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ÁVADAS

Vei do-men tës-þas to rau me nø di stro fi ja (VMÞD) pa vel di -
ma au to so mi niu do mi nan ti niu bû du ir yra tre èia daþ niau sia 
pa sau ly je rau me nø di stro fi ja [1]. Li ga ga li pa si reikð ti ávai -
ria me am þiu je, pro gre sa vi mo grei tis yra ávai rus, bet pa -
pras tai lë tas, o ne pri klau so mai nuo li gos ti pø, ku rie ski ria si 
sa vo pa to ge ne zi niu me cha niz mu, ápras tai pa vei kia vei do,
vir ðu ti niø ga lû niø ir pe èiø, vë liau – ir apa ti niø ga lû niø rau -
me nis [2, 3]. Ga li mi ir ki tø or ga nø sis te mø – kvë pa vi mo,
ðir dies, akiø, klau sos, cen tri nës ner vø sis te mos (CNS) su -
tri ki mai [4]. VMÞD sun ku mas va ri juo ja nuo asimp to mës
li gos iki sun kiø simp to mø pa si reið ki mo, o da lis pa cien tø,
su lau kæ 50 me tø, tam pa pri klau so mi nuo ne ága lio jo ve þi -
më lio [3]. Li gà mo di fi kuo jan èio gy dy mo në ra, ta èiau daug
dë me sio ski ria ma nau jø te ra pi jø kû ri mui, o ðiuo me tu pa -
cien tus sie kia ma gy dy ti simp to mið kai, mo ni to ruo ti li gà ir

ma þin ti jos pro gre sa vi mà [5]. Ðio dar bo tiks las – ap þvelg ti
li gos epi de mio lo gi jà, ge ne ti nius ir epi ge ne ti nius veiks -
nius, li gos kli ni ki ná pa si reið ki mà ir ei gà bei gy dy mo ga li -
my bes.

EPIDEMIOLOGIJA

VMÞD yra tre èia daþ niau sia rau me nø di stro fi ja, at ve jø
daþ nu mu nu si lei dþian ti Diu ðe no rau me nø di stro fi jai ir
mio to ni nei di stro fi jai [6]. Ðia li ga ser ga dau giau kaip
800 000 þmo niø vi sa me pa sau ly je [7]. Li gos pa pli ti mas
yra 1:15 000 þmo niø, ta èiau dël skir tin go kli ni ki nio pa si -
reið ki mo ir iki 20 % be simp to miø li go niø ti kë ti na, kad li -
gos daþ nis në ra tei sin gai áver tin tas. Ne se niai Ny der lan -
duo se at lik tas ty ri mas pa ro dë, kad li gos pa pli ti mas yra be -
veik dvi gu bai di des nis (1:8 300 þmo niø) [6], tad, pri klau -
so mai nuo ge og ra fi nio re gio no, VMÞD pa vei kia maþ daug
nuo 1:8 000 iki 1:20 000 po pu lia ci jos [8]. Is pa ni jos Na va -
ros re gio ne at lik tas pa vel di mø rau me nø li gø pa pli ti mo ty -
ri mas pa ro dë, kad VMÞD vy ra vi mas yra 5,15:100 000, o
vy rams pa si reið kia du kar tus daþ niau nei mo te rims [9].
Am þius, kai pa si reið kia li ga, yra ávai rus – nuo kû di kys tës
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San trau ka. Vei do-men tës-þas to rau me nø di stro fi ja – tre èia daþ niau sia rau me nø di stro fi ja,
ku riai bû din gas vei do, men tës ap lin kos, þas to ir ki tø rau me nø sil pnu mas. Taip pat ga li bû ti su -
trik dy ta akiø, klau sos, kvë pa vi mo, ðir dies ir cen tri nës ner vø sis te mos veik la. Li ga skirs to ma á
du ti pus: pir ma sis ti pas pa si reið kia 95 % ser gan èiø jø, ant ra sis – 5 %. Fe no ti pið kai jie ne si ski -
ria, abu at si ran da dël DUX4 raið kos slo pi ni mo su tri ki mo, le mian èio tok si ná po vei ká griau èiø
rau me nims. Ser gant pir muo ju ti pu, nu sta to mas D4Z4 pa si kar to ji mø su ma þë ji mas, ant ruo ju –
epi ge ne ti nius re gu lia to rius ko duo jan èiø ge nø, daþ niau siai SMCHD1, mu ta ci jos. Per pas ta -
ruo sius me tus pa siek tas pro gre sas, aið ki nan tis li gos pa to ge ne zæ, kli ni ki nius po þy mius, li gos
pro gre sa vi mà, ta èiau dar në ra spe ci fi nio gy dy mo dël ge nø te ra pi jos kû ri mo kliû èiø. Vis dël to, 
pa lai ko mo sios prie mo nës, ap iman èios ki ne zi te ra pi jà ir or to pe di niø prie mo niø nau do ji mà,
ga li pa dë ti pa ge rin ti rau me nø funk ci jà ir jud ru mà, pri stab dy ti li gos pro gre sa vi mà ir kon tro -
liuo ti ki tus simp to mus. Li ga ga li pa si reikð ti ávai riai – nuo be simp to mës for mos iki gy ve ni mo,
pri klau sant nuo ne ága lio jo ve þi më lio. Gy dy to jams svar bu þi no ti ðá ge ne ti ná su tri ki mà ir do -
më tis nau jau sia in for ma ci ja, sie kiant su teik ti pa cien tams ge riau sià áma no mà pa gal bà.

