
Örökletes és szerzett myopathiák,

Dystrophia musculorum progressiva (DMP)

Klinikai jellemz � k



Progressziv dystrophiák

• DMD/BMD (generalizált)
• LGMD (végtagövi)
• Distalis (Welander, Miyoshi, Fukuyama)
• FSHMD (facioscapulohumeralis)
• SPMD (scapuloperonealis)
• OPMD (oculopharyngealis)
• EDMD (Emery-Dreifuss)
• hIBM (örökletes zárványtestes myopathia)

Congenitalis dystrophiák (MDC)

• Normális mentális fejl � déssel
(MDC1: merosin hiány, Ullrich sy, Bethlem, RSMDC)

• Mentális deficittel
(Fukuyama, MEB, WWS)

Congenitalis myopathiák

• Nemalin, central core, MM, myotubularis, CFTD



Metabolicus myopathiák

• Lipid tárolás (carnitin hiány, CPT-hiány)

• Glycogen tárolás (Glycogenosis, pl. McArdle, Pompe)

• Mitochondrialis (encephalo-) myopathiák

• Ioncsatorna betegségek

Szerzett myopathiák

• Myositis (PM, DM, IBM, infectios)

• Endocrin (hypo-, hyperthyreosis, stb.)

• Toxicus (steroid, alkohol, gyógyszer: statin)



Gyakran örökl � dnek, családokban halmozottan fordulnak el � . 
Az örökl � dés módja betegségenként változó.
Jellemz � az életkori el � fordulásuk:

Csecsem � kori : csökkent magzatmozgások, születés után hypotoniás izomzat, 
csökkent spontán mozgások, izomzat sorvadása, mélyr eflexek nem válthatók 
ki. 
Sírás, szopás, nyelés gyenge, néha légz � izomzat is gyenge, ezért lélegeztetésre 
szorulnak. Gyorsan halálhoz vezet (néhány hónap-év) .

Gyermekkori : egy ideig normálisan fejl � d� gyermek mozgásának fejl � dése 
lelassul: izmai vékonyak, hypotoniásak, hamar elfár ad, nem tud futni, 
lépcs � n járni, leguggolni. Jellemz � en a csíp � izmok, vagy a vállizmok érintettek
a betegség kezdetén. Néha szemhéjak csüngenek, és t ársulhatnak más 
vázrendszeri rendellenességek (arc-deformitás, scol iosis), szívizom-gyengeség. 
Szellemi visszamaradás ritka, érzészavar nincs. 
Lassabb progresszió, serdül � , vagy feln � ttkorig is járóképesek maradnak. 

Feln � ttkori : fáradékonyság, lépcs � n járási nehezitettség, elesések, 
izomgyengeség, izomsorvadás jellemz � eloszlásban. Változó, általában lassú
progresszió. 



Diagnózis :
Jellemz � anamnézis, klinikai tünetek (az izomgyengeség elosz lása).

• EMG: myopathiás jelek

• Laboratórium: CK (kreatin foszfokináz) emelkedése be tegségt � l 
függ � . Lehet a normális 5-10x-e, de lehet 100-200x-a is.  Kiegészit �
vizsgálatok: laktát, karnitin, elektrolitok, enzimm eghatározás, 
pajzsmirigy, immunológia

• Izombiopsza: a pontos típus megállapítására alkalma s.
Myopathia jelei: 
Sejtmagok középre vándorolnak
Izomrost atrophia és hypertrophia (regeneráció), diff úz
Köt � szövet és zsírszövet felszaporodás
Izomrost-necrosis (dystrophia és myositis)
Immunhistokémiával kimutatható a hiányzó fehérje (dyst rophia)

• Genetikai vizsgálatok: néhány izombetegségben lehet séges –
családfa, örökl � dés típusának megállapítása, illetve gén-mutációk 
keresése (pl. DMD, mitokondriális betegségek, Dystro phia
myotonica)



ÖÖrröökletes izombetegskletes izombetegs éégekgek



AD AR XR

LGMD 1A LGMD 2A DMD
LGMD 1B LGMD 2B BMD
LGMD 1C LGMD 2C EDMD
LGMD 1D LGMD 2D McLeod

LGMD 2E Vacolaris m.
Bethlem LGMD 2F
DM LGMD 2G
OPMD LGMD 2H
FSH
Distalis (Welander) Distalis (Fukuyama)
EDMD Distalis (Miyoshi)
Desmin+ Merosin hiány
Central core
Spheroid test m.
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IBM1, IBM2 (9p12)

