V(Y Miopatia

karboksylacji 5-hydroksytryptofanu do serotoniny. Ten sposéb opisywa-
no jako pomocny u wielu pacjentoéw z miokloniami po niedotlenieniu
i u niektorych oséb z postepujaca padaczkg miokloniczna.

V. Prébuije sie wielu innych lekow, gtownie anegdotycznie, w tym alkoholu,
estrogendw, toksyny botulinowej (w miokloniach podniebienia), tetra-
benazyny, triheksfenidylu i benztropiny.
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MIOPATIA

Myopathy

KLASYFIKACJA

l. Zapalne.

Il. Endokrynne.

lll. Metaboliczne.

IV. Toksyczne.

V. Wrodzone.

VI. Dystrofie mieéniowe (zob. DYSTROFIA MIESNIOWA).
VII. Choroby przebiegajace z miotonig (zob. MIOTONIA).
VIII. Porazenie okresowe (zob. PORAZENIE OKRESOWE).

MIOPATIE ZAPALNE

. Zapalenie wielomigsniowe (PM, polymyositis) i skérno-migsniowe (DM,
dermatomyositis) s3 miopatiami zapalnymi, zwykle sporadycznymi (tab.
26). Rozktad wieku przy zachorowaniu jest dwugarbny, ze szczytami
zachorowan w wieku 5-15 oraz 50-60 lat. Objawy kliniczne obejmuja
symetryczny, niebolesny, raczej proksymalny niz dystalny niedowfad
konczyn, ktéry postepuje w ciggu tygodni lub miesiecy. Moze pojawic¢
sie dysfagia lub niedowtad migsni oddechowych (czesciej w DM). Moga
wystepowac samoistne zaostrzenia i remisje. W badaniu nie stwierdza
sie zaniku miesni, chyba ze w pdznym okresie choroby. Odruchy gtebo-
kie sg prawidfowe. Typowa heliotropowa osutka w DM polega na lawen-
dowym zabarwieniu powiek i okolicy jarzmowej. Nad stawami srodrecz-

KLASYFIKACJA ZAPALENIA WIELOMIESNIOWEGO/SK()RNO-MI§§NIOWEGO
Grupa Opis

Grupa pierwotne idiopatyczne zapalenie wielomiesniowe (PM)
Grupall pierwotne idiopatyczne zapalenie skorno-miesniowe (DM)
Grupa lll DM lub PM zwigzane z obecnoscig nowotworu

CrupalV  dzieciece DM lub PM zwigzane z zapaleniem migsni
Grupa V DM lub PM powiazane z inng kolagenoza (zespot naktadania)
Adaptowane z: Bohan A, Peter JB: N Engl ) Med 292:344, 1975.
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IV.

no-paliczkowymi i miedzypaliczkowymi blizszymi pojawia sie tuskowata
czerwona osutka (objaw Gottrona). W grupie IV wystepuje uogdlnione
zmartwiajace zapalenie naczyn, ktore moze wywotywac mnogie zawaty
w przewodzie pokarmowym, ptucach, skorze, nerwach obwodowych

i wmozgu. W grupie V powigzane naczyniowe choroby kolagenu obej-
mujg twardzine ukfadowa, toczen rumieniowaty uktadowy, reumatoidal-
ne zapalenie stawow, guzkowe zapalenie tetnic i zespot Sjdgrena. Aktyw-
nos¢ kinazy kreatynowej (CK, creatine kinase) jest zwykle zwiekszona.
Moga wystepowac nieprawidtowosci w EKG, zwykle blok przewodzenia.
Badanie EMG wykazuje zwiekszong aktywnos¢ potencjatow wktucia,
fibrylacje oraz krotkie wielofazowe potencjaty jednostek ruchowych

o matej amplitudzie. Bioptaty miesnia wykazujg nacieki zapalne $rod-
miazszowo i okofonaczyniowo, zanik wtdkien miesniowych, martwice,
regeneracje i charakterystyczne ghost fibers. U starszych pacjentow z PM
lub DM nalezy wykluczy¢ ukryty nowotwor. Leczenie rozpoczyna sie

od podawania prednizonu w dawce od 60 do 100 mg na dobe az do
ustgpienia niedowtadu (1-4 miesiace), po czym stopniowo zmniejsza
sie dawki leku. Na leczenie kortykosteroidami odpowiada pozytywnie
potowa pacjentéw. Niektdrym pacjentom korzys¢ przyniosto leczenie
cyklosporyna, azatiopryng, metotreksatem, dozylnymi immunoglobuli-
nami lub plazmafereza.

