Rozdziat 5

Dystrofia twarzowo-
-topatkowo-ramieniowa

typ 1ityp 2
(FSHD1, FSHD2)

(Dystrophia facioscapulohumeralis)
Matgorzata Dorobek
ystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa (facioscapulohumeral muscular dystrophy
- FSHD) jest schorzeniem mie$ni dziedziczonym w sposdb autosomalny dominujg-
cy. Po raz pierwszy zostala opisana przez Erba w 1882 roku i Duchennea w 1868 roku.

FSHD w przypadkach typowych wyraza si¢ postepujacym ostabieniem migsni twa-
rzy, stabilizujacych lopatki i zginaczy grzbietowych stép.

ErPiDEMIOLOGIA

FSHD jest trzecig co do czestosci wystepowania dystrofig miesniowa, czesto$¢ wystepo-
wania okresla sie na 1:15 000 do 1:20 000 w populacji [11, 13].
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Choroby nerwowo-miesniowe Rozdziat 5

RYC. 5.1. Mezczyzna z FSHD, lat 55, przy
odwodzeniu konczyn gérnych widoczne jest
asymetryczne przemieszczenie si¢ topatek ku
gorze (brak stabilizacji fopatek). Zanik mie$ni
dwugtowych i tréjgtowych ramion.

OBJAWY KLINICZNE

Gléwnym objawem klinicznym jest postepujace ostabienie migsni, ktére pojawia sie
w 95% przypadkéow w pierwszych dwoch dekadach zycia [13]. Od wczesnego dzie-
cinstwa moze wystepowa¢ niedomykanie powiek (ostabienie migsni okreznych oczu).
Chorzy nie potrafig gwizda¢, uémiech moze by¢ poprzeczny (ostabienie migsnia okrez-
nego ust), asymetryczny, usta moga by¢ wydatne, tzw. usta ,tapira’, wystepuja trudnosci
w wymawianiu samoglosek. W rzadkich wczesnodziecigcych postaciach stwierdzono
zanik mie$ni jezyka. Chorzy slabo nadymaja policzki i stabo marszcza czoto. Oslabie-
nie mie$ni twarzy moze by¢ dyskretne i wyrazac si¢ tylko asymetrig u§miechu. W poje-
dynczych przypadkach opisano objawy typowe dla postepujacej zewnetrznej oftalmo-
plegii [8] lub asymetryczng ptoze. W typowych przypadkach FSHD asymetria objawéw
zawsze wystepuje i na ogol jest silnie wyrazona. Ostabieniu ulegaja mies$nie obreczy bar-
kowej (trudno$ci w unoszeniu ramion nad poziom), stwierdza sie odstawanie topatek
i ich przemieszczanie si¢ do goéry (ryc. 5.1-5.5). Brak lub uposledzenie stabilizacji to-
patek wynika z ostabienia migéni: najszerszego grzbietu, czworobocznego, réwnolegto-
bocznego i zebatego przedniego. Zanikowi i ostabieniu ulegajg mie$nie: piersiowy wigk-
szy, szczegolnie jego czes¢ mostkowa, dwugltowy i trojgtowy ramienia (ryc. 5.1, 5.2).
Deficyt sily migsni zginaczy grzbietowych dloni wystepuje zwykle w bardziej zaawan-
sowanych stadiach choroby. W réznym stopniu zajete zostaja mies$nie konczyn dolnych.




Dystrofia twarzowo-topatkowo-ramieniowa typ 1 i typ 2 (FSHD1, FSHD2)

RYC. 5.2. Mezczyzna z FSHD,
lat 55, przy odwodzeniu konczyn
gornych widoczne jest asymetrycz-
ne odstawanie fopatek. Zanik miesni
dwugtowych i tréjgtowych ramion.

RYC. 5.3. Dziecko, lat 12, z FSHD o wczes-
nym poczatku. Wyrazne asymetryczne od-
stawanie topatek, trudnosci w unoszeniu ra-
mion ponad poziom.

W pierwszej kolejnosci moga ulega¢ ostabieniu zaréwno mieénie dosiebne, jak i odsieb-
ne. Przy zajeciu mig$ni odsiebnych wystepuje poczatkowo niemozno$¢ chodzenia na
pietach lub wrecz chod brodzacy (u niektdrych pacjentéw podejrzewano neuropatie).
W niektérych przypadkach FSHD wystepuje tzw. przeskakiwanie zaniku i ostabienia
mie$ni. Dotyczy to zaoszczgdzenia migsni obreczy biodrowej przy selektywnym zajeciu
miesni piszczelowych przednich. Ostabienie moze dotyczy¢ roéwniez migsni przykrego-
stupowych i brzusznych. W wyniku ostabienia mie$ni brzucha wystepuje jego uwypu-
klenie, czesto asymetryczne.

U czeéci chorych obserwuje si¢ boczne skrzywienie kregostupa i/lub pogtebiong
hiperlordoze ledzwiowa. Hiperlordoza moze by¢ bardzo nasilona i znacznie uposledza¢
sprawnos$¢ ruchowa, co zdarza si¢ na ogél we wezesnodzieciecych i cigezkich przypad-
kach (ryc. 5.6).

W literaturze wytyczne odno$nie do postepowania ortopedycznego i rehabilitacyj-
nego w tych przypadkach sg bardzo skgpe. Ostabienie miesni przykregostupowych