Rak ta þo dþiai: vei do-men tës-þas to rau me nø di stro fi ja, D4Z4, DUX4.
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iki pil na me tys tës, ta èiau dau gu mai pa cien tø pa si reið kia
kla si ki nis VMÞD fe no ti pas, pra si de dan tis an trà ar tre èià
gy ve ni mo de ðimt me tá [10]. Ap skai èiuo ta, kad 95 % pa -
cien tø, ku riems pa si reið kia kli ni ki niai VMÞD simp to mai
ir po þy miai, nu sta to mas 1 ti po VMÞD (VMÞD1), o li ku -
siems 5 % pa cien tø – 2 ti po VMÞD (VMÞD2) [6].

PATOGENEZË IR LIGOS MECHANIZMAI

VMÞD me cha niz mas yra su dë tin gas, o jo pa to ge ne zës as -
pek tai ið lie ka más lin gi. Li gà le mia funk ci jos ági ji mo mu ta -
ci jos, at si ran dan èios dël ne efek ty vaus DUX4 ret ro ge no
slo pi ni mo (1 pav.) [8]. Dau ge liu at ve jø li ga yra pa vel di ma
au to so mi niu do mi nan ti niu bû du, apie 10 % – de novo mu -
ta ci jos, ku rioms bû din gas di de lis so ma ti nis mo zai kið ku -
mas. VMÞD su ke lia DUX4 ret ro ge no, ku ris yra 4-os chro -
mo so mos D4Z4 mak ro sa te li to pa si kar to ji mø sri ty je, raið -
ka [6]. Anks ty vuo siuo se emb rio ge ne zës eta puo se DUX4
da ly vau ja re gu liuo jant ge nus, svar bius prie ðim plan ta ci -
niam ir po im plan ta ci niam vys ty mui si [11]. Ðio ge no raið ka 
vyks ta ly ti në se làs te lë se, ta èiau slo pi na ma so ma ti në se làs -
te lë se [6]. VMÞD skirs to ma á du ti pus, ku riø kli ni ki niai fe -
no ti pai be veik ne si ski ria. Jie su tam pa dël su ma þë ju sio
DUX4 transk rip ci jos slo pi ni mo ir pa si kei tu sios ge no raið -
kos, kaip ben dros pa sek mës [8]. DUX4 slo pi ni mas at si ran -
da dël at vi ros chro ma ti no struk tû ros, ku ris ga li su si da ry ti
dël pa si kar to ji mø skai èiaus su ma þë ji mo (to kiu at ve ju nu -
sta to mas VMÞD1) ar ba dël D4Z4 pa kar to ji mø chro ma ti no 

hi po me ti li ni mo, ku ris at si ran da dël he te ro zi go ti nio pa to -
ge ni nio va rian to SMCHD1 ge ne, da ly vau janèiame chro -
ma ti no me ti li ni me (nu sta to mas VMÞD2) [6]. SMCHD1
yra svar bus epi ge ne ti nis mo di fi ka to rius, ku ris da ly vau ja
slo pi nant ge nus, kad bû tø uþ tik rin ta nor ma li làs te liø funk -
ci ja. SMCHD1 pa to ge ni nis va rian tas pa kei èia jo ge bë ji mà
nu til dy ti ge nus ir su ke lia VMÞD2 [12]. Re èiau VMÞD2
le mia pa to ge ni niai va rian tai DNMT3B ir LRIF1 ge nuo se
[13]. Dël to at si ra du si transk rip ci jos veiks nio DUX4 ir jo
tiks li niø ge nø raið ka yra tok sið ka griau èiø rau me nims [6].
Nu sta ty ta, kad DUX4 bal ty mas pa si þy mi làs te liø apop to zæ 
ska ti nan èiu po vei kiu, tai gi taip ga li ma pa aið kin ti VMÞD
ser gan èiø pa cien tø rau me nø sil pnu mà [14].

1 tipo VMÞD

VMÞD1 yra su si jæs su da li ne de le ci ja D4Z4 mak ro sa te li ti -
niø pa si kar to ji mø sri ty je vie nos 4-os chro mo so mos il go jo
pe ties sub te lo me ri në je sri ty je [13]. D4Z4 pa si kar to ji mø
skai èius nor ma lio je po pu lia ci jo je ðia me pa si kar to ji mø ma -
sy ve svy ruo ja nuo 8 iki 150, ta èiau as me nims, ser gan tiems
VMÞD1, skai èius su ma þë ja iki 1–10 pa si kar to ji mø [8, 15]. 
Pa si kar to ji mø skai èius yra at virkð èiai pro por cin gas li gos
pra dþiai ir sun ku mui [15].