EDMD (1q21)               Lamin A/C

Cytoplasma/spheroid testes myopathia (2q24)

Merosin hiány (6q2)                   Laminin a2Central core (19q13)        Ryanodin receptor

Distal /Mioshi/ (2p13)                DysferlinMyofibrillaris (2q35)       Desmin

Distal /Fukuyama/ (9q31)           FukutinDistal /Welander/ (5q31) Myotilin (MPD2)

FSH (4q35), / Scapuloperonealis

LGMD 2 K (9q34)                      POMT1Oculopharyngealis (14q11) PABP2

LGMD 2 J (2q31)                       Titin

LGMD 2 I (19q133)                   FKRPDM1 (19q13)                   DMPK
DM2 (3q21)                     ZNF9

LGMD 2 H (9q31-33)                TRIM32Bethlem (21q2)                Collagen VI

LGMD 2 G (17q11)                   ThelethoninLGMD 1 G (4p21)

LGMD 2 F (5q33)                     d-sarcoglycanLGMD 1 F (7q32)

Vacuolaris myopathia (Xq28)       LAMP-2LGMD 2 E (4q12)                     b-sarcoglycanLGMD 1 E (6q23)       

McLeod (Xp21)          Membrán transport prot.LGMD 2 D (17q21)                  a-sarcoglycanLGMD 1 D (7q)

EDMD (Xq28)           EmerinLGMD 2 C (13q12)                  g-sarcoglycanLGMD 1 C (3p25)           Caveolin

Becker DystrophinLGMD 2 B (2p12)                    DysferlinLGMD 1 B (1q21)           Lamin A/C

Duchenne DystrophinLGMD 2 A (15q15)                 Calpain-3LGMD 1 A (5q31)           Myotilin

XRARAD
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LGMD2B

LGMD2C-F

DMD/BMD

LGMD1C

LGMD2A
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LGMD2H
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MDC1A



LGMD2G
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LGMD2J
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LGMD1A
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LGMD2I ��	�

Fukuyama

������� EDMD
(Emerin)

LGMD 1B
(Lamin A/C)



Epidemiológia

Dystrophia: proximalis myopathák 8.8-25%-a.

DMD 70%, SG 2-3%. 

DMD gyakorisága= 10x BMD

LGMD: AR gyakoriság 10x AD

LGMD 40%-a Calpain def. (2A)

Sarcoglycanopathiák:   aaaa: 47%, bbbb: 16%, gggg: 16%, dddd: 21%. 

Congenitalis myopathiák: 50%-a laminin A2 hiány.



Kezdet

AD: korai, súlyos tünetek (LGMD 1) 
AR: kés � i, enyhe tünetek (LGMD 2)

Korai: DMD
Sarcoglycanopathia (LGMD 2C-F)
FKRP (LGMD 2I, MDC 1C))

Juvenilis: calpainopathia (LGMD 2A), BMD

Feln � ttkori: dysferlinopathia (LGMD 2B)



Duchenne betegség (DMD): XR, medenceövi, majd generalizált, gyorsan 

súlyosbodó izomsorvadás és gyengeség (lépcs � n járás, guggolás, 

kacsázó járás, Trendelenburg tünet, Gowers jel, kés � bb lumbalis lordosis

fokozódik, háti scoliosis alakul ki). 

Kezdet: 3-6 év, járásképtelen 9-12 év, halál 16-20 év. 

Légz� izmok: légzési elégtelenség, szívizom érintettség: CMP és mentális 

hanyatlás.  Dystrophin : teljes hiány.

Dg: Klinikai + EMG + CK több 1000, biopszia, geneti ka.

Becker betegség (BMD): XR, enyhe forma: kezdet 2. évtized, lassan 

progrediál, sokáig járásképes, életet alig rövidíti  meg. 

