La Dystrophie musculaire fascio-scapulo-humérale (DMFSH)

Décrite dès 1885, il s’agit d’une des myopathies les plus fréquentes (son incidence est de 1/20000). 

Cliniquement : 

Il s’agit d’une atteinte segmentaire des muscles de la face, de la ceinture scapulaire, des muscles abdominaux, huméraux et de la loge antérieure de la jambe. Les muscles antérieurs de la cuisse sont longtemps épargnés.

20 % des patients sont en fauteuil roulant. 

Le début de la maladie se situe entre 0 et 30 ans ; la progression est dite asymétrique, souvent par paliers. Il existe une variabilité inter et intrafamiliale de l’expression clinique (il n’ya pas d’expressivité totale de l’atteinte génétique).

La DMFSH est dite « segmentaire, asymétrique et variable ».
Le diagnostic moléculaire( la génétique de la DMFSH) : 

La zone D4Z4 dans région télomérique du K4 est une séquence répétée de 3, 3 kbases, qui existe dans un certain nombre de copies.

Tout individu qui n’exprime pas la  maladie possède cette répétition de séquences sur le K4 et cette répétition doit être d’un nombre compris entre 11 et 150.
En dessous de 11 répétitions d’unités D4Z4, on exprime la maladie. C’est une maladie autosomique dominante.