D4Z4 pa si kar to ji mø su ma þë ji mas 4-os chro mo so mos
q35 sri ty je su ke lia ðios sri ties hi po me ti li ni mà ir DUX4 ge -
no slo pi ni mo su tri ki mà so ma ti në se làs te lë se, esant 4qA
hap lo ti pui. Taip yra to dël, kad 4qA hap lo ti pas, o ne 4qB,
tu ri po lia de ni li ni mo sig na là, ku ris sta bi li zuo ja DUX4 in -
for ma ci næ RNR. 4qA D4Z4 pa si kar to ji mø su ma þë ji mas
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1 pav. Neefektyvaus DUX4 slopinimo schema. Adap tuo ta pa gal Lim ir Yoko ta [1]

Nor ma lus D4Z4 ma sy vo il gis yra nuo 8 iki 150 pa si kar to ji mø (pa þy më ta tri kam piais). Svei kiems þmo nëms jis yra hi per me ti lin tas (li ni -
ja). Nor mos at ve ju, kai þmo gus ne ser ga VMÞD, DUX4 raið ka yra slo pi na ma. Li gos at ve jais D4Z4 pa si kar to ji mø su ma þë ji mas
(VMÞD1) ar ba epi ge ne ti nius re gu lia to rius ko duo jan èiø ge nø, pa vyz dþiui, SMCHD1, mu ta ci jos (VMÞD2) su trik do DUX4 slo pi ni mà
(punk ty ri në li ni ja) ir le mia jo ne nor ma lià raið kà griau èiø rau me ny se.



su ke lia pa ki tu sià DUX4 raið kà griau èiø rau me nø làs te lë se,
o esant aukð tam raið kos ly giui so ma ti në se làs te lë se DUX4
su ke lia ávai rias tok si nes kas ka das, áskai tant ok si da ci ná
stre sà (li pi dø pe rok si da ci jos, bal ty mø kar bo ni li ni mo,
DNR ok si da ci jos ir mi to chon dri jø dis funk ci jos ly gio pa di -
dë ji mas), mio ge ne zës slo pi ni mà ir ga liau siai le mia mio ge -
ni niø làs te liø de ge ne ra ci jà [8, 16, 17].

2 tipo VMÞD

Maþ daug 5 % VMÞD pa cien tø pri klau so VMÞD2 ti pui ir
tu ri pa pil do mà ge ne ti ná me cha niz mà, ku ris le mia po lin ká
su sirg ti ðia li ga [8]. VMÞD2 yra di ge ni nio pa vel dë ji mo li -
ga [15]. Ðiam ti pui taip pat yra rei ka lin gas 4qA hap lo ti pas,
ta èiau pa cien tai ne tu ri de le ci jos D4Z4 sri ty je, ku ri ga lë tø
pa aið kin ti nu sta ty tà at vi rà chro ma ti nà. Vis dël to, ðie pa -
cien tai pa pras tai tu ri ma þà ne pa to ge ni ná D4Z4 pa si kar to ji -
mø skai èiø – 8–20 vie ne tø [8]. Pa si kar to ji mø su ma þë ji mas
4-os chro mo so mos q35 sri ty je yra su si jæs su ge nø, pa lai -
kan èiø D4Z4 epi ge ne ti ná slo pi ni mà, mu ta ci jo mis [15].
Dau giau nei 80 % VMÞD2 pa cien tø nu sta to mas pa to ge ni -
nis va rian tas SMCHD1 ge ne [13].

KLINIKINIS PASIREIÐKIMAS

VMÞD pa pras tai pa si reið kia pro gre suo jan èiu vei do rau -
me nø, men tës sta bi li za to riø, þas to sil pnu mu (1 len te lë).
Daþ nai pa si tai ko ir ga lû niø, pe èiø juos tos, du bens rau me nø 
sil pnu mas [18], taip pat bû din ga ir rau me nø asi met ri ja
[19]. Ðei mi niø at ve jø ana li zë pa ro dë, kad dau giau nei 90 %
ser gan èiø as me nø bû din gas vei do rau me nø sil pnu mas [4].
Dau giau nei 50 % as me nø, ser gan èiø VMÞD, pa ki ti mai
nu sta to mi apie 20-uo sius gy ve ni mo me tus [18], ta èiau pir -
mie ji simp to mai ga li pa si reikð ti nuo gi mi mo iki 70 me tø, o
simp to mø pa si reið ki mas ga li kis ti nuo be simp to mës ei gos
iki lë ti nio kvë pa vi mo ne pa kan ka mu mo [4]. Ka dan gi
VMÞD yra lë tai pro gre suo jan ti li ga, pa cien tui bû na sun ku
nu sta ty ti tiks lø li gos pra dþios am þiø ir daþ nai tai pri klau so
nuo pa cien to bei jo ðei mos na riø pri si mi ni mø [20]. Kla si -
ki në VMÞD pro gre suo ja lë tai, pa ma þu pra si de da rau me nø
at ro fi ja ir di dë ja rau me nø sil pnu mas. Anks ty vos pra dþios
VMÞD, prie ðin gai, yra su si ju si su la bai ma þu D4Z4 pa si -
kar to ji mø skai èiu mi ir sun kes niu li gos fe no ti pu, áskai tant
anks ty và sa va ran kið ko ju dë ji mo pra ra di mà ir ne rau me nø
simp to mus (2 len te lë): tin klai nës vas ku lo pa ti jà, klau sos
su tri ki mà ir cen tri nës ner vø sis te mos (CNS) pa þei di mà
[19]. Vis dël to, apie 20–30 % ge ne tið kai pa tvir tin tø at ve jø
yra be simp to miai, áskai tant abu, VMÞD1 ir VMÞD2, ti -
pus [4].