MIOPATIA E

. Wtretowe zapalenie migsni polega na powoli postepujacym, bezbdlo-

wym, raczej dystalnym niz proksymalnym niedowtadzie miesni i ich
zanikiem. Choroba rozpoczyna sie po 50 r.z. Mezczyzni chorujg dwa

razy czesciej niz kobiety. Aktywnos¢ CK jest prawidtowa lub nieznacz-
nie zwiekszona, wyniki EMG przypominaja te stwierdzane w PM i DM.
Oprocz zmian zapalnych spotykanych w PM i DM, bioptaty miesni
wykazujg charakterystyczne zasadochfonne rimmed vacuoles oraz kwa-
sochtonne wtrety jadrowe i cytoplazmatyczne. Nie ma dostepnego le-
czenia. W badaniu klinicznym choroba ta moze przypominac rdzeniowy
zanik miesni.

. Miopatia w przebiegu sarkoidozy cechuje sie obecnoscia nieserowacieja-

cych ziarniniakow w miesniach i w innych narzadach. Chociaz u okoto
50% pacjentow z sarkoidozg stwierdza sie w biopsji zajete chorobg mie-
snie, to u wiekszosci z nich nie wystepuja objawy kliniczne. Najczestszym
obrazem klinicznym ze strony miesni jest przewlekta miopatia proksy-
malna. Kobiety chorujg cztery razy czesciej niz mezczyzni. Leczenie kor-
tykosteroidami jest metoda z wyboru.

Polimialgia reumatyczna cechuje sie bolem i sztywnoscig miesni, ktdre
nasilaja sie w spoczynku i zmniejszaja sie przy kontynuowaniu wysitku
fizycznego. Nie wystepuje niedowtad miesni. Choroba zaczyna sie po 55
rz.i dotyka kobiet dwukrotnie czesciej niz mezczyzn. Najczesciej zajete
s3 miesnie ramion. U 55-75% pacjentdw moze rozwingc sie zapalenie
tetnicy skroniowej. Czesto wystepuje zwiekszone OB i niedokrwistos¢.
Aktywnos¢ CK, wyniki EMG i biopsji miesni s zwykle prawidtowe. Le-
czenie polega na podawaniu prednizonu w dawce 30-50 mg na dobe
przez 2 miesigce, a pozniej na stopniowym jego odstawianiu. W trakcie
odstawiania prednizonu nalezy obserwowa¢ odpowiedz kliniczng i war-
tosci OB.
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MIOPATIE ENDOKRYNNE

Niedowtad wystepuje u 50-80% pacjentdw z chorobq Cushinga i u2-21%

pacjentow stosujacych przewlekle kortykosteroidy. Rozkfad niedowtadu

jest raczej proksymalny niz dystalny, a konczyny dolne s zajete w wiekszym

stopniu niz gérne. W bioptatach miesni stwierdza sie zanik wtokien typu 2.

Leczenie moze polega¢ na zmniejszeniu dawki kortykosteroidu, zmianie

sposobu dawkowania na podawanie leku co drugi dzien, albo na zmianie

kortykosteroidu na pochodng nie fluorowana.

. Niewydolnos¢ kory nadnerczy (choroba Addisona). U 25-50% pacjentow
wystepuje uogolniony niedowtad, kurcze miesni i zmeczenie, ktdre uste-
puja po suplementacji kortykosteroidow. Wyniki EMG sg zwykle prawi-
dtowe, a biopsja miesni nie wnosi dodatkowych informacji. U pacjentéw
z niewydolnoscig kory nadnerczy moze wystapic hiperkaliemiczne pora-
zenie okresowe (zob. PORAZENIE OKRESOWE).

