresji choroby jest zmienne, na ogot
powolne. Niemniej jednak okoto 20% pacjentow staje sie zaleznych od wozka
inwalidzkiego po 50 roku zycia.




Organizacje pacjenckie

https:/ /www.fshdsociety.org/
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j
oraz z nalezyta starannoscia.
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