Dg:Klinikai lép + EMG + CK 1000, biopszia:  izomkár osodás enyhébb, mint 

DMD, a dystrophin : csonkolt, részleges hiánya mutatható ki, genetika.
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Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd � dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú pro gresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia: több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar feszít� izmok 
gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomrostokban zárványok találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia: szemizmok érintettsége (ptosis, szemmozgászavar) és 
nyelési nehezítettség jellemzi. Feln� tt, id� skorban kezd� dik. 

Scapuloperonealis izomdystrophia: vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd� dik. Izületi kontraktúrákkal jár. Gyakran 
szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett.

Dystrophia myotonica: serdül� , vagy fiatal korban kezd� d� , AD örökl� dés� gyakori 
betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban, nyakizmokban, arcizmokban. Myotonia. 
Gyakran endocrin zavarok, cataracta, mentalis retardatio, szívizom-érintettség.





CT: LGMD





gggg-SG
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LGMD 1A

Nem: Ffi=n�
Kezdet: változó, átl. 27 év, lassú progresszió
Eloszlás: deltoideus + alkar extensorok +lábfej emel� k, szimmetrikus
CMP: 50%
Contractura: 30%
CK: normális - 15x emelkedett
Biopszia: degeneratio, rosthasadás, bels� magok, rimmed vacuolák
ICC: normális myotilin , vagy fokozott fest� dés

LGMD 1B

Nem: Ffi=n�
Kezdet: 20 év alatt, lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, alsó végtag proximalis (quadriceps)
CMP: nincs
Contractura: nincs
CK: normális – minimálisan emelkedett
Biopszia: enyhe myoptahia
ICC: magban aggregált lamin A/C
(más betegség: CMD1A, EDMD2, CMT2A, familiaris partialis lypodystrophia)



LGMD 1C

Kezdet: 5 év, változó progresszió
Eloszlás: mérsékelt , proximalis paresis + lábszár hypertrophia, 
Változó súlyosságú, lehet tünetmentes CK emelkedés, terheléskor izomgörcsök
CMP: nincs
Contractura: nincs
CK: 4x - 25x emelkedett
Biopszia: enyhe myopathia
ICC: hiányzó caveolin-3

LGMD 1D

Ritka, csak 2 család ismert 
Kezdet: 38 év , lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis>distalis, avt>fvt + dysphagia
CMP: nincs
Contractura: nincs
CK: normális – 3x emelkedett
Biopszia:  enyhe myoptahia, fibrosis, kis anguláris rostok



LGMD 1E

Kezdet: 2. évtized, lassú progresszió
Eloszlás: mérsékelt , proximalis paresis + lábszár hypertrophia, 
Cardialis: arritmia, CMP
Contractura: nincs
CK: 2x – 4x emelkedett
Biopszia:  enyhe myopathia, endomysialis fibrosis

LGMD 1F

Ritka, csak 1 család ismert 
Kezdet: 16 év (1-58)
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis, kés� bb avt+fvt distalis
CMP: nincs
Contractura: ritka
CK: 40% normális – minimálisan emelkedett
Biopszia:  enyhe myoptahia, fibrosis, 
ICC: desmin fokozott néhány rostban



LGMD 1G

Ritka, néhány család  
Kezdet: 30-47 év, avt-i
Eloszlás: proximalis avt + fvt
CMP: nincs
Contractura: ujjak flexioja korlátozott
CK: 20% normális – ált. 9x emelkedett
Biopszia:  enyhe myoptahia, fibrosis, necrosis, rimmed vacuolák
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LGMD 2A

Nem: Ffi=n�
Kezdet: változó, 6-18 év, lassú progresszió, enyhe tünetek
Eloszlás: szimmetrikus, végtagöv 76%, pelvifemoralis =gluteus max), 

ritkán humero-scapularis (quadriceps megkimélt)
CMP: nincs
Contractura: el� rehaladott fázisban rigid spine
CK: 7 - 80x emelkedett
Biopszia: myopathiás, lobulált rostok, bels� magok, necrosis, regeneratio
WB: calpain hiány, vagy csökkent

LGMD 2B

Kezdet: 12-39 év, lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, alsó végtag: gastrocnemius, kés� bb quadriceps
CMP: nincs
Contractura: nincs
CK: 10 – 72x emelkedett
Biopszia:  dystrophiás jelek: necrosis, regeneratio, endomysialis fibrosis
ICC: dysferlin hiány, vagy a rostokban foltos fest� dés 
(más betegség: Miyoshi distalis myopathia)



