
ȾɤɜůŰŬɜŰɑɜɞɠ ũ. ɄŬˊŬŭɧˊɞɡɚɞɠ

ɁŮɡɟɞɚɧɔɞɠ 

ɀɡɞˊŬɗɞɚɞɔɘəɧȺɟɔŬůŰɐɟɘɞ

Aȭ ɁŮɡɟ/əɐȾɚɘɜɘəɐ ɄŬɜ/ɛɑɞɡȷɗɖɜɩɜ, ȷɘɔɘɜɐŰŮɘɞ ɁɞůɞəɞɛŮɑɞ

ȹȽȷũɁɋɆɇȽȾȼ ɄɅɃɆȺũũȽɆȼ 

ɆɇȽɆ ɀɈɃɄȷŪȺȽȺɆ



Ɇɨɔəɟɞɡůɖ ůɡɛűŮɟɧɜŰɤɜ

ȳɜɞɛŬ ɞɛɘɚɖŰɐ: ȾɤɜůŰŬɜŰɑɜɞɠ ũ. ɄŬˊŬŭɧˊɞɡɚɞɠ

ÅȹŮɜ ɡˊɎɟɢŮɘ əŬɛɑŬ ůɨɔəɟɞɡůɖ ůɡɛűŮɟɧɜŰɤɜ

Ůɔəɨəɚɘɞɠ Űɞɡ ȺɃū (ȷɟ. ɄɟɤŰ. 47558/04.07.2012)



ɀɡɞˊɎɗŮɘŮɠ: ˊɟɤŰɞˊŬɗŮɑɠ ˊŬɗɐůŮɘɠ Űɤɜ ɛɡɩɜ

ǯ



ɇŬɝɘɜɧɛɖůɖ ɛɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

Ⱦɚɖɟɞɜɞɛɘəɏɠ
Åɀɡɥəɏɠ ȹɡůŰɟɞűɑŮɠ

ÅɆɡɔɔŮɜŮɑɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÅɀɡɞŰɞɜɘəɎɜɞůɐɛŬŰŬ əŬɘ ȹɘŬɡɚɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÅɀŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ əŬɘ ɛɘŰɞɢɞɜŭɟɘɞˊɎɗŮɘŮɠ

ȺˊɑəŰɖŰŮɠ
ÅūɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÅūŬɟɛŬəɞŮˊŬɔɧɛŮɜŮɠəŬɘ Űɞɝɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÅȺɜŭɞəɟɘɜɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÅɀɡɞˊɎɗŮɘŬ Űɖɠ ɛɞɜɎŭŬɠ

ÅɀɡɞˊɎɗŮɘŬ ůŰɞ ˊɚŬɑůɘɞ ůɡůŰɖɛŬŰɘəɩɜ ɜɞůɖɛɎŰɤɜ



ȹɘŬɔɜɤůŰɘəɐ Ʉɟɞůɏɔɔɘůɖ ɀɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

ÅȾɚɖɟɞɜɞɛɘəɧ ŬɜŬɛɜɖůŰɘəɧ

ÅɆɡɛˊŰɩɛŬŰŬ - əɚɘɜɘəɐ ŮɘəɧɜŬ

ÅȺɟɔŬůŰɖɟɘŬəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅɁŮɡɟɞűɡůɘɞɚɞɔɘəɧɠɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȷˊŮɘəɞɜɘůŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅũŮɜŮŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȸɘɞɣɑŬ ɛɡɧɠ



ȹɘŬɔɜɤůŰɘəɐ Ʉɟɞůɏɔɔɘůɖ ɀɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

ÅȾɚɖɟɞɜɞɛɘəɧ ŬɜŬɛɜɖůŰɘəɧ

ÅɆɡɛˊŰɩɛŬŰŬ - əɚɘɜɘəɐ ŮɘəɧɜŬ

ÅȺɟɔŬůŰɖɟɘŬəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅɁŮɡɟɞűɡůɘɞɚɞɔɘəɧɠɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȷˊŮɘəɞɜɘůŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅũŮɜŮŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȸɘɞɣɑŬ ɛɡɧɠ



Ⱦɚɖɟɞɜɞɛɘəɧ ŬɜŬɛɜɖůŰɘəɧ

ūɡɚɞůɨɜŭŮŰɖ əɚɖɟɞɜɞɛɘəɐ ɛŮŰŬɓɑɓŬůɖ

Å ȹɡůŰɟɞűɘɜɞˊɎɗŮɘŮɠ(Duchenne/Becker)