. Miopatia tyreotoksyczna. Rozwija sie u okoto 60% pacjentéw z nadczyn-
noscig tarczycy. Moga wystepowac niedowtad i zanik miesni proksymal-
nych, bole miesni lub oba te objawy tacznie; migsnie opuszkowe zwykle
sg zaoszczedzone. Aktywnos¢ enzymow miesniowych jest prawidtowa
lub mata. Leczenie polega na przywrdceniu eutyreozy. Okresowe pora-
zenie tyreotoksyczne przypomina rodzinne hipokaliemiczne porazenie
okresowe (zob. PORAZENIE OKRESOWE, TARCZYCA).

. Niedoczynnos¢ tarczycy. Powoduje proksymalny niedowtad, zmeczenie,
bole wysitkowe miesni, béle i sztywnos¢ miesni, skurcze oraz niekiedy
obrzeki i powiekszenie miesni. Czas relaksacji odruchow gtebokich jest
wydtuzony. Kobiety chorujg 10 razy czesciej niz mezczyzni. Aktywnosc¢
CK moze by¢ zwiekszona. Leczenie polega na przywroceniu eutyreozy
(zob. TARCZYCA).

IV. Akromegalia (zwigkszone stezenie hormonu wzrostu). Potowa pacjentow

ma proksymalny niedowtad migsni, zmniejszong tolerancje wysitku

i niewielkie powiekszenie miesni.

V. Niedoczynnos¢ przysadki. U oséb dorostych powoduje ciezki niedowfad

i meczliwos¢ z nieproporcjonalnym zachowaniem masy miesniowej.

Nadczynnosc przytarczyc. U 25% pacjentow wystepuje zmeczenie,

proksymalny niedowtad miesni i ich zanik, bdle miesni i ich sztywnosé.

Migsnie opuszkowe s3 zaoszczedzone. Odruchy gtebokie sg bardzo

zywe. Aktywnos¢ CK i aldolazy jest prawidtowa. Zwigkszone sg stezenia

fosfatazy alkalicznej i wapnia, a stezenie fosforu jest mate.

Niedoczynnosc przytarczyc. Zwykle nie wigze sie z istotnym niedowfa-

dem, ale czesto wystepujg skurcze miesni i tezyczka. Opukiwanie nerwu

twarzowego powoduje skurcz miesni (objaw Chvostka), a uniemozli-
wienie odptywu zylnego z konczyny gdrnej powoduje kurcz reki (objaw

Trousseau).

VIIl. Osteomalacja. U 50% pacjentdw rozwija sie proksymalny niedowtad,

zanik miesni, bole miesniowe i charakterystyczne zmiany kostne.

VI

VIL.

MIOPATIA METABOLICZNA
Miopatia metaboliczna to choroba miesni spowodowana nieprawidtowym
metabolizmem glikogenu lub lipidow albo uszkodzeniem fancucha odde-
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choroby spichrzania
glikogenu

fosforylaza (V)
fosfofruktokinaza (VII)

enzym rozgateziajacy (IV)
enzym odgateziajacy (Ill)
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metabolizmu lipidow

kurcze migéni
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niedobor palmitoilotransfe-
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niedobor karnityny
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spichrzaniem lipidow

RYCINA 15

Dwa zespoty kliniczne zwigzane z zaburzeniami metabolizmu glikogenu i lipidow

w miesniach. Linia przerywana przedstawia rzadszy wariant kliniczny niedoborow
fosforylazy i fosfofruktokinazy. (Dzieki uprzejmosci Continuing Professional Education
Center, Princeton, NJ).

chowego. Wewnatrzmiesniowy glikogen dostarcza energii podczas krétko-
trwatego intensywnego wysitku, podczas gdy kwasy ttuszczowe sg zrédtem
energii podczas ¢wiczen wytrzymatosciowych. Glikogenozy przejawiajg sie
zatem jako niedowtad, kurcze miesni, lub obie te dolegliwosci w trakcie in-
tensywnego, krotkotrwatego wysitku, podczas gdy lipidozy cechujg sie stabg
wytrzymatoscig (ryc. 151 16).