LGMD 2C

Tünettan: súlyos (SCARMD: Duchenne-szerü fenotipus) 
Kezdet: 5 - 6év, gyors progresszió, járásképtelen a 2. évtizedben
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis
CMP: el� rehaladott esetben lehet
Contractura: nincs, lumbalis hyperlordosis, scapula alata
CK: jelent� sen (>10x) emelkedett
Biopszia:  myopathiás
ICC: gggg-sarcoglycan hiány, vagy csökkent, többi normális

LGMD 2D

Kezdet: 2-15 év, korai: gyors, kés� i: lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis (quadriceps és scapula súlyos)
CMP: ritka
Contractura: nincs
CK: jelent� sen emelkedett (>5000)
Biopszia: myopathiás: endomysialis fibrosis
ICC: aaaa-sarcoglycan hiány, a többi sarcoglican is csökkent



LGMD 2E

Tünettan: súlyos
Kezdet: 3 év – 2.évtized, gyors progresszió, járásképtelen a 3. évtizedben
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis + lábszár hypertrophia
CMP: lehet
Contractura: nincs 
CK: jelent� sen (>5000) emelkedett
Biopszia:  myopathiás
ICC: bbbb-sarcoglycan + mindegyik sarcoglycan hiányzik + dystrophin csökkent

LGMD 2F

Kezdet: 2-10 év, gyors progresszió, 2. évtizedben járásképtelen, 19 év-ig halálos
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis + lábszár hypertrophia
CMP: ritka
Contractura: nincs
CK: 10x – 50x emelkedett
Biopszia: myopathiás,  endomysialis fibrosis
ICC: dddd-sarcoglycan hiány, a és b hiány, gés dystrophin csökkent



LGMD 2G

Kezdet: 9 – 15 év, lassú progresszió, járásképtelen a 4. évtizedben
Eloszlás: szimmetrikus, fvt: proximalis, avt: proximalis+distalis
CMP: 55%
Contractura: nincs
CK: 3x -30x emelkedett
Biopszia:  myopathiás, rimmed vacuolák
ICC: telethonin hiány 
Más betegség: Dilatativ cardiomyopathia (DCM 1N)

LGMD 2H

Kezdet: 8-27 év, lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis, enyhe paresis
CMP: ritka
Contractura: nincs
CK: emelkedett (250-4500)
Biopszia: enyhe dystrophiás: bels� mag, degeneratio, regen., endomysialis fibrosis
ICC: nincs. Genetika: TRIM32



LGMD 2I

El� fordulás: Anglia egyes részein 
Kezdet: 0.5 - 27év, változó progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis fvt+avt, ritkán arc, lábszár hypertrophia
CMP: 30-50%
Contractura: gyakori a bokában, scoliosis
CK: 1000-8000, emelkedett, myoglobinuria
Biopszia:  dystrophiás, necrosis, regeneratio, enyhe fibrosis
ICC: aaaa-dystroglycan és aaaa2-laminin hiány, többi normális
Genetika: FKRP

LGMD 2J

Kezdet: gyermekkor, kb. 20 év alatt járásképtelen
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis + elüls� tibialis
CMP: ritka
Contractura: nincs
CK: jelent� sen emelkedett (>5000)
Biopszia: myopathiás: endomysialis fibrosis
ICC: titin és calpain-3 hiány, genetika: titin



LGMD 2K

Kezdet: gyermekkor, lassú progresszió
Eloszlás: szimmetrikus, proximalis + pseudohypertrophia
CMP: ritka
Contractura: 50%
CNS: mentalis retardatio
CK: 9x – 40x emelkedett
Biopszia: myopathiás, endomysialis fibrosis
ICC: aaaa-dystroglycan csökkent glycolisatio , genetika: POMT1
Más betegség: WWS







