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MIOPATIE WRODZONE ZWIĄZANE Z ZABURZENIEM 
TWORZENIA WŁÓKNA MIĘŚNIOWEGO 

A N N A FIDZIAŃSKA 

W niektórych wrodzonych miopat iach s t ruk tura włókien mięśniowych wyda je się 
wskazywać na błąd w ich formowaniu w okresie miogenezy. Włókno mięśn iowe jes t 
j edyną w ustroju człowieka komórką wielojądrową, wyjątkowo długą o z łożonej bu-
dowie w e w n ę t r z n e j . Te swoiste cechy komórki mięśniowej są n a s t ę p s t w e m o d m i e n -
nym od innych komórek procesem dojrzewania włókna mięśniowego. 

Formowanie i doj rzewanie włókna mięśniowego u człowieka w okresie o n t o g e n e -
zy jes t związane z wielotygodniowym procesem fuzji j ednojądrowych mioblas tów do 
formy dojrzałego wielojądrowego włókna mięśniowego. Proces tworzenia przyszłego 
włókna rozpoczyna się w 7-9 tygodniu życia płodowego człowieka. Wrzec ionowate 
myoblas ty z ośrodkowo ułożonymi jądrami układają się w szereg, s tykając i f uz ju j ąc 
koniec do końca tworząc pierwowzór włókna mięśniowego zwany m i o t u b ą p ie rwot -
ną. E t ap ten jes t odpowiedzia lny za tworzenie długości przyszłego włókna mięśn io-
wego. M i o t u b ę p ie rwotną na przekroju poprzecznym cechu je d u ż e ośrodkowo uło-
żone jądro z wąskim rąbkiem sarkoplazmy zawierającej kurczl iwe włókienka - miofi -
b ry le / f ig . /. 

O d 9 tygodnia życia płodowego rozpoczyna się proces zwiększania ś rednicy włók-
na mięśniowego. Przebiega on dwutorowo. Stała synteza białek kurczl iwych zwięk-
sza liczbę miofibryli wypełniając i poszerzając sarkoplazmę komórki. Ten rodzaj zwięk-
szania ś rednicy mio tuby p ie rwotne j nie jes t wystarczający do uzyskania 20m średni -
cy dojrzałego włókna mięśniowego. Rozpoczyna się więc proces przyłączania do po-
wierzchni mio tuby p ie rwotne j stale wytwarzanych mioblastów. Układając się równo-
legle do długiej osi mio tuby dążą do kon tak tu z jej powierzchnią . Styk powierzchni 
obu komórek jes t bodźcem s tymulu jącym syntezę białek kurczl iwych w nowo przy-
ległej komórce . Powstające w procesie syntezy miofibryle układają się równolegle 
wzd łuż długiej osi mio tuby pierwotnej . Ten rodzaj fuzji „bok do b o k u " prowadzi do 
tworzenia m i o t u b y dojrzałej . 

M i o t u b ę dojrzałą, obserwowaną między 12 a 18 tygodniem życia p łodowego czło-
wieka, c e c h u j e na przekroju poprzecznym zespół 2-3 komórek o różnym okres ie roz-
woju , ściśle przylegających do mio tuby pierwotnej , która w tym zespole s tanowi ko-
mórkę osiową najbardzie j dojrzałą /fig. /. 

Kolejny okres tworzenia włókna mięśniowego wymaga dalszego zwiększania jego 
średnicy. Polega na łączeniu się i fuzji komórek już zróżnicowanych posiadających 
miof ibryle z pomocą komórki niezróżnicowanej , tzw. łącznika. Ten rodzaj fuzji „bok 
do boku" z pomocą niezróżnicowanego łącznika, widoczny między 19 a 26 tygodniem 
życia płodowego, prowadzi do utworzenia włókna niedojrzałego. N a przekroju po-
p rzecznym włókno niedojrzałe c e c h u j e zespół komórek wypełnionych miofibrylami 
z ośrodkowo lub obwodowo umieszczonym łącznik iem. Ściśle do siebie przylegający 
zespół komórek otoczony jes t wspólną błoną pods tawną / f ig . /. Dalszy proces dojrze-
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wania po 26 tygodniu polega na syntez ie białek miofibrylarnych w cy top laźmie łącz-
nika po u p r z e d n i e j jego fuzji z otaczającymi go komórkami . W pełni dojrzała komór-
ka mięśniowa posiada jednol i tą s t r u k t u r ę i obwodowo umieszczone jądro. T a k więc 
wie lo tygodniowy proces formowania włókna mięśniowego jes t za leżny od t rzech 
pods tawowych faz: zaprogramowany układ dążących do fuzj i komórek , proces fuzj i , 
syn teza miofibryli . Zmiany zachodzące w którymkolwiek z tych procesów mogą pro-
wadzić do powstawania włókien o nieprawidłowej s t ruk tu rze . 

