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1. motoneurone inferiore

2. placca neuromuscolare

3. fibre muscolari (o dei relativi tessuti interstiziali)







Distrofie muscolari
Miopatie congenite
Canalopatie e miotonie
Miopatie metaboliche
Miopatie mitocondriali

Miopatie infiammatorie
Miopatie associate a malatiie sistemiche
Miopatie tossiche

Miosite ossificante
Sindrome delliuomo rigido
Neuromiotomie







Manovra di Gower
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Malattia

Trasmissione e localizzazione

Prodotto genico

Duchenne/Becker

XR

Xp21.2

Distrofina

Emery-Dreifuss

XR

Xq28

Emerina

Facio-scapolo-omerale

AD

4435

Cingoli, dominante

AD

5q

Cingoli, recessiva

AR

15q15.1-q21.1

Calpaina 3

DM grave dell'infanzia autosomica recessiva

AR

13q12

6Gamma-sarcoglicano

Cingoli, recessiva

AR

17q12-q21.33

Adalina o Alfa-sarcoglicano

Cingoli, recessiva

AR

4q12

Beta-sarcoglicano

Cingoli, recessiva

AR

5¢33-q34

Delta-sarcoglicano

Distrofia miotonica (m. di Steinert)

AD

19q13p2

Miotonina (DMPK)

Miopatia distale autosomica dominante

AD

14

Miopatia distale autosomica recessiva

AR

2p12-14

DM oculofaringea

AD

14q11.2-q13




Definizione: miopatie geneticamente determinate, caratterizzate
da progressivo deficit di forza e trofismo muscolare sulla base di
un processo degenerativo primario del tessuto muscolare
scheletrico




B Maschic affeito

(! Femmina sana, portatrice
L] ) Maschio e femmina sand

7] 71 Masgchio e femmina deceduti
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protfeina cromosoma




proteina cromosoma

Extracellular matrix

Sarcoglycan complex
{many LGMDs)
Sarcolemma
Spectrin
MLP (DCM)

Thick filaments
(myosin) (actin) Telethonin
(LGMD-2G)

Desmin (DCM)
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Nuclear lamin A/C —l‘{h

(AD-EDMD, FPLD, M Emerin (X-EDMD)

DCM, LGMD-1B, CMT2

Striated muscle cell proteins implicated in muscular dystrophies, dilated
cardiomyopathy and lipodystrophy, and their protein-protein interactions

Expert Reviews in Molecular Medicine® 2002 Cambridge University Press










Disirofie mioloniche
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CPEO

Sindrome dif Kearns-Sayre
MELAS

MERRF

NARP

Netropaiiar ofifica eredifiariardi’ Leber

Sindrome’ dal deplezione dell DNA
mitiocondriale

Sindrome dif Leigh




Mitochondrial Functions

Pyruvate

H"‘Acetyl—CnA

~




DEAF 1555
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mioclono, epilessia, debolezza
ed .ipotrofia muscolare, incoordinazione motoria (atassia),
deterioramento mentale







perdita acuta o subacuta della visione
centrale con esito in atrofia ottica

in  genere |'unica

manifestazione
alterazioni del ritmo cardiaco




ritardo dello sviluppo psicomotorio
incoordinazione dei movimenti oculari, vomito ricorrente, epilessia,
anomalie del ritmo del respiro acidosi lattica