Betegség Kromoszóma Gén/prot. MW

DMD Xp21.2 Dystrophin 427

BMD Xp21.2 Dystrophin

LGMD 1A 5q31 Myotilin 57

LGMD 1B 1q11-21 Lamin A/C

LGMD 1C 3p25 Caveolin 3

LGMD 2A 15q15-21 Calpain 3

LGMD 2B 2p13 Dysferlin 239

LGMD 2C 13q12 g-Sarcoglycan 35

LGMD 2D 17q21 a-Sarcoglycan 59

LGMD 2E 4q12 b-Sarcogly can 43

LGMD 2F 55q33 d-Sarcoglycan 35

LGMD 2G 17q11-12 Telethonin 19

LGMD 2H 9q31-34 TRIM32 72

LGMD 2I 19q133 FKRP

LGMD 2J Titin

Distal MD (Miyoshi ) 2p13 Dysferlin
239

CMD (Merosin -) 6q12 a2-Laminin

CMD + Többféle Fukutin

EDMD Xq28 Emerin 34

EDMD 1q11-23 Lamin A/C



Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd� dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú progresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia: több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar feszít� izmok 
gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomrostokban zárványok találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia: szemizmok érintettsége (ptosis, szemmozgászavar) és 
nyelési nehezítettség jellemzi. Feln� tt, id� skorban kezd� dik. 

Scapuloperonealis izomdystrophia: vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd� dik. Izületi kontraktúrákkal jár. Gyakran 
szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett.

Dystrophia myotonica: serdül� , vagy fiatal korban kezd� d� , AD örökl� dés� gyakori 
betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban, nyakizmokban, arcizmokban. Myotonia. 
Gyakran endocrin zavarok, cataracta, mentalis retardatio, szívizom-érintettség.



Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd� dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú progresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia: több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar feszít� izmok 
gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomrostokban zárványok találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia: szemizmok érintettsége (ptosis, szemmozgászavar) és 
nyelési nehezítettség jellemzi. Feln� tt, id� skorban kezd� dik. 

Scapuloperonealis izomdystrophia : vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd � dik. Izületi kontraktúrákkal jár. 
Gyakran szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett .

Dystrophia myotonica: serdül� , vagy fiatal korban kezd� d� , AD örökl� dés� gyakori 
betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban, nyakizmokban, arcizmokban. Myotonia. 
Gyakran endocrin zavarok, cataracta, mentalis retardatio, szívizom-érintettség.



Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd� dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú progresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia : több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar 
feszít � izmok gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomros tokban zárványok 
találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia: szemizmok érintettsége (ptosis, szemmozgászavar) és 
nyelési nehezítettség jellemzi. Feln� tt, id� skorban kezd� dik. 

Scapuloperonealis izomdystrophia: vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd� dik. Izületi kontraktúrákkal jár. Gyakran 
szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett.

Dystrophia myotonica: serdül� , vagy fiatal korban kezd� d� , AD örökl� dés� gyakori 
betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban, nyakizmokban, arcizmokban. Myotonia. 
Gyakran endocrin zavarok, cataracta, mentalis retardatio, szívizom-érintettség.





Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd� dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú progresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia: több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar feszít� izmok 
gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomrostokban zárványok találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia : szemizmok érintettsége (ptosis, 
szemmozgászavar) és nyelési nehezítettség jellemzi.  Feln � tt, id � skorban 
kezd� dik. 

Scapuloperonealis izomdystrophia: vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd� dik. Izületi kontraktúrákkal jár. Gyakran 
szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett.

Dystrophia myotonica: serdül� , vagy fiatal korban kezd� d� , AD örökl� dés� gyakori 
betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban, nyakizmokban, arcizmokban. Myotonia. 
Gyakran endocrin zavarok, cataracta, mentalis retardatio, szívizom-érintettség.





Végtagövi dystrophia (LGMD): AD, vagy AR, változó súlyosságú. A 2., vagy 3. 
évtizedben kezd� dik, medence, vagy vállövi izmokat érinti. Lassú progresszió. CK 
mérsékelten emelkedett, v. normális.
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Distalis izomdystrophia: több, ritka betegség. Lábszárizmok, vagy alkar feszít� izmok 
gyengesége jellemzi. Szövettanilag az izomrostokban zárványok találhatók. 

Oculopharyngeális dystrophia: szemizmok érintettsége (ptosis, szemmozgászavar) és 
nyelési nehezítettség jellemzi. Feln� tt, id� skorban kezd� dik.