Å ɀɡɥəɐ ȹɡůŰɟɞűɑŬ Emery-Dreifuss

Å ɀɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ȷɡŰɞůɤɛɘəɎŮˊɘəɟŬŰɖŰɘəɐəɚɖɟɞɜɞɛɘəɐ ɛŮŰŬɓɑɓŬůɖ

Å ɀɡɞŰɞɜɘəɐȹɡůŰɟɞűɑŬ (Űɨˊɞɡ 1 əŬɘ 2)

Å Ʉɋȸ (ˊɟɞůɤˊɞ-ɤɛɞ-ɓɟŬɢɘɧɜɘɞɠɛɡɥəɐ ŭɡůŰɟɞűɑŬ)

Å ɃűɗŬɚɛɞűŬɟɡɔɔɘəɐɛɡɥəɐ ŭɡůŰɟɞűɑŬ

Å ȻɤɜɘŬɑŮɠɛɡɥəɏɠ ŭɡůŰɟɞűɑŮɠ (LGMD1é)

Å ɆɡɔɔŮɜɐɠ ɛɡɞŰɞɜɑŬThomsen

Å ɄŮɟɘɞŭɘəɏɠ ˊŬɟŬɚɨůŮɘɠ

Å ȾɎˊɞɘŮɠ ɛɞɟűɏɠ ůɡɔɔŮɜɩɜ ɛɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

Å ɀɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ȷɡŰɞůɤɛɘəɎɡˊɞɚŮɘˊɧɛŮɜɖ əɚɖɟɞɜɞɛɘəɐ ɛŮŰŬɓɑɓŬůɖ

Å ȻɤɜɘŬɑŮɠɛɡɥəɏɠ ŭɡůŰɟɞűɑŮɠ (LGMD2é)

Å ɆɡɔɔŮɜɐɠ ɛɡɞŰɞɜɑŬBecker

Å ɀŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ɔɚɡəɞɔɞɜɘɎůŮɘɠ, ŭɘŬŰŬɟŬɢɏɠ ɛŮŰŬɓɞɚɘůɛɞɨ 
ɚɘˊŬɟɩɜ ɞɝɏɤɜ)

Å ɀɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ɀɖŰɟɘəɐ əɚɖɟɞɜɞɛɘəɐ ɛŮŰŬɓɑɓŬůɖ

Å ɀɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ ˊɞɡ ɞűŮɑɚɞɜŰŬɘ ůŮ ɛŮŰŬɚɚɎɝŮɘɠ Űɞɡ 
mtDNA



ȹɘŬɔɜɤůŰɘəɐ Ʉɟɞůɏɔɔɘůɖ ɀɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

ÅȾɚɖɟɞɜɞɛɘəɧ ŬɜŬɛɜɖůŰɘəɧ

ÅɆɡɛˊŰɩɛŬŰŬ - əɚɘɜɘəɐ ŮɘəɧɜŬ

ÅȺɟɔŬůŰɖɟɘŬəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅɁŮɡɟɞűɡůɘɞɚɞɔɘəɧɠɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȷˊŮɘəɞɜɘůŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅũŮɜŮŰɘəɧɠ ɏɚŮɔɢɞɠ

ÅȸɘɞɣɑŬ ɛɡɧɠ



ɆɡɛˊŰɩɛŬŰŬ ïȾɚɘɜɘəɐ ŮɘəɧɜŬ

×ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ

×ȹɘŬŰŬɟŬɢɏɠ ŰɟɞűɘəɧŰɖŰŬɠ(ŬŰɟɞűɑŬ / (ɣŮɡŭɞ)-ɡˊŮɟŰɟɞűɑŬ)

×ɀɡŬɚɔɑŮɠ

×ɆɡɔəɎɛɣŮɘɠ

×ɀɡɞŰɞɜɘəɧűŬɘɜɧɛŮɜɞ

×Ⱥɨəɞɚɖ əɧˊɤůɖ əŬɘ ɏɚɚŮɘɣɖ ŬɜŰɞɢɐɠ ůŰɖɜ Ɏůəɖůɖ

×ɅŬɓŭɞɛɡɧɚɡůɖ/ɛɡɞůűŬɘɟɘɜɞɡɟɑŬ

×ȯɚɚŮɠ ůɡůŰɖɛŬŰɘəɏɠ ŮəŭɖɚɩůŮɘɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ 

×ɚŮɘŰɞɡɟɔɘəɐ ɏəˊŰɤůɖ ŬˊɧŰɞəɞɠ Űɖɠ ŬŭɡɜŬɛɑŬɠé.?