RAUMENØ SILPNUMAS

Rau me nø sil pnu mas pra si de da sil pnu mu vei do, men tës ir
þas to rau me nø gru pë se (ið sky rus eks tra o ku li nius ir del ti -
nius rau me nis), vë liau pro gre suo ja nuo vir ðaus á apa èià,

t. y. pa laips niui pa þei dþia mi lie mens, du bens ir dis ta li niai
ko jø rau me nys. Daþ niau siai li ga pro gre suo ja lë tai, ta èiau
dau ge lis ser gan èiø jø nu ro do li gos ne ak ty vu mo (re mi si jos)
pe ri odus, ku riuos kei èia grei to pa blo gë ji mo pe ri odai [18].
Pa þen gu sio se VMÞD sta di jo se apie 10–30 % vy res niø nei
50 m. am þiaus pa cien tø tam pa pri klau so mi nuo ne ága lio jo
ve þi më lio [4].

Mentæ stabilizuojantys raumenys

Daþ niau siai pa si tai kan tis pir ma sis po þy mis yra men tës at -
lo ða. Dël apa ti nio tra pe ci nio rau mens sil pnu mo, ban dant
su lenk ti ar ab du kuo ti ran kas, men të bû din gai ju da á vir ðø.
Pe èiai lin kæ pa svir ti á prie ká, rak ti kau liai bû na tie sûs, bû -
din ga krû ti nës rau me nø at ro fi ja [18].

Veido raumenys

Ser gan tiems as me nims bû din gas vei do sil pnu mas, ku ris
la biau pa si reið kia apa ti niuo se vei do rau me ny se nei vir ðu ti -
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1 lentelë. Raumenø simptomai, bûdingi VMÞD

Mentæ sta bi li zuo -
jan tys raumenys

• Mentës atloða (apatinës trapecinio
raumens dalies silpnumas)

Veido raumenys • Sunkumas ðvilpti, gerti per ðiaudelá

• Sunkumas smarkiai uþmerkti akis,
miegojimas atmerktomis akimis

• Sumaþëjusi veido iðraiðka
(hipomimija), kreiva ðypsena

Rankø raumenys • Dvigalvio þasto raumens silpnumas
ir atrofija

• Trigalvio þasto raumens silpnumas
ir atrofija

Kiti simptomai • Pilvo atsikiðimas, iðryðkëjusi juos mens 
lordozë (pilvo raumenø silpnumas)

• Beevoro poþymis

• Ðeiviniø raumenø silpnumas

• Blauzdø hipertrofija

• Pëdos nusvirimas

2 lentelë. VMÞD bûdingi ne raumenø simptomai

Nespecifiniai
simptomai

• Nuovargis

• Lëtinis skausmas

Akiø sutrikimai • Tinklainës vaskulopatija

• Tinklainës atðoka

• Regos nervo atrofija

Klausos sutrikimai • Neurosensorinis klausos sutrikimas

Kvëpavimo
sutrikimai

• Restrikcinë plauèiø liga

• Kvëpavimo nepakankamumas

Ðirdies veiklos
sutrikimai

• Dalinë ir pilna deðiniosios Hi so
pluoðto ko jy tës blo ka da

• Prieðirdþiø tachiaritmija

• Kardiomiopatijos

CNS sutrikimai • Epilepsija

• Raidos sutrikimai



niuo se. Kai ku rie ser gan tie ji nu ro do, kad vei do rau me nø
sil pnu mas pa si reið kë anks èiau nei pe èiø sil pnu mas [18].
Vei do sil pnu mas pa pras tai nu sta to mas ap þiû ros me tu, nes
pa cien tas pats jo ne pa ste bi [21]. Anks ty vie ji po þy miai
daþ nai bû na sun ku mai ðvil piant ar ba mie gant ið da lies at -
merk to mis aki mis vai kys të je [18]. Il gai niui dau gu mai ser -
gan èiø jø pa si reið kia akiø uþ mer ki mo sil pnu mas, su ma þë -
ju si vei do ið raið ka, krei va ðyp se na, ne su ge bë ji mas ðvilp ti,
ger ti pro ðiau de lá [19]. Ser gan tie ji VMÞD daþ nai ne ga li
ðyp so da mie si pa kel ti bur nos kam pu èiø ar ba uþ ries ti blaks -
tie nø, kai ban do tvir tai uþ merk ti akiø vo kus. Eks tra o ku li -
niai, akiø vo kø ir bul ba ri niai rau me nys funk cio nuo ja nor -
ma liai [18].