Scapuloperonealis izomdystrophia: vállövi izmok és a peronealis (lábszár) izmok 
gyengesége, sorvadása. 1-2. évtizedben kezd� dik. Izületi kontraktúrákkal jár. Gyakran 
szív is érintett. CK mérsékelten emelkedett.

Dystrophia myotonica : serdül � , vagy fiatal korban kezd � d� , AD örökl � dés�
gyakori betegség. Izomgyengeség a distalis izmokban,  nyakizmokban, 
arcizmokban. Myotonia. Gyakran endocrin zavarok, cat aracta, mentalis retardatio, 
szívizom-érintettség.





Betegség Kezdete:



Congenitalis
Congenitalis izomdystrophia (MDC) agy+ ktsz+csont
Congenitalis myopathia EMG, biopszia
Mitochondrialis (MEM: Leigh) lactat, biopszia
Spinalis izomatrophia (SMA I: W-H) EMG, biopszia

1. évtized
DMD CK, biopszia, ICC, genetika
LGMD 1B, 1C biopszia, ICC 
EDMC contractura, biopszia, ICC
SMA II (K-W) biopszia

2. évtized
BMD CK, biopszia, ICC, genetika
LGMD 2A (calpain) CK, biopszia
FSHMD ?
DM biopszia
SMA biopszia

Feln � tt
LGMD 1A,  2I biopszia, ICC
LGMD 2B, Miyoshi (dysferlin) biopszia, ICC
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DMD/BMD

Gén: dystrophin, 2.5 Mb, 79 exon

65%: részleges gén deléció (60%)   ex 3-7, 44-55
duplikáció (5%)

35%: pontmutáció, deléció, insertio

Mutációk:
70%: n � i hordozótól örökölt
30%: de novo

A klinikai tünetek súlyossága nem függ a del nagyság ától

Dg: multiplex PCR (ált. 18 exon vizsgálata: a deléci ók
98%-a)



DMD



Dystrophin



SG ICC: általában több fehérje egyszerre csökken (b, d)
>77 mutáció: ICC, WB, genetika

CAPN3 24 exon, protein 94kD, >100 mutáció, 
legygakrabban ex. 1,2,4,5,11,22

Dysferlin 55 exon, prot. 230 kD
LGMD 2B, MM, DMAT

Cav3 LGMD 1C, RMD, DM, HCK

MDC1A Laminin-a2: hiányzik, vagy részleges fehérje

UMDC COL6A1: súlyos
COL6A2,3: enyhe  deléció

FKRP súlyos: MDC1C (+Mer hiány)
enyhe: LGMD 2I (+Calp. hiány, aaaaDG MW� )



TRIM32 LGMD 2H, Asp487Asn mutáció

Titin LGMD 2J, exon M6 homozigóta, AR, súlyos
TMD (tibialis) exon M6 heterozigóta, AD
DCM, HCM (cardiomyopathia)

Lamin A/C AD AD-EDMD
DCM 1A + conductios zavar
LGMD 1B
Progeria (Hutchinson-Gilford)
Generalisalt lipodystrophia

AR AR-EDM
CMT2
Mandibuloacralis dysplasia

DM1 DMPK CTG expansio (N: 50-100, K: 80-4000)
DM2 ZNF9 CCTG exp. , K: 75-11.000)

FSHD 4q35 EcoRI SB (3.3 kB repats: D4Z4)
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Congenitális izomdystrophia:

• AR örökl � dés  
• Születést � l fennállnak tünetek, (általános (proximális) izomg yengeség, 

izomhypotonia, izületi kontraktúrák, egyes esetekbe n mentális ret.)
• Laboratorium: CK normális.

Klinikai alaptipusok:

Normális mentális fejl � déssel
(MDC1: merosin hiány, Ullrich sy, Bethlem, RSMDC)

Mentális deficittel
(Fukuyama, MEB, WWS)

Pathológiai tipusok:
Merosin hiány (MDC1A)
Normális merosinnal





MDC



 Protein Gén Funkció Klinikai kép 

MDC1A Merosin LAMA2 Súlyos congen. dystr. CK ­  

Ullrich sy. Collagén VI UCMD1 Hypotonia, prox. contr., dist. 
laza izület, scoliosis 

Integrin 
def. 