ȷɝɘɞɚɧɔɖůɖ: 

ȷ. ȾŬŰŬɜɞɛɐɠ (əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɐ əɚˊ)

ȸ. ȰɜŬɟɝɖɠ (ɞɝŮɑŬ, ɡˊɞɝŮɑŬ, ɢɟɧɜɘŬ) 

ũ. Ⱥɝɏɚɘɝɖɠ, ˊɞɟŮɑŬɠ (ůŰŬɗŮɟɐ, ˊɟɞɞŭŮɡŰɘəɐ, ůɢŮŰɘɕɧɛŮɜɖ ɛŮ Ɏůəɖůɖ, ŮˊŮɘůɞŭɘŬəɐ) 

ȹ. ȸŬɟɨŰɖŰŬɠ (MRCS)



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ (ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ)

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ. 

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ: çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏəɟɤɜ? 

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ) 

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, 
ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ.

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, 
ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. 
çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜ
əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ 
ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏəɟɤɜ?

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ) 

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ 
ɐ ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ. 

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ 
ɛɡɩɜ Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ 
Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ 
ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏəɟɤɜ?

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ)

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ 
ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ.

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ 
Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ 
Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ɛɡɩɜ Űɤɜ 
Ɏəɟɤɜ?

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ) 

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ 
ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ.

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ 
Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ 
Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ɛɡɩɜ 
Űɤɜ Ɏəɟɤɜ?

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ) 

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ 
ɞˊɘůɗɑɞɡŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ.

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ 
Űɤɜ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ.ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ɛɡɩɜ Űɤɜ 
Ɏəɟɤɜ? 

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: Űɨˊɞɘ əŬŰŬɜɞɛɐɠ

ɇɨˊɞɠ 1ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɐ, ɕɤɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐ.

(ɛɘəɟɞɨ ɓŬɗɛɞɨ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ) 

ɇɨˊɞɠ 2ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ ɐ əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ, ˊɟɞůɗɑɞɡ ɐ ɞˊɘůɗɑɞɡ

ŭɘŬɛŮɟɑůɛŬŰɞɠ.

ɇɨˊɞɠ 3ȾŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜɛɡɩɜ Űɤɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, ˊŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Űɤɜ 
əɎŰɤ Ɏəɟɤɜ. çɋɛɞˊŮɟɞɜɘŬɑŬəŬŰŬɜɞɛɐè

ɇɨˊɞɠ 4ɄŮɟɘűŮɟɘəɩɜ ɛɡɩɜ Ɏɜɤ Ɏəɟɤɜ, əŮɜŰɟɞɛŮɚɘəɩɜəɎŰɤ Ɏəɟɤɜ

ɇɨˊɞɠ 5ɄŰɩůɖ ɓɚŮűɎɟɤɜ ÑɞűɗŬɚɛɞˊɚɖɔɑŬ. ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ɛɡɩɜ Űɤɜ 
Ɏəɟɤɜ?

ɇɨˊɞɠ 6ȷŭɡɜŬɛɑŬ ŮəŰŮɘɜɧɜŰɤɜəŮűŬɚɐɠ



ɀɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ: ɇɟɧˊɞɠ ɏɜŬɟɝɖɠ / Ůɝɏɚɘɝɖɠ 

ÇɃɝŮɑŬ
VɟŬɓŭɞɛɡɧɚɡůɖ

VűɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ

ÇɈˊɞɝŮɑŬ
V űɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ

V Ůɜŭɞəɟɘɜɘəɏɠ

V Űɞɝɘəɏɠ, űŬɟɛŬəŮɡŰɘəɏɠ

ÇɉɟɧɜɘŬ ŮɝŮɚɘůůɧɛŮɜɖ
Vɛɡɥəɏɠ ŭɡůŰɟɞűɑŮɠ

VɛŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

VůɡɔɔŮɜŮɑɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

VɜŮəɟɤŰɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ůˊɎɜɘŬ)

ÇɆŰŬɗŮɟɐ
VůɡɔɔŮɜŮɑɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÇɆɢŮŰɘɕɧɛŮɜɖ ɛŮ Űɖɜ Ɏůəɖůɖ
VɛŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

ÇȺˊŮɘůɞŭɘŬəɐ
VŭɘŬɡɚɞˊɎɗŮɘŮɠ



0: ɧɢɘ ɛɡɥəɐ ůɨůˊŬůɖ

1: ɛɡɥəɐ ůɨůˊŬůɖ, ɢɤɟɑɠ ɛŮŰŬəɑɜɖůɖ Űɞɡ ɛɏɚɞɡɠ

2: ɛŮŰŬəɑɜɖůɖ Űɞɡ ɛɏɚɞɡɠ, ŭŮɜ ɡˊŮɟɜɘəɎ Űɖ ɓŬɟɨŰɖŰŬ

3: ɡˊŮɟɜɘəɎ Űɖ ɓŬɟɨŰɖŰŬ

4: ɡˊŮɟɜɘəɎ ɓŬɟɨŰɖŰŬ əŬɘ ŬɜŰɑůŰŬůɖ

5: űɡůɘɞɚɞɔɘəɐ ɛɡɥəɐ ɘůɢɨɠ 

ȷɝɘɞɚɧɔɖůɖ ɓŬɟɨŰɖŰŬɠ (MRCS)