Rankø raumenys

Iki vë ly vos li gos sta di jos del ti niai rau me nys pa þei dþia mi
mi ni ma liai, ta èiau dvi gal vis þas to rau muo ir tri gal vis þas to
rau muo pa þei dþia mi se lek ty viai, to dël vys to si þas to rau -
me nø at ro fi ja, o dil bio rau me nys lie ka ne pa veik ti. Sun kiau
ser gan tiems as me nims sil pnu mas ap ima rie ðo ir pirð tø tie -
sia muo sius rau me nis [18].

Kiti raumenys

Dël pil vo rau me nø sil pnu mo pa si reið kia pil vo at si ki ði mas
ir ið ryð kë ja juos mens lor do zë. Apa ti niai pil vo rau me nys
nu silps ta se lek ty viai, to dël at si ran da Be evo ro po þy mis, kai 
bam ba pa si slen ka á vir ðø su len kus kak là gu li mo je pa dë ty je
[18].

Bu vo ap ra ðy ti ir ne ti pi niai po þy miai, kai vei do rau me -
nys pa vei kia mi mi ni ma liai, bû din ga blauz dø hi per tro fi ja,
o sil pnu mas dau giau sia bû na ko jø rau me ny se [19]. Ko jos
bû na pa þei dþia mos ne vie no dai, pa si reið kia ðei vi niø rau -
me nø sil pnu mas su du bens lan ko rau me nø sil pnu mu ar ba
be jo, to dël bû din gas pë dos nu svi ri mas [18].

NE RAUMENØ IR SISTEMINIAI SIMPTOMAI

Li go niui lie ti mo po jû èiai ið lie ka, ta èiau re flek sai daþ nai
su sil pnë ja, kai re flek sas yra su si jæs su sil pnais rau me ni -
mis. Ga li pa si reikð ti re tes nës kom pli ka ci jos – tin klai nës
vas ku lo pa ti ja, koch le a ri në dis funk ci ja, kvë pa vi mo ne pa -
kan ka mu mas, ðir dies arit mi jos, kar dio mio pa ti ja, CNS su -
tri ki mai, dis fa gi ja, stu bu ro de for ma ci jos [18, 19, 22]. To -
kie pa pil do mi po þy miai daþ niau bû din gi as me nims, ku -
riems VMÞD pa si reið kë anks ti. Maþ daug 50 % anks ty vo -
sios pra dþios VMÞD pa cien tø nu sta to mi sis te mi niai po þy -
miai. Ið jø maþ daug dviem treè da liams bû din gas vie nas
sis te mi nis po þy mis, o vie nam treè da liui – ke li sis te mi niai
po þy miai [4]. Kar tais ðie ne rau me nø li gos po þy miai ga li
bû ti pir mi niai nu si skun di mai, to dël vai kø neu ro lo gams jie
yra ypaè svar bûs, kaip ga li mi anks ty vie ji VMÞD po þy -
miai. VMÞD ser gan tiems as me nims taip pat pa di dë ja lë ti -
nio rau me nø ir griau èiø skaus mo bei nuo var gio ri zi ka
[19].

Akiø sutrikimai

Ser gan èiø jø VMÞD tin klai nës po ky èiai në ra pa vo jin gi gy -
vy bei [23]. Tin klai nës vas ku lo pa ti ja, ku riai bû din gas pe ri -
fe ri nës tin klai nës krau ja gys liø ne pa kan ka mu mas, te lan -
giek ta zi nës krau ja gys lës ir mik ro aneu riz mos, fluo res cei no 
an giog ra fi jos me to du ga li bû ti nu sta ty ta 40–60 % ser gan -
èiø jø [18]. Kû di kiams su da ro maþ daug 37 %, t. y. ma þiau
nei ben drai vi siems VMÞD pa cien tams (50–75 %). Ta èiau
tiks lus tin klai nës krau ja gys liø ano ma li jø pa pli ti mas tarp
kû di kiø ga li bû ti ne pa kan ka mai áver tin tas, nes tin klai nës
fluo res cei no an giog ra fi ja vai kams ne at lie ka ma. Ki tas pa -
aið ki ni mas ga li bû ti vë les në tin klai nës ano ma li jø pra dþia
[4, 22]. Daþ niau siai ði krau ja gys liø for ma vi mo si yda yra
sub kli ni ki në ir ne tu ri áta kos re gë ji mui, ta èiau yra ap ra ðy ti
ek su da ci nës re ti no pa ti jos at ve jai, kli nið kai ne si ski rian tys
nuo Co ats li gos, ku ri ga li baig tis tin klai nës at ðo ka ir re gë ji -
mo pra ra di mu [18]. Daþ nai nu sta to mas ke ra ti tas as me -
nims, ku rie mie go da mi ne ga li vi sið kai uþ merk ti vo kø [23].
Re tai ga li pa si reikð ti re gos ner vo at ro fi ja [4].