Integrina7 ITGA7 

 
 
 
    BM 

Enyhe congen. dystrophia 

WWS a-DG POMT1 Legsúlyosabb+ agyria, 
encephalocele, cataracta 

MEB a-DG POMGnT1 Myopia, glaucoma, 
pachygyria 

MDC1B 
Fukuyama 

Fukutin FCMD Súlyos dystrophia+ ment. 
ret. + epilepsia 

MDC1C Fukutin 
rel.p. 

FKRP Hypotonia, resp. insuff. 
Nincs ment. ret., DCM 

MDC1D 
(ment.ret.) 

Large LARGE 

 
 
 
 
 
Glycosyl-
transferase 
 

Súlyos dystrophia+ ment. 
Ret., migr.zavar  

Rigid spine  
(RFMDC) 

Seleno-
protein N, 1 

SEPN1 Endopl. 
Reticulum. 

Rigid gerinc+ 
Axialis izomérintettség 

 



MDC1A

MDC1C, MDC1D, 
MEB, FMDC

Muntoni et al. 2004
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Congenitalis myopathia:

Strukturális rendellenesség következtében alakul ki
Általános jellemz � k: Születést � l fennálló, jóindulatú, nem progressziv betegség

PATHOLÓGIAI típusok:

• Nemalin myopathia : generalizált izomhypotonia, születést � l fogva lassult 
mozgásfejl � dés, gyenge sírás, nyelési nehezítettség. Csontrend szer fejl � dési
rendellenességei. Feln � ttkort is megérik, járóképesek, de mozgásukban 
korlátozottak. Szövettan: speciális pálcika-szer � testek az izomrostokban.
• Central core betegség : 4-6 éves kortól lassult mozgásfejl � dés, proximális
hangsúllyal izomgyengeség. Pathológia: az izomrosto k központi része szabá lytalan, 
nem m � köd � képes.
• Myotubularis myopathia : 

• veleszületett forma: - hypotoniás újszülött, nyelési,  szopási nehezítettség, 
légz� izom-gyengeség, 
• gyermekkori típus: szemhéjcsüngés (ptosis) és proxi mális izomgyengeség, 
enyhe klinikai tünetek. Biopszia: az izomrostokban a mag középen található.

• Veleszületett rosttípus-aránytalanság (CFTD) : csecsem � korban kifejezett izom 
hypotonia és enyhe izomgyengeség észlelhet � , mely fokozatosan javul. 
Biopszia: I. típusú izomrostok kicsik, a II. típusúa k normális méret � ek.



1919MMááss

CsecsemCsecsem�� kori kezdet, kori kezdet, 
kkééss�� bb javulbb javul

2121CFTDCFTD

CongenitalisCongenitalis v.v.
Gyermekkori v.Gyermekkori v.
FelnFeln�� ttkorittkori

MyotubularinMyotubularin
MYF6MYF6
??

XR (Xq27)XR (Xq27)
AD AD 
AR AR 

1414CentroCentro--
nuclearisnuclearis

ARAR1010MulticoreMulticore

ProximalisProximalis+arc+arc
LassLassúú progressioprogressio

RyR1RyR119q13.119q13.1
ADAD

1616CentralCentral corecore
+ MH+ MH

Congen.vCongen.v. feln. feln�� tttt
Arc+tArc+töörzs+rzs+vtvt+l+léégzgz��

aa--tropomyosintropomyosin
NebulinNebulin
aa--actinactin
TroponinTroponin T1T1
bb--tropomyosintropomyosin

1q211q21--2323
2q212q21--2222
1q421q42
19q1319q13
9q139q13

2020NemalineNemaline

KlinikumKlinikumGGéénnÖÖrrööklkl�� ddééss%%



Congenitalis myopathia
MRI, 11-13 éves kor
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Mitokondriális betegségek

Etiológia: mitokondriális légzési lánc enzimkomplexeit felépít� fehérjék génjeinek 
mutációja, vagy az enzimkomplexek m� ködésének zavara
Klinikai tünetek:

Központi idegrendszer myoclonus, epilepszia, ataxia
Izomzat myopathia, ophthalmoplegia
Fül süketség
Szem retinitis pigmentosa
Csontvel� anaemia
Gastrointestinalis csökkent bélmozgás, hanyálmirigy m� k.
Szív cardiomyopathia
Vese tubularis acidosis
Egyéb laktát felszaporodás, acidosis

Tünetcsoportok:
Kearns-Sayre szindróma (alacsony növés, szemizom-bénulás, süketség, 

retinitis pigmentosa, ataxia, szív-vezetési blokk)
Leigh szindroma (csecsem� /kisgyermekkori izomgyengeség, légzési 

zavarok, laktát acidózis, metális retardáció)
LHON (Leber betegség: kétoldali látóideg sorvadás)
PEO (küls� szemizmok bénulása, ptosis + prox. izomgyengség)
MELAS (mit. encephalopathia, laktát acidózis, stroke fiatal korban)
MERRF (myoclonus epilepsia, ragged red fibers /töredezett rostok/)



Mitokondriális betegségek II.

Dg: EMG: myogén károsodás

Serum: laktát szint magas (els� sorban fizikai terhelésre)

MRI: Koponyában törzsdúcok meszesedése, fehérállományi károsodás

Izombiopszia: az izomrostokban kóros mitokondriumok szaporodnak fel (RRF)

Biokémia: mitokondriális enzimek aktivitása csökken

Genetika: mitokondriális v. nuclearis DNS mutációk

Th: Antioxidánsok (B vitamin, C-vitamin, E vitamin, Koenzim Q10, karnitin)
Aktív torna (izomrostok regenerációjának serkentése)





Lipidanyagcsere zavarai

Karnitin-hiány
Bármely életkorban kezd� dhet. Szimmetrikus, proximális izomgyengeség, néha 

cardiomyopathia. Dg: CK magas, serum karnitin alacsony. Izombiopszia
során az I. típusú rostokban lipidcseppek szaporodnak fel.

Karnitin-palmitoil transzferáz II hiány
Csecsem� kori forma súlyos izomgyengeséggel, hypoglikaemiával jár, gyorsan 

halálhoz vezet. Feln� ttkori formában terhelésre jelentkez� izomfájdalom, 
myoglobinuria jellemz� . Hideg a tüneteket fokozza.





Szénhidrát anyagcsere zavarai

Glikogén tárolásos betegségek (glycogenosis)

A glikogén lebontását végz� lizoszómális enzimek egyike hiányzik, ezért 
glikogén szaporodik fel a sejtekben. Lehet csecsem� kori (hypotoniás
izomzat, gyors progresszió, cardiomegalia), gyermekkori myopathia, 
szellemi elmaradottság) és feln� ttkori forma (végtagövi izomgyengeség, 
fáradékonyág, terhelésre izomfájdalom, izomgörcs, légz� izom-érintettség). 

Dg: serum CK emelkedett, laktát szintje terhelés során is alacsony marad, 
szövettani vizsgálattal az izomrostokban glikogén felszaporodás mutatható
ki, pontos diagnózis biokémiai és genetikai vizsgálattal nyerhet� .

II. típus: Pompe (acid-maltase defektus: lysososmalis tárolás: PAS+, acid
foszfatáz+)

III.típus: Forbes (debranching defektus: cytoplasma dextrin tárolás, PAS+)

V. típus: McArdle (foszforiláz defektus: cytoplasmális tárolás, PAS+)
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Metabolikus myopathiák

Endocrin myopathiák

• Hyperthyreosis (proximalis myopathia, izomgörcsök, fá jdalom)
• Hypothyreosis (duzzanat, hypertrophia, izomgörcsök, fájdalom, 
magas CK, az izmokban glikogén felszaporodás)
• Acromegalia (proximalis gyengeség, magas CK, glikogén  
felszaporodás)
• Hypoparathyreosis (proximalis myopathia, izommerevség , 
myotonia)

Toxicus myopathiák

• Steroid myopathia (medenceövi izmok atrophiája, gyeng esége)
• Alkoholos myopathia (acut: izomfájdalom, izomgyenges ég, 
rhabdomyolisis, magas CK, vizeletben myoglobinuria)
• Gyógyszerek okozta myopathia (clofibrat, lovastatin) : fájdalmas 
izomgyengeség, görcsök, magas CK. 