ȹɘŬŰŬɟŬɢɏɠ ŰɟɞűɘəɧŰɖŰŬɠ

ŬŰɟɞűɑŬ

Ŭɚɖɗɐɠ ɡˊŮɟŰɟɞűɑŬ

ɣŮɡŭɞ-ɡˊŮɟŰɟɞűɑŬ

Áȼ ŬŰɟɞűɑŬ ŮɑɜŬɘ ŬɜɎɚɞɔɖɠ əŬŰŬɜɞɛɐɠ ɛŮ Űɖɜ ŬŭɡɜŬɛɑŬ, ŬɚɚɎ ɧɢɘ əŬŰô ŬɜɎɔəɖ ŬɜɎɚɞɔɖɠ 
ɓŬɟɨŰɖŰŬɠ(ŬɜŰɑɗŮŰŬ ɛŮ Űɘɠ ɜŮɡɟɞɔŮɜŮɑɠɓɚɎɓŮɠ ɧˊɞɡ ˊŬɟŬŰɖɟŮɑŰŬɘ ůɡɜɐɗɤɠ ŬɜɎɚɞɔɞɡ ɓŬɗɛɞɨ 
ŬŭɡɜŬɛɑŬ əŬɘ ŬŰɟɞűɑŬ).

ɉŬɟŬəŰɖɟɘůŰɘəɧ ˊŬɟɎŭŮɘɔɛŬ ŭɡůŬɜŬɚɞɔɑŬɠ ŬŭɡɜŬɛɑŬɠ/ŬŰɟɞűɑŬɠ: ŬɟɢɘəɎ ůŰɎŭɘŬ űɚŮɔɛɞɜɤŭɩɜ 
ɛɡɞˊŬɗŮɘɩɜ

ÁȾɎɗŮ ŬŰɟɞűɑŬ ɛɡɧɠ ŭŮ ůɖɛŬɑɜŮɘ, əŬŰȭ ŬɜɎɔəɖɜ ɜŮɡɟɞɛɡɥəɧɜɧůɖɛŬ



ɀɡŬɚɔɑŮɠ
Åůɡɢɜɧ ŬɚɚɎ ɛɖ Ůɘŭɘəɧ ůɨɛˊŰɤɛŬ  

Åˊɧɜɞɠ (ŮɜŰɧˊɘůɖ)
ÅŮůŰɘŬəɧɠ, ŮɜŰɞˊɘɕɧɛŮɜɞɠ ůŮ əɎˊɞɘɞɜ ɛɡ ɐ ɞɛɎŭŬ ɛɡɩɜ

Å ŰɟŬɨɛŬ

Å ŭɘɖɗɖŰɘəɏɠ ŮɝŮɟɔŬůɑŮɠ (ɧɔəɞɘ, ůŬɟəɞŮɑŭɤůɖ) 

Å ŬɔɔŮɘŬəɏɠ ŭ/ɢŮɠ (ŬɟŰɖɟɘŬəɐ ŬˊɧűɟŬɝɖ, űɚŮɓɞɗɟɧɛɓɤůɖ) 

Å ŮɜŰɞˊɘůɛɏɜŮɠ ɓŬəŰɖɟɘŬəɏɠɐ ˊŬɟŬůɘŰɘəɏɠ ɚɞɘɛɩɝŮɘɠ 

Å Űɞɝɘəɏɠ ɐ űŬɟɛŬəŮɡŰɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ˊɢ ůŰŬŰɑɜŮɠ) 

ÅŭɘɎɢɡŰɞɠəŬɘ ɔŮɜɘəŮɡɛɏɜɞɠ 

Å ɘɞɔŮɜŮɑɠ ɚɞɘɛɩɝŮɘɠ

Å ɘŭɘɞˊŬɗŮɑɠ űɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ˊɞɚɨ- əŬɘ ŭŮɟɛŬŰɞɛɡɞůɑŰɘŭŬ) ůɡɜɐɗɤɠ ɛŮ ɞɝŮɑŬ ɏɜŬɟɝɖ

Å Űɞɝɘəɏɠ ɐ űŬɟɛŬəŮɡŰɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ˊɢ ůŰŬŰɑɜŮɠ) 