Klausos sutrikimas

Daþ niau sias anks ty vos pra dþios VMÞD ne rau me nø simp -
to mas yra bû tent neu ro sen so ri nis klau sos su tri ki mas, ku ris
pa si reið kia 40 % pa cien tø. Ypaè bû din gas aukð to daþ nio
klau sos su tri ki mas. Pa þy më ti na, kad apie 7 % anks ty vos
pra dþios VMÞD ser gan èiø pa cien tø, at lie kant klau sos ty ri -
mà, ga li bû ti nu sta ty tas sub kli ni ki nis klau sos pra ra di mas
[4].

Kvëpavimo nepakankamumas

Kvë pa vi mo funk ci jos su tri ki mas ir kvë pa vi mo rau me nø
sil pnu mas pa si tai ko ga na re tai [24]. Tai kant spi ro met ri jos
me to dà, 38 % bu vo nu sta ty ta re strik ci në plau èiø li ga, ku rià 
grei èiau siai lë më ið kvë pi mo sil pnu mas [18]. Kvë pa vi mo
ne pa kan ka mu mas ga li pa si reikð ti ma þiau nei 1 % as me nø,
ser gan èiø VMÞD, jei rau me nø di stro fi ja pa þei dþia kvë pa -
vi mo rau me nis [23]. Taip pat nu sta ty tas ry ðys tarp di des -
nio plau èiø funk ci jos su tri ki mo laips nio ir anks ty vo sios
pra dþios VMÞD [4].

Ðirdies veiklos sutrikimai

Pa ki ti mai elek tro kar diog ra fi jos ty ri me pa si reið kia pa na -
ðiai tiek ser gan tiems kla si ki ne VMÞD, tiek ser gan tiems
kû di kiams – apie 9 %. As me nys daþ niau siai skun dþia si
dis kom for tu krû ti në je, o elek tro kar diog ra mo je (EKG) ma -
to mi ne di de li lai du mo su tri ki mai, ypaè da li në de ði nio sios
Hi so pluoð to ko jy tës blo ka da (HPKB), yra daþ niau siai uþ -
fik suo ti ðir dies pa þei di mai [22, 23]. Apie 5 % at ve jø pa ste -
bë tas po lin kis á prie ðir dþiø ta chia rit mi jà, ta èiau simp to mai
pa si reið kia re tai [18]. Vis dël to, yra ga li my bë, kad da li në
HPKB ga li pro gre suo ti iki pil nos HPKB, ku ri diag no zuo ta
60 % pa cien tø, ser gan èiø kla si ki ne VMÞD, ku riems pa si -
reið kë kar dio lo gi niai simp to mai [4]. Kar dio mio pa ti jos
ðiems pa cien tams nu sta to mos re tai [19].

126

T. Mikalauskas, B. Burnytë



CNS sutrikimai

Epi lep si ja ir rai dos su tri ki mas bu vo pa ste bë ti pa cien tams,
ser gan tiems anks ty vos pra dþios VMÞD, ypaè tu rin tiems
la bai ma þà D4Z4 pa si kar to ji mø skai èiø (ma þiau nei 3), net
ir ne sant ra dio lo gi niø pa ki ti mø sme ge ny se [19, 25]. Tai re -
tas pa si reið ki mas tarp VMÞD pa cien tø. Ádo mu tai, kad epi -
lep si ja pa si reið kë 8 % kû di kiø, ser gan èiø VMÞD, ir vi sa da
su rai dos su tri ki mu. Re tais at ve jais epi lep si ja ið pra dþiø ga -
li pa si reikð ti kû di kiø spaz mais [4, 19]. Taip pat yra ap ra ðy ti 
pa vie niai sà sa jos su ið së ti ne skle ro ze at ve jai [25].

Kiti simptomai

Pa cien tai, ser gan tys VMÞD, tu ri pa di dë ju sià ri zi kà pa si -
reikð ti lë ti niam nuo var giui ir rau me nø bei griau èiø skaus -
mui. Lë ti nis skaus mas ap ra ðy tas net 77 % li go niø [18, 19].
Ma no ma, kad daþ niau sias yra kau lø ir rau me nø skaus mas,
nors dël pe ri odið kai at si ran dan èiø skaus mø at ve jø gal vo ja -
ma ir apie uþ de gi mi næ kil mæ [6]. Pa ste bë ta, kad skaus mas
lo ka li zuo ja si ap link sà na rius, ku riuo se pa ste bi mas rau me -
nø sil pnu mas: pe èiø, vir ðu ti nës nu ga ros da lies, ke liø ir
juos mens-kryþ mens sri ty se dël hi per lo do zës. Skaus mas
taip pat ga li at spin dë ti psi cho lo gi nës bûk lës po ky èius [23].

Di de lis stu bu ro de for ma ci jø, ypaè juos mens hi per lor -
do zës, pa pli ti mas ro do anks ty và aði niø rau me nø sil pnu mà.
Tai le mia anks ty vas kû di kiø, ser gan èiø VMÞD, ju dë ji mo
ga li my bës pra ra di mas. Be to, kvë pa vi mo su tri ki mai yra
daþ nai su si jæ su stu bu ro de for ma ci jo mis [4, 22]. Da lis pa -
cien tø ga li skøs tis sun ku mu ry ti [26].