MIOPATIA E

Glikogenozy

Glikogenozy sg najczesciej dziedziczone autosomalnie recesywnie. W biopsji

miesni stwierdza sie nieprawidtowe gromadzenie sie glikogenu. Swoista

nieprawidtowos¢ enzymatyczng rozpoznaje sie na podstawie analizy bioche-
micznej zajetej tkanki (miesien, leukocyty, skora, itp.). Ogdlnie biorac przy
niedokrwieniu przedramienia glikogenozy wykazujg zmniejszony wzrost
stezenia mleczanow (lub brak takiego zwiekszenia) podczas wykonywania
wysitku. Wyjatkiem jest niedobdr kwasnej maltazy.

. Niedobor fosforylazy migsniowej (choroba McArdlea) i niedobér fosfofruk-
tokinazy (PFK, phosphofructokinase) powodujg wczesng nietolerancje
wysitku. Duzy wysitek fizyczny powoduje bol miesni, ich przykurcze
i mioglobinurie.

. Niedobor kinazy fosfoglicerynianu w badaniu klinicznym przypomina
chorobe McArdle’a i PFK, ale odréznia sie od nich brakiem zwiekszonej
ilosci glikogenu w bioptacie i dziedziczeniem sprzezonym z chromoso-
mem X.

. Niedobdr dehydrogenazy mleczanowej (LDH, lactate dehydrogenase) oraz
niedob6r mutazy fosfoglicerynianu, obie choroby dziedziczone autoso-
malnie recesywnie, w badaniu klinicznym réwniez przypominajg choro-
be McArdle’a i niedobdr PFK. Roznica polega na tym, ze dwie ostatnie
choroby powoduja zwiekszenie (chociaz w mniejszym stopniu) stezenia
mleczandw przy tescie wysitku fizycznego w niedokrwionym przed-
ramieniu, podczas gdy niedobér LDH powoduje réwniez zwigkszenie
stezenia pirogronianu.

IV. Niedobdr kwasnej maltazy (choroba Pompego) powoduje uogdlnione

odktadanie sie glikogenu we wszystkich tkankach. Niedowtad cztero-
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Schemat metabolizmu glikogenu i glikolizy wskazujacy na bloki metaboliczne w pieciu
glikogenozach dotykajacych miesni: Il — niedobor kwasnej maltazy; Il — niedobor

enzymu odgateziajacego; IV — niedobdr enzymu rozgateziajgcego; V — niedobor fosfo-
rylazy; VII - niedobor fosfofruktokinazy. PLD — fosforylaza; UPDG — urydynodifosfo-
glukoza. (Dzieki uprzejmosci Continuing Professional Education Center, Princeton, NJ).

konczynowy u tych pacjentow wynika z zajecia miesni, nerwoéw obwo-
dowych i OUN. W niemowlecej postaci choroby do zgonu dochodzi

w pierwszym roku zycia. U dorostych wystepuje proksymalny niedowtad
konczynowo-obreczowy z wyraznym zajeciem miesni oddechowych.
EMG moze wykazywac¢ miotonie. Oczekiwana dtugos¢ zycia jest prawi-
dtowa lub nieznacznie skrocona. Dziedziczenie jest autosomalne rece-
sywne.

V. Niedobdr enzymu odgateziajgcego (choroba Forbesa-Cori), rbwniez

VI

dziedziczony autosomalnie recesywnie, cechuje sie nieprawidtowym
gromadzeniem sie glikogenu w sercu, watrobie, sledzionie i w miesniach.
Wystepuje niedowfad i zanik miesni. Choroba moze zaczynac sie w dzie-
cinstwie lub w wieku dojrzatym.