Å ɞɟɘůɛɏɜŮɠ ɛɞɟűɏɠ ɛŮŰŬɓɞɚɘəɩɜ (ŭ/ɢŮɠ ɔɚɡəɧɚɡůɖɠ, ɛɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠŭ/ɢŮɠ, ŬɜŮˊɎɟəŮɘŬ ŬŭŮɜɡɚɘəɐɠŭŮŬɛɘɜɎůɖɠ) ɐ Ůɜŭɞəɟɘɜɘəɩɜ  ɛɡɞˊŬɗŮɘɩɜ (ɡˊɞɗɡɟŮɞŮɘŭɘəɐ
ɛɡɞˊɎɗŮɘŬ)

ÅɆŰɘɠ ˊŮɟɘůůɧŰŮɟŮɠ Ŭˊɧ Űɘɠ ŬɜɤŰɏɟɤ əŬŰŬůŰɎůŮɘɠ ůɡɜɡˊɎɟɢŮɘ ŬŭɡɜŬɛɑŬ. ɆŰɖ ɟŮɡɛŬŰɘəɐ ˊɞɚɡɛɡŬɚɔɑŬəŬɘ 
ɘɜɞɛɡŬɚɔɑŬ, ɞ ˊɧɜɞɠ ŭŮ ůɡɜɞŭŮɨŮŰŬɘ Ŭˊɧ ŬŭɡɜŬɛɑŬ 

Åˊɧɜɞɠ (ůɡůɢɏŰɘůɖ ɛŮ ŭɟŬůŰɖɟɘɧŰɖŰŬ)
ÅəŬŰɎ Űɖɜ ŬɜɎˊŬɡůɖ(ˊɢ. űɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ)

ÅəŬŰɎ Űɖɜ Ɏůəɖůɖ(ůɡɜɐɗɤɠ ůŰɘɠ ɛŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ)

ɆɡɜɖɗɏůŰŮɟɖ ŬɘŰɑŬ Ɏɚɔɞɡɠ: ȹɘŬɚŮɑˊɞɡůŬ ɢɤɚɧŰɖŰŬ



ÅŬˊɞŰɏɚŮůɛŬ ɓɟɎɢɡɜůɖɠ Űɤɜ ɛɡɩɜ ɚɧɔɤ ɑɜɤůɖɠ

ÅŬɜɩŭɡɜŮɠ

ÅůˊɎɜɘŬ ŬˊɞŰŮɚɞɨɜ ˊɟɩɘɛɖ Ůəŭɐɚɤůɖ, ɧˊɤɠ: 

ÅEmeryïDreifussdystrophy 

ÅBethlemmyopathy

ÅLGMD1B (ɚŬɛɘɜɞˊɎɗŮɘŬ)

ÅLGMD2A (əŬɚˊŬɥɜɞˊɎɗŮɘŬ)

Åůɨɜŭɟɞɛɞ Űɖɠ ŭɨůəŬɛˊŰɖɠ ɟɎɢɖɠ

ɆɡɔəɎɛɣŮɘɠ



Å ɄŬɟɎŰŬůɖ Űɖɠ ŬˊɞůɨůˊŬůɖɠ(ɢɎɚŬůɖɠ) Űɞɡ ɛɡɧɠ ɛŮŰɎ Űɖ ɛɡɥəɐ ůɨůˊŬůɖ

Å ɄɟɞəŬɚŮɑŰŬɘ Ŭˊɧ ŮˊŬɜŬɚŬɛɓŬɜɧɛŮɜŮɠ ŮəˊɞɚɩůŮɘɠŰɖɠ ɛŮɛɓɟɎɜɖɠ Űɖɠ ɛɡɥəɐɠ ɑɜŬɠ ˊɞɡ 

ȼɀũɟŬűɘəɎɢŬɟŬəŰɖɟɑɕŮŰŬɘ Ŭˊɧ ɟɡɗɛɘəɏɠ ŮəűɞɟŰɑůŮɘɠŬɡɝɞɛŮɘɞɨɛŮɜɖɠ ůɡɢɜɧŰɖŰŬɠ ˊɞɡ ˊŬɟɎɔŮɘ 

ɐɢɞ Űɨˊɞɡ əŬŰŬŭɡɧɛŮɜɞɡ ɓɞɛɓŬɟŭɘůŰɘəɞɨ

Å ȺˊɘŭŮɘɜɩɜŮŰŬɘ ɛŮ Űɞ əɟɨɞ əŬɘ ɓŮɚŰɘɩɜŮŰŬɘ ɛŮ Űɖɜ ŮˊŬɜɎɚɖɣɖ Űɖɠ əɑɜɖůɖɠ (ŮɝŬɑɟŮůɖ: ˊŬɟɎŭɞɝɖ 