GYDYMO METODAI

Ne pai sant pro gre so li gos pa to fi zio lo gi jos ty ri muo se, ðiuo
me tu në ra su kur ta jo kio li gà mo di fi kuo jan èio VMÞD gy -
dy mo [13]. Da bar ti niais gy dy mo me to dais, áskai tant ki ne -
zi te ra pi jà, ma þo krû vio fi zi nius pra ti mus, skaus mo ir nuo -
var gio ma þi ni mà, chi rur gi ná gy dy mà, or to pe di niø prie mo -
niø, to kiø kaip kor se tai, nu ga ros átva rai, ir ava ly nës bei
átva rø, ga lin èiø kom pen suo ti su sil pnë ju sius rau me nis,
nau do ji mà, sie kia ma pa ge rin ti pa cien tø gy ve ni mo ko ky bæ
ar ba su lë tin ti li gos pro gre sa vi mà (3 len te lë) [5, 13]. Per
pas ta rà já de ðimt me tá pa siek tas su ta ri mas dël pa grin di nës
VMÞD prie þas ties at vë rë du ris tiks lin gam gy dy mo me to -
dui kur ti. Tu rint aið kø te ra pi ná tai ki ná, di dë ja su si do më ji -
mas ino va ty viø vais tø VMÞD gy dy ti kû ri mu [3, 6].

Etiologinis gydymas

Pa cien tams, ser gan tiems VMÞD, bu vo tai ko mi ávai rûs gy -
dy mo me to dai, áskai tant al bu te ro lá (be ta-2 re cep to riø ago -
nis tà), kre a ti no mo no hid ra to pa pil dus rau me nø dar bin gu -
mui di din ti, ATYR1940, sie kiant pa veik ti T làs te liø ak ty -
va ci jà au di niuo se ir ska tin ti rau me nø re ge ne ra ci jà, ir an ti -
ok si da ci niø vi ta mi nø bei mi ne ra lø pa pil dus (vi ta mi nas C,
vi ta mi nas E, cin ko gliu ko na tas ir se le no me tio ni nas), ta -
èiau re zul ta tai bu vo ne pa kan ka mi ir reikð min go rau me nø

funk ci jos pa ge rë ji mo ne bu vo [5, 13]. Nu trauk tas
ACE-083, mios ta ti no in hi bi to riaus, 2 fa zës ty ri mas, nes
ne pa siek ta sta tis tið kai reikð min go funk ci niø ro dik liø pa ge -
rë ji mo. Kli nið kai pa tvir tin ti p38 in hi bi to riai stip riai slo pi -
na DUX4 raið kà. Ðiuo me tu at lie ka mas vie nas 2 fa zës ty ri -
mas, ku ria me nau do ja mas los ma pi mo das (se lek ty vus
p38a/b mi to ge no ak ty vuo tos bal ty mø ki na zës in hi bi to -
rius) [5, 13].

Ðiuo me tu moks li nin kai dau giau sia dë me sio ski ria te -
ra pi niø stra te gi jø, nu kreip tø á DUX4, kû ri mui. Vie nas ið
bû dø – re gu liuo ti DUX4 raið kà, kad bû tø su gráþ ta á be simp -
to mæ bû se nà, ko re guo jant D4Z4 sri ties epi ge ne ti ná po vei ká 
ar ba vei kiant DUX4 transk rip ci jà. Ty ri mai ro do, kad at vi -
ro jo chro ma ti no ið tai sy mas ir epi ge ne ti nës bû se nos at kû ri -
mas D4Z4 sri ty je ga lë tø pri si dë ti prie reikð min go DUX4
raið kos slo pi ni mo. Vei kiant DUX4 transk rip ci jà, spe ci fi -
niai dau ge lio sig na li niø ke liø veiks niai slo pi nan èiai re gu -
liuo ja DUX4 raið kà, tie sio giai pri si jung da mi prie DUX4
pro mo to riaus ar ba ak ty vuo da mi transk rip ci jos veiks ná [5]. 
Ki tas bû das – inak ty vuo ti ar ba su nai kin ti DUX4 iRNR.
Yra du skir tin gi gy dy mo bû dai, nu kreip ti á iRNR: dvi gran -
dës RNR mo le ku lës, ku rios pri klau so nuo en do ge ni nio
mik ro RNR ke lio, ir vien gu bos gran di nës prieð pras mi niai
oli go nuk le o ti dai, ku rie su ke lia skir tin gus re zul ta tus, kei -
èiant iRNR ap do ro ji mà ir sta bi lu mà. Abu ðie me to dai ga -
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liau siai inak ty vuo ja iRNR ir abiem ðiais bû dais sie kia ma
su ma þin ti DUX4 raið kà [5]. Tre èiuo ju bû du sie kia ma blo -
kuo ti DUX4 bal ty mo ak ty vu mà ar ba slo pin ti DUX4 su kel -
tus pro ce sus, ku rie lemia pa to lo gi jà [6].