I tak zablokowanie procesu fuzji i przejścia mio tuby p ie rwotne j w dojrzałą prowa-
dzi do zmian morfologicznych typowych dla miopati i mio tubu la rne j . Schorzen ie ce-
c h u j e obecność włókien o małej średnicy z ośrodkowo ułożonymi jądrami , brak róż-
nicowania me tabo l i cznego typową u l t r as t ruk tu rę mio tuby w mikroskop ie e l ek t ro -
nowym /fig. / . 

W obrazie kl inicznym dominu ją cechy dysmorf izmu kos tnego, hypoplazja uk ładu 
mięśn iowego , zaburzen ia oddychania , ciężki przebieg kończący się śmiercią . 

Nieprawid łowy układ fuzju jących komórek prostopadły do długiej osi m i o t u b y 
prowadzi do powstawania zmian morfologicznych obserwowanych w miopat i i czape -
czek / cap disease/ . Schorzen ie cechu je zwiększona aktywność diaforazy, d e s m i n y 
i a l fa-aktyniny na obwodzie włókna na kształ t czapeczki /fig. / z uby tk i em ak tywno-
ści ATP-azy p H 9.4. U l t r a s t ruk tu rę komórki cechu je nieprawidłowy, pros topadły do 
d ługie j osi włókna, układ miofibryli tworzących czapeczkę z u b y t k i e m miozyny. 
W obrazie kl inicznym jak i w poprzednie j miopati i dominu ją cechy d y z m o r f i z m u 
kos tnego , hypoplazja i znacznego s topnia osłabienie siły układu mięśn iowego, zej-
ście śmie r t e lne . Nieprawidłowy układ fuz ju jących komórek z tworzen iem s t r u k t u r o 
cha rak te rze pierścienia na obwodzie małych, za t rzymanych w rozwoju włókien /fig. / 
obserwowano w łagodnej miopati i typu ring b inden myopathy. W obrazie k l in icznym 
obserwowano długą twarz, gotyckie podnieb ien ie , szczupły układ mięśniowy z osła-
b i en i em siły mięśni ksobnych. 

Z a b u r z e n i e syntezy białek miofibrylarnych włączn iku wchodzącym w skład włók-
na niedojrzałego i tworzenie miofibryli o o d m i e n n e j budowie w c e n t r u m włókna 
mięśn iowego zna jdywano w miopati i wrodzonej typu „central core". W schorzen iu 
tym włókna mięśn iowe posiadają okrągłe po jedyncze ogniska c e c h u j ą c e się ubyt -
k iem aktywności dehydrogenaz , fosforylaz, ATP-az i o d m i e n n ą od reszty włókna 
budową sa rkomerów/ f ig . /. 

W obrazie kl inicznym wrodzone zwichnięcie s tawów biodrowych, szczupły układ 
mięśniowy z ksobnym osłabieniem mięśni , skolioza, towarzyszą schorzen iu . 

Powyższe obserwacje wskazują , że długi okres tworzenia włókna mięśniowego oraz 
specy f i czne fazy jego formowania stwarzają możliwość powstawania szeregu błędów. 
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Ryc. 1. Miotuba pierwotna x 14000 

Ryc. 2. Miotuba dojrzała x 14000 
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Ryc. 5. Cap dissease. a. Czapeczki negatywne w barwieniu ATP-azą pH 9.4 x 448 
b. Nieprawidłowe prostopadłe ułożenie miofybryli twąrzących czapeczkę x 12000 

Ryc. 6. Ring binden myopathy. a. desmino-pozytywny pierścień otaczający małe włókna x 448 
b. Pierścień utworzony przez jeden miofibryl o prawidłowo zachowanej strukturze x 15000 
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