ɛɡɞŰɞɜɑŬ)

ɀɡɞŰɞɜɘəɧűŬɘɜɧɛŮɜɞ



Ⱥɨəɞɚɖ əɧˊɤůɖ əŬɘ ɏɚɚŮɘɣɖ ŬɜŰɞɢɐɠ ůŰɖɜ Ɏůəɖůɖ 

Å ɆɡɢɜɎ ɞɘ ŬůɗŮɜŮɑɠ ɢɟɖůɘɛɞˊɞɘɞɨɜ Űɞɜ ɧɟɞ əɧˊɤůɖ ɔɘŬ ɜŬ ˊŮɟɘɔɟɎɣɞɡɜ Űɖ ɛɡɥəɐ ŬŭɡɜŬɛɑŬ, 

ŬɚɚɎ əŬɘ ŬɜŰɑůŰɟɞűŬ. 

Å ɇɞ ŬɑůɗɖɛŬ əɧˊɤůɖɠ ŬˊɞŰŮɚŮɑ ůɨɛˊŰɤɛŬ ˊɞɚɡˊŬɟŬɔɞɜŰɘəɧ.

Å ȷɜ əŬɘ əɎˊɞɘŮɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ ůɡɜɞŭŮɨɞɜŰŬɘ Ŭˊɧ ŬɑůɗɖɛŬ Ůɨəɞɚɖɠ əɧˊɤůɖɠ (ɛɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɏɠ

ŭ/ɢŮɠ, ɞɟɘůɛɏɜŮɠ ɛŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ əŬɘ ɖ ɛɡɞŰɞɜɘəɐŭɡůŰɟɞűɑŬ), ůɢŮŭɧɜ ˊɞŰɏ ɖ 

əɧˊɤůɖ ŭŮɜ ŬˊɞŰŮɚŮɑ Űɞ ɛɞɜŬŭɘəɧ ůɨɛˊŰɤɛŬ əɎˊɞɘŬɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŬɠ. 

Å ɆɡɢɜɎ ɧɛɤɠ ŬůɗŮɜŮɑɠ ɛŮ ɛɡɞˊɎɗŮɘŬ ŬɘůɗɎɜɞɜŰŬɘ ŮɡəɞɚɧŰŮɟɖ əɧˊɤůɖ ŮˊŮɘŭɐ ɢɟŮɘɎɕŮŰŬɘ ɜŬ 

əŬŰŬɓɎɚɚɞɡɜ ɛŮɔŬɚɨŰŮɟɖ ˊɟɞůˊɎɗŮɘŬ ɚɧɔɤ Űɖɠ ɡˊɞəŮɑɛŮɜɖɠ ɛɡɥəɐɠ ŬŭɡɜŬɛɑŬɠ (overuse

syndrome).



ɅŬɓŭɞɛɡɧɚɡůɖ

ÅɃɝɨ, ŭɡɜɖŰɘəɎ ɗŬɜŬŰɖűɧɟɞ ůɨɜŭɟɞɛɞ

ÅɄɞɚɚɎ ŬɑŰɘŬ, ŬɚɚɎ əɞɘɜɐ ˊŬɗɞűɡůɘɞɚɞɔɘəɐůɡɜɘůŰŬɛɏɜɖ
ÅȯɛŮůɖ ɓɚɎɓɖ ɛɡɥəɞɨ əɡŰŰɎɟɞɡ ɐ/əŬɘ ŮɜŮɟɔŮɘŬəɐ ɏɜŭŮɘŬ ůŰɞ ɛɡɥəɧ əɨŰŰŬɟɞ

ÅȾŬŰŬůŰɟɞűɐ Űɞɡ ůəŮɚŮŰɘəɞɨ ɛɡɧɠ
ÅȷˊŮɚŮɡɗɏɟɤůɖ ůŰɖɜ əɡəɚɞűɞɟɑŬ ŮɜŭɞəɡŰŰɎɟɘɤɜ ůŰɞɘɢŮɑɤɜ
ÅȰɜɕɡɛŬ (CK, LDH, ɞɝŬɚɞɝɘəɐŰɟŬɜůŬɛɘɜɎůɖ, ŬɚŭɞɚɎůɖ, ɛɡɞůűŬɘɟɑɜɖ)

ÅȼɚŮəŰɟɞɚɨŰŮɠ (əɎɚɘɞ, űɤůűɧɟɞɠ)