Niedobor enzymu rozgateziajgcego jest prawdopodobnie dziedziczony
autosomalnie recesywnie. W watrobie, $ledzionie i w uktadzie nerwo-
wym gromadzi sie amylopektyna. Niedobdr ten wiaze sie z marskoscia
watroby, hipotonig, brakiem odruchéw gtebokich i zanikiem miesni.
Prowadzi do zgonu w ciggu pierwszych 5 lat zycia.

Miopatie wywotane zaburzeniami metabolizmu lipidow

Pierwotny niedobdr karnityny wystepuje w dwoch postaciach: mio-
patycznej i uktadowej. Obie odmiany choroby rozpoczynajg sie od
postepujacego niedowtadu — w dziecinstwie lub pozniej. W postaci
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uktadowej do niedowtadu dotaczajg sie nawracajace epizody encefalo-
patii watrobowej. W obu sytuacjach bioptaty miesnia i badania histo-
chemiczne wykazuja nieprawidtowe gromadzenie sie lipidéw, a analiza
biochemiczna miesnia wykazuje zmniejszong zawarto$¢ karnityny.
Stezenie karnityny w surowicy jest prawidtowe w postaci miopatycznej
i zmniejszone w postaci uktadowej. EMG wykazuje cechy miopatyczne.
W uktadowej postaci choroby rokowanie jest zte — do zgonu dochodzi
pod koniec drugiej lub na poczatku trzeciej dekady zycia. Wiekszos¢
przypadkdw jest sporadyczna, ale w niektorych przypadkach istniejg
dowody na dziedziczenie autosomalne recesywne. Skuteczne moze by¢
leczenie duzymi dawkami karnityny podawanej doustnie lub prednizo-
nem. Wtdrny niedobor karnityny moze wystapi¢ w marskosci watroby,
u 0sob dializowanych, w dystrofiach, w kwasicach organicznych, miopa-
tiach mitochondrialnych, w przewlektych chorobach i u 0séb zywionych
pozajelitowo.

. Niedobér palmitoilotransferazy karnityny (CPT, carnitine palmityltrans-
ferase). Dolegliwosci i objawy rozpoczynajg sie w dziecifistwie niedo-
wiadem, mioglobinurig i bolesnymi skurczami miesni (przykurczami)

w reakgji na wydtuzony wysitek fizyczny, gtodzenie, lub na oba te
czynniki facznie. Sita migsniowa miedzy epizodami jest prawidtowa.
Aktywnos¢ CK zwieksza sie podczas napadow. Test wysitku fizycznego
w niedokrwionym przedramieniu wykazuje prawidfowe zwiekszenie
stezenia mleczandw. Analiza biochemiczna mieénia i leukocytow wyka-
zuUje znaczgco zmniejszong aktywnos¢ CPT. Metabolizm glikogenu jest
prawidtowy, w zwigzku z tym zdolnos¢ do wykonywania krotkotrwa-
tego intensywnego wysitku fizycznego nie jest uposledzona. Niedobor
ten czesciej wystepuje U mezczyzn. Leczenie dietg o duzej zawartosci
weglowodandw i matej zawartosci ttuszczow moze zmniejszy¢ czestosé
napadow.

. Niedobory dehydrogenazy acylo-koenzymu-A (acyl-CoA) sa miopatiami
lipidowymi ze zmiennym proksymalnym niedowtadem miesni, kwasicg
metaboliczng i epizodyczng hipoglikemia z minimalng ketonurig. Bioptat
migsnia ujawnia miopatie lipidowa. Jedna z odmian staje sie objawowa
we wczesnym dziecinstwie z poprzedzajacymi dolegliwosciami, jak row-
niez z kardiomegalia, hepatomegalig i hipotonia.

IV. Wielouktadowe zaburzenie spichrzania tréjglicerydéw sktada sie z wro-

dzonej rybiej tuski, hepatosplenomegalii, granulocytéw z wodniczkami
i miopatii lipidowej. Moze wystepowac oczoplas, zaburzenia czynnosci
siatkowki, za¢ma, zmetnienia rogéwki i niedostuch odbiorczy.

