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Opis choroby *

Definicja

Central core disease (CCD) is an inherited neuromuscular disorder characterised by central
cores on muscle biopsy and clinical features of a congenital myopathy.
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Miopatia ,central core” (ang. Central core myopathy)
Synonimy: Central core disease

OMIM: 117000

ORPHA kod: 597

ICD-10: G71.2

Definicja choroby

Miopatie wrodzone to heterogenna grupa chorob réznigca sie obrazem klinicznym, zmianami
morfologicznymi w biopsji miesnia i podtozem genetycznym. Podstawg rozpoznania jest
badanie histologiczne i histochemiczne wycinka miesniowego albo wykonane od razu
badanie genetyczne. W grupie miopatii wrodzonych wsrdd postaci typu ,core” wyrdznia sie



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=597

podtypy ,central core” i ,multiminicore”. Pierwszy przypadek miopatii wrodzonej z
obecnoscig struktur typu ,central core” (brak okreslenia w jezyku polskim) pochodzi z 1956
roku. Z kolei miopatia typu ,multiminicore” po raz pierwszy zostata opisana w 1971 roku.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Miopatia typu ,central core” jest dziedziczona autosomalnie dominujgco lub rzadziej
autosomalnie recesywnie. Mutacje dotyczg najczesciej genu RYR1 zlokalizowanego na
chromosomie 19g13.1 i kodujgcego miesniowy receptor rianodynowy. Podtoze genetyczne
miopatii typu ,multiminicore” stanowig mutacje w genie receptora rianodynowego RYR1 lub
w genie kodujgcym selenoproteine N1 SEPN1.

Epidemiologia
Szacuje sie, ze miopatia wrodzona ,central core” wystepuje z czestoscig okoto 1-9 /1 000 000.

Opis kliniczny

Obraz kliniczny miopatii ,central core” rézni sie nawet wsréd cztonkdéw jednej rodziny. Postaci
autosomalne recesywne majg z reguty ciezszy przebieg, opisywano ptodowa akinezje i
artrogrypoze. W wiekszosci postaci obserwuje sie stosunkowo tagodny przebieg. Chore dzieci
majg opozniony rozwoj ruchowy, wiotkosc¢ i ostabienie miesni ksobnych konczyn i osiowych,
czasem zajecie miesni twarzy z opadaniem powiek, skolioze. Przypadki z objawami
niewydolnosci oddechowej sg bardzo rzadkie. U czesci pacjentow z miopatig typu ,central
core” wystepujg tylko objawy hipertermii ztosliwej. Poczatek objawdw w miopatii
.multiminicore” zazwyczaj przypada na okres dziecinstwa lub nastoletni, zdarzajg sie tez
postaci o poczatku w wieku dorostym. Do najczestszych objawodw klinicznych naleza
ostabienie miesni osiowych, skrzywienie i ograniczenie ruchomosci kregostupa, niezbyt
nasilone przykurcze wielostawowe. W pdzZniejszym okresie moze wystgpi¢ niewydolnosc
oddechowa spowodowana ostabieniem miesni oddechowych, znieksztatceniem klatki
piersiowej, skrzywieniem i sztywnoscig kregostupa i zajeciem przepony. W innych postaciach
obok ostabienia miesni wystepujg cechy oftalmoplegii zewnetrzne;.

Diagnostyka

Aktywnosc¢ kinazy kreatynowej jest w normie lub tylko nieznacznie podwyzszona. W znacznej
czesci przypadkdw miopatii wrodzonych zapis elektromiograficzny jest prawidtowy, w
niektorych stwierdza sie niewielkiego stopnia zmiany pierwotnie miesniowe, zwykle z
przewagg w miesniach ksobnych. W biopsji migsnia struktury typu ,core” sg to pojedyncze lub
mnogie zmiany widoczne gtéwnie we witdknach typu 1. Barwienia histochemiczne na enzymy
utleniajgce wykazujg ubytki aktywnosci w obrebie wtdkien. W mikroskopie elektronowym
charakteryzujg sie utratg mitochondriow i glikogenu. Ostateczne rozpoznanie jest ustalane w
oparciu o wynik badania genetycznego.

Leczenie

Obecnie nadal nie ma skutecznych metod leczenia. Opieka wielospecjalistyczna obejmuje na
pierwszym miejscu fizjoterapie. Pacjenci powinni by¢ stale monitorowani pod kgtem zaburzen
potykania. Leczenie przewlektej niewydolnosci oddechowej obejmuje nieinwazyjng wentylacje
w warunkach domowych i ochrone przed infekcjami dzieki szczepieniom ochronnym. Wazna
jest opieka ortopedyczna. W miopatiach spowodowanych mutacjami genu receptora




rianodynowego (RYR1) ryzyko rozwoju hipertermii ztosliwej jest wysokie. W rodzinie pacjenta
uzasadnione jest uwzglednienie podwyzszonego ryzyka u innych cztonkéw rodziny, nosicieli
mutacji, nawet jesli nie majg klinicznych objawéw miopatii.

Szczepienia ochronne
Brak przeciwskazan do szczepien ochronnych.

Zalecenia szczegblne

Miopatie wrodzone wywotane mutacjami genu receptora rianodynowego (RYR1) majg
wysokie ryzyko hipertermii ztosliwej. Odpowiednim postepowaniem przy znieczuleniu
ogblnym powinni by¢ objeci zaréwno pacjenci, jak i cztonkowie ich rodzin.

Wskazane poradnictwo genetyczne dla pacjenta i rodziny.

Rokowanie: (Pole opisowe, maksymalnie 100 wyrazow)

Z wyjatkiem postaci o bardzo wczesnym poczatku i ciezkim przebiegu, wiekszos$¢ miopatii
wrodzonych charakteryzuje sie powolnym postepem objawoéw i stosunkowo pomysinym
rokowaniem. Istotng role odgrywa systematyczna rehabilitacja i monitorowanie zajecia
uktadu oddechowego oraz postepowanie majgce na celu zmniejszenie ryzyka hipertermii
ztosliwej.

Organizacje pacjenckie:

http://www.miesnie.szczecin.pl/

https://www.ptchnm.org.pl/

http://rzadkiechoroby.org/

Wazne strony internetowe:

www.orpha.net

https://omim.org/entry/117000
https://www.mda.org/disease/congenital-myopathies/types/central-core-disease
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Zawarte informacje majg charakter ogdélny. 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 wykonywac¢ 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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