ÅȸŬɟɨŰɖŰŬ Ŭˊɧ ŬůɡɛˊŰɤɛŬŰɘəɐŬɨɝɖůɖ Űɖɠ CPK ɏɤɠ ŭɡɜɖŰɘəɎ ɗŬɜŬŰɖűɧɟŬ ŮˊŮɘůɧŭɘŬ ɛŮ ɃɁȷ 
əŬɘ ˊɞɚɡɞɟɔŬɜɘəɐŬɜŮˊɎɟəŮɘŬ

Åɇɡˊɘəɐ 3ɎŭŬ
ÅɀɡŬɚɔɑŬ

ÅȷŭɡɜŬɛɑŬ

ÅɀɡɞůűŬɘɟɘɜɞɡɟɑŬ(ɞɨɟŬ ůŬɜ çəɧəŬ-əɧɚŬè)

ÅɆɡůŰɖɛŬŰɘəɎ ůɡɛˊŰɩɛŬŰŬ
ÅɇŬɢɡəŬɟŭɑŬ, ɜŬɡŰɑŬ, ˊɡɟŮŰɧɠ, əŬəɞɡɢɑŬ, ɃɁȷ (10-40%), ȹȺɄ



ɅŬɓŭɞɛɡɧɚɡůɖ

Åȷɨɝɖůɖ Űɖɠ CPK (ŭŮɜ ɡˊɎɟɢŮɘ consensus)

ÅAˊɧŰɞɛɖŬɨɝɖůɖ Űɤɜ Ůˊɘˊɏŭɤɜ >10 Űɤɜ Ůˊɘˊɏŭɤɜ ɖɟŮɛɑŬɠ

ÅȺɜŰɧɠ 2-12h Űɖɠ ɛɡɥəɐɠ ɓɚɎɓɖɠ (max ŮɜŰɧɠ 24-72h)

ÅɄɟɞɞŭŮɡŰɘəɐ ɛŮɑɤůɖ ŮɜŰɧɠ 3-5d

ÅɀɡɞůűŬɘɟɘɜɞɡɟɑŬ

ÅɀɡɞůűŬɘɟɑɜɖ: ˊɟɤŰŮȶɜɖ ˊɞɡ ˊŮɟɘɏɢŮɘ Ŭɑɛɖ, ŬˊŮɚŮɡɗŮɟɩɜŮŰŬɘ ˊŬɟɎɚɚɖɚŬ ɛŮ CK Ŭˊɧ 
ɛɡ

ÅȾŬɗŬɑɟŮŰŬɘŰŬɢɏɤɠ Ŭˊɧ ɜŮűɟɎ

ÅɃɟŬŰɐ ůŰŬ ɞɨɟŬ ɧŰŬɜ ɖ ˊɞůɧŰɖŰŬ (100-300mg/dl)-ŬɜɘɢɜŮɨŮŰŬɘ ůŰɞ stickŬˊɧ0,5-
1mg/dl

Åɇİ  2-3h (ɞ ɛɘůɧɠ Űɖɠ CK)

Åȿɧɔɤ Űɖɠ ɔɟɐɔɞɟɖɠ Ŭˊɏəəɟɘůɖɠ əŬɘ Űɞɡ ɛŮŰŬɓɞɚɘůɛɞɨ ůŮ ɢɞɚŮɟɡɗɟɑɜɖŰŬ ŮˊɑˊŮŭŬ 
űɡůɘɞɚɞɔɘəɎ ůŮ 6-8h

Åɀɧɜɞ ůŰɞ 50%

Åȼ ȷɄɃɈɆȽȷ ɇȼɆ ȹȺɁ ȷɄɃȾȿȺȽȺȽ ɇȼ ȹȽȷũɁɋɆȼ



Å Ʉɞɚɨ ɏɜŰɞɜɖ Ɏůəɖůɖ ůŮ  ɡɔɘŮɑɠ

Å Ⱦɚɖɟɞɜɞɛɘəɏɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

Å ɀŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ

Å ũɚɡəɞɔɞɜɘɎůŮɘɠ(ˊɢ McArdle)

Å ȹ/ɢŮɠɛŮŰŬɓɞɚɘůɛɞɨ ɚɘˊɘŭɑɤɜ (ˊɢ CPT2 deficiency)

Å ȹɡůŰɟɞűɘəɏɠ

Å ȹɡůŰɟɞűɘɜɞˊɎɗŮɘŮɠ(Duchenne/Becker)

Å ȺˊɑəŰɖŰŮɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

Å ūɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ȽɀɁɀ)