Choroby mitochondrialne

Nieprawidfowa czynnos¢ mitochondridow powoduje zaburzenia w OUN,
w miesniach lub w obu tych strukturach. Zaburzenia metabolizmu tleno-
wego moga obejmowac metabolizm pirogronianu, cykl Krebsa lub fan-
cuch oddechowy. Zaburzenia te typowo powoduja kwasice mleczanowa
we krwi i w ptynie mozgowo-rdzeniowym (PMR). Jezeli defekt dotyczy
mitochondrialnego DNA, bioptat miesnia zawiera zwykle nieprawidtowe
mitochondra widoczne jako poszarpane wtdkna czerwone w barwieniu
trichromem.

MIOPATIA E
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TABELA 27

ZESPOLY MITOCHONDRIALNE

KSS

Oftalmoplegia

Zwyrodnienie siatkéwki

Blok przewodnictwa w sercu

Zwiekszone stezenie biatka w pmr

Ataksja

MELAS

Wymioty

Epizody przypominajace udar moézgu

Napady padaczkowe

Dodatni wywiad rodzinny

MERRF

Padaczka miokloniczna

Ataksja

Osrodkowa hipowentylacja

Dodatni wywiad rodzinny

KSS — zespot Kearnsa-Sayrea (Kearns-Sayre syndrome); MELAS — encefalopatia mitochondrialna
z kwasicg mleczanowg i epizodami przypominajacymi udar mézgu (mitochondrial encephalopa-

thy with lactic acidosis and strokelike episodes); MERRF — padaczka miokloniczna z poszarpanymi
wioknami czerwonymi (myoclonic epilepsy with ragged red fibers).

Miopatie mitochondrialne powodujg niedowtad i nietolerancje wysitku.
W ciezkich przypadkach choroby wystepuje nadmierna potliwos¢ i nieto-
lerancja ciepfa w spoczynku bez nadczynnosci tarczycy. Encefalomiopatie
mitochondrialne sg gtéwnie chorobami OUN. Obejmuja one trzy zespoty
kliniczne opisane w nastepnym akapicie, ktorych cechami wspolnymi sa:
niski wzrost, niedowtad, ggbczaste zwyrodnienie mozgu, otepienie i niedo-
stuch odbiorczy (tab. 27).

Zespét Kearnsa-Sayrea (KSS, Kearns-Sayre syndrome) przed 20 rz. daje
objawy kliniczne w postaci oftalmoplegii, zwyrodnienia siatkowki, bloku
przewodzenia w sercu oraz niedowfadu. Defekt polega na delecji mito-
chondrialnego DNA. Encefalopatia mitochondrialna z kwasica mleczanowg
i epizodami przypominajacymi udar moézgu (MELAS, mitochondrial encepha-
lopathy with lactic acidosis and stroke-like episodes) ujawnia sie w pierwszej
dekadzie zycia epizodycznymi wymiotami, nawracajagcym niedowtadem po-
towiczym lub niedowidzeniem potowiczym oraz napadami padaczkowymi.
Defekt lezy w kompleksie | fancucha oddechowego i jest dziedziczony po
linii matczynej. Padaczka miokloniczna z poszarpanymi wtoknami czerwony-
mi (MERRF, myoclonic epilepsy with ragged red fibers) ujawnia sie przed 20 rz.
miokloniami, napadami padaczkowymi i ataksja. Pacjenci maja dziedziczony
po linii matczynej defekt w kompleksie IV tancucha oddechowego.