Å ȿɞɘɛɩŭŮɘɠ

Å ȽɞɔŮɜŮɑɠ

Å ȸŬəŰɖɟɘŬəɏɠ

Å ȽůɢŬɘɛɑŬ əŬɘ ŰɟŬɨɛŬ

Å Status epilepticus

Å ȼɚŮəŰɟɞˊɚɖɝɑŬ

Å ūɎɟɛŬəŬ əŬɘ Űɞɝɘəɏɠ ɞɡůɑŮɠ

Å ȷɚəɞɧɚ

Å ɃˊɘɞŮɘŭɐ

Å ȾɚɞűɘɓɟɎŰɖ

Å ɆŰŬŰɑɜŮɠ,

Å ȹɖɚɖŰɐɟɘɞ űɘŭɘɞɨ

Å ȸŬəŰɖɟɘŬəɏɠŰɞɝɑɜŮɠ

Å ɀɞɜɞɝŮɑŭɘɞ Űɞɡ ɎɜɗɟŬəŬ

Å ȯɚɚŬ

Å ȾŬəɧɖɗŮɠɜŮɡɟɞɚɖˊŰɘəɧ ůɨɜŭɟɞɛɞ

Å ȾŬəɞɐɗɖɠ ɡˊŮɟɗŮɟɛɑŬ

Å ȸŬɟɘɏɠ ɛŮŰŬɓɞɚɘəɏɠ ŭ/ɢŮɠ

Å ɄɡɟŮŰɧɠ əŬɘ ɏɛűɟŬɔɛŬ ɛɡɞəŬɟŭɑɞɡ

Å ?

ɅŬɓŭɞɛɡɧɚɡůɖ



Å ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ŬɜŬˊɜŮɡůŰɘəɩɜ ɛɡɩɜ

Å ɄɟɩɘɛŬ ůŮ ɞɟɘůɛɏɜŮɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ (ˊ.ɢ. ɜɧůɞɠ Pompe),                                                               

ɞɟɘůɛɏɜŮɠ űɚŮɔɛɞɜɩŭŮɘɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ

Å ȾŬɟŭɘɞɚɞɔɘəɐ ůɡɛɛŮŰɞɢɐ

Å Ɇɡɢɜɐ əŬɘ ŬˊɞŰŮɚŮɑ ůɡɢɜɎ ŬɑŰɘɞ ɜɞůɖɟɧŰɖŰŬɠ əŬɘ ɗɜɖŰɧŰɖŰŬɠ

Å ɆɡɛɛŮŰɞɢɐ ȾɁɆ

Å ɀɘŰɞɢɞɜŭɟɘŬəɎɜɞůɐɛŬŰŬ, DM1/2, DMD, ůɡɔɔŮɜŮɑɠ ɛɡɞˊɎɗŮɘŮɠ, ůɡɔɔɜŮɑɠɛɡɥəɏɠ ŭɡůŰɟɞűɑŮɠé

Å ɃűɗŬɚɛɞɚɞɔɘəɏɠ ŮəŭɖɚɩůŮɘɠ

Å ɃűɗŬɚɛɞˊɎɟŮůɖ, ɓɚŮűŬɟɧˊŰɤůɖ, ɛŮɚŬɔɢɟɤůŰɘəɐŬɛűɘɓɚɖůŰɟɞŮɘŭɞˊɎɗŮɘŬ, ˊɟɩɘɛɞɠ 

əŬŰŬɟɟɎəŰɖɠ

Å Ⱥɜŭɞəɟɘɜɞɚɞɔɘəɏɠ ȹɇɉɏɠ

Å ɆɡɢɜɎ ɛˊɞɟŮɑ ɜŬ ˊɟɞəŬɚɏůɞɡɜ ɛɡɞˊɎɗŮɘŬ (ɡˊɞ-, ɡˊŮɟ-ɗɡɟŮɞŮɘŭɘůɛɧɠ, ůɨɜŭɟɞɛɞ, Cushing, 

ɜɧůɞɠ Addison, ɡˊŮɟ-, ɡˊɞ-ˊŬɟŬɗɡɟŮɞŮɘŭɘůɛɧɠ, ŬəɟɞɛŮɔŬɚɑŬ, ɡˊɞűɡůɘŬəɐ ŬɜŮˊɎɟəŮɘŬ, 

ˊɟɤŰɞˊŬɗɐɠ ɡˊŮɟŬɚŭɞůŰŮɟɞɜɘůɛɧɠ, űŬɘɞɢɟɤɛɞəɨŰŰɤɛŬ)

Å ȹŮɟɛŬŰɞɚɞɔɘəɏɠ ŮəŭɖɚɩůŮɘɠ:

ȯɚɚŮɠ ůɡůŰɖɛŬŰɘəɏɠ ŮəŭɖɚɩůŮɘɠ