Leczenie polega na unikaniu warunkéw, w ktérych konieczne jest zwiek-
szenie zapotrzebowania energetycznego organizmu (gtodzenie, zakazenie,
wyczerpanie fizyczne i ekstremalne temperatury), jak rowniez lekow, ktére
hamuja czynnos¢ tancucha oddechowego (fenytoina i barbiturany) oraz
lekéw hamujgcych synteze biatek mitochondrialnych (tetracykliny i chlo-
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TABELA 28

ZNANE TOKSYNY, KTORE POWODUJA MIOPATIE
MIOPATIA Z NEUROPATIA
Amiodaron

Chlorochina

Klofibrat

Kolchicyna

Doksorubicyna

Etanol

Hydroksychlorochina

Zwigzki fosfoorganiczne
Winkrystyna

MIOPATIA Z KARDIOMIOPATIA
Chlorochina

Klofibrat

Kolchicyna

Doksorubicyna

Emetyna

Etanol

Hydroksychlorochina

Metronidazol

MIOPATIA E

ramfenikol). Niektorym pacjentom z KSS korzys¢ moze przynies¢ podawanie
koenzymu Q.

Niedobor deaminazy adenylanowej

Niedobor deaminazy adenylanowej wystepuje u 1-2% populacji. Nie jest
to prawdopodobnie prawdziwa miopatia, ale stan ten moze przejawiac sie
skurczami miesni.

MIOPATIE TOKSYCZNE
Miopatia alkoholowa przybiera dwie postaci. Po wypiciu duzej ilosci alkoholu
moze wystapic ostry napad bolu miesni, ich tkliwos¢, obrzek, niedowtad
i mioglobinuria. Najczesciej zajete sag miesnie ud. Druga postac polega na
przewlektym, powoli postepujacym proksymalnym niedowtadzie miesni.
Aktywnos¢ CK jest nieznacznie zwiekszona. Wyniki biopsji sa nieswoiste.

W tab. 28 wymieniono substancje toksyczne, ktore powodujg miopatie,
sklasyfikowane na podstawie obecnosci lub nieobecnosci neuropatii lub
kardiomiopatii.

MIOPATIE WRODZONE

Objawy sa zwykle obecne od urodzenia i obejmuja zespot ,wiotkiego dziec
ka” z hipotonig, ostabionymi odruchami gtebokimi, zmniejszong ruchliwosciag
spontaniczng, niedowtadem, czesto réwniez z nieprawidtowa konsystencja
miesni przy badaniu palpacyjnym. Wigzace sie z nimi inne nieprawidtowosci
sg zroznicowane i obejmuyjg skolioze, gotyckie podniebienie, wydtuzong
twarz, oftalmoplegie i szewska klatke piersiowa. Objawy nie postepuja lub
postepujg powoli. Aktywnos¢ CK czesto jest prawidtowa. EMG wykazuje



B8 Miotomy

wielofazowe jednostki ruchowe o matej amplitudzie. Zwykle nie jest mozliwe

rozréznienie okreslonych rodzajow miopatii wytacznie na podstawie obrazu

klinicznego. W celu ich sklasyfikowania niezbedna jest biopsja miesnia.

l. Miopatia typu ,central core” przejawia sie hipotonia, proksymalnym nie-
dowtadem, opdznieniem krokéw milowych rozwoju ruchowego; mie-
snie opuszkowe sg wzglednie zaoszczedzone. Bioptaty miesnia wykazujg
dobrze odgraniczone okragte obszary w centrum wtdkien miesniowych
i dominacje wtokien typu I.

. Miopatia nemalinowa jest zwykle potgczona z cechami dysmorfii i zaje-
ciem miesni opuszkowych (stabe odruchy ssania i potykania oraz staby
ptacz). Ciezka posta¢ wrodzona moze prowadzi¢ do niewydolnosci od-
dechowej i do zgonu. Bioptat miesnia wykazuje dominacje wiokien typu
| z ciemno barwigcymi sie pateczkami wywodzacymi sie z linii Z.

. Istnieje wiele innych, rzadszych miopatii wrodzonych ze swoistymi
nieprawidtowosciami w biopsji miesnia, w tym miopatia miotubularna,
wrodzona dysproporcja rodzajéw witdkien, choroba ,multicore”, miopatia
,odciskow palcow” oraz sarkotubularna.
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