Ku riant ge nø te ra pi jà, at si ran da ávai riø kliû èiø. Tai kant 
bet ko ká DUX4 slo pi ni mo me to dà, rei kë tø at si þvelg ti á ga li -
mà ne tiks li ná po vei ká au di niams, ku riuo se vyks ta DUX4
raið ka, pa vyz dþiui, sëk li dëms ir uþ krû èio liau kai, kur
DUX4 at lie ka ne þi no mas funk ci jas [11]. Pas ta ro jo je
DUX4 slo pi ni mas ne tu rë tø su kel ti ne pa gei dau ja mo ða lu ti -
nio po vei kio, ta èiau rei kia at si þvelg ti á ga li mà po vei ká
sper ma to ge ne zei [3]. Tai ki niø te ra pi ja DUX4 iRNR nau -
do jant prieð pras mi ná oli go nuk le o ti dà, ið ky la to kios pro -
ble mos, kaip ma þas vi du làs te li nis pa te ki mas, pa si skirs ty -
mas, il ga lai kis ci to tok sið ku mas, pa si reið kian tis dël ne tiks -
li nio po vei kio, ar ba ga li mas imu no ge nið ku mas, ku ris ga li
skir tis pri klau so mai nuo nu kle o rûgð èiø che mi niø mo di fi -
ka ci jø ti po [3, 5]. Stra te gi jos, nu kreip tos á DUX4 bal ty mà,
ga li tu rë ti pra na ðu mà prieð stra te gi jas, nu kreip tas á DUX4
iRNR. Jos ga li su lai ky ti bal ty mà per na ðos per ci top laz mà
me tu, ne pri klau so mai nuo bran duo liø, ið ku riø DUX4
transk ri buo ja mas, o gy dy mo prieð pras mi niu oli go nuk le -
oti du me to dai tu ri bû ti nu kreip ti á dau gu mà, jei ne á vi sus,
mio ci tø bran duo liø, kad slo pin tø DUX4 raið kà. Ka dan gi
DUX4 raið ka yra la bai ma þa, pa si reið kia la bai ma þais kie -
kiais, pro trû kiais ir la bai ri bo ta me bran duo liø skai èiu je,
tiks liai ne þi no ma, kiek rei kia su ma þin ti DUX4, kad bû tø
pa siek tas kli ni ki nis veiks min gu mas. DUX4 plin ta ið il gai
rau me nø skai du lø, to dël ky la klau si mas, á kiek bran duo liø
rei kia nu kreip ti po vei ká, kad bû tø neut ra li zuo tas pa to lo gi -
nis pli ti mas. Ga liau siai, ka dan gi DUX4 jau yra ið reikð tas
vai siaus rau me nø vys ty mo si me tu, svar biau sias klau si mas
yra su si jæs su te ra pi niu gy dy mo lan gu [5].

Simptomø gydymas, ligos monitoravimas
ir progresavimo maþinimas

As me nims, ser gan tiems VMÞD, re ko men duo ja ma kreip -
tis á ki ne zi te ra peu tà, kad jis su da ry tø in di vi du a lø fi zi nio
ak ty vu mo pla nà. Tem pi mo pra ti mai, ma þo in ten sy vu mo
tre ni ruo tës yra nau din gos simp to mø val dy mui, ðir dies ir
krau ja gys liø funk ci jai bei rau me nø jë gai ge rin ti [23]. Jë -
gos tre ni ruo tës ga li bû ti ma þai veiks min gos ar ba vi sai ne -
veiks min gos rau me nø jë gos di di ni mui, o ae ro bi nës tre ni -
ruo tës, vaikð èio ji mas ga li tu rë ti tei gia mà po vei ká, ge ri nant
ae ro bi ná pa jë gu mà ir ið tver mæ [27, 28]. Taip pat ae ro bi nës
tre ni ruo tës ir kog ni ty vi në el ge sio te ra pi ja tu ri tei gia mà po -
vei ká sun kiam lë ti niam nuo var giui, VMÞD li go niams pa -
ge rë ja so cia li nis gy ve ni mas [6].

Skaus mo gy dy mui kon kre èiø vais tø re ko men da ci jø
në ra, ta èiau ápras tai ne ste roi di niai vais tai nuo uþ de gi mo
(NVNU) ga li bû ti ski ria mi ûmiam skaus mui mal ðin ti, o
anti dep re san tai ar an ti epi lep ti niai vais tai – lë ti niam rau me -
nø ir kau lø sis te mos skaus mui mal ðin ti [6, 23].

Ga li mi ir ki ti ne me di ka men ti niai gy dy mo bû dai. Li go -
niams, tu rin tiems rim tø ju dë ji mo su tri ki mø, rei kia ne tik
nuo la ti nës ki ne zi te ra peu to pa gal bos, bet ga li pri reik ti ir or -
to pe do pa gal bos [23]. Èiur nos pë dos átva rai pa cien tams,

tu rin tiems kulkð nies dor sif lek so riaus sil pnu mà, ga li pa ge -
rin ti jud ru mà ir uþ kirs ti ke lià kri ti mams. Pa cien tams, ku -
riems pa si reið kia ke lio sà na rio tie si mo sil pnu mas, ga li bû ti
nau din gi èiur nos-ke lio-pë dos átva rai. Pe èiø sta bi li za vi mas
átva rais pa cien tams, ser gan tiems VMÞD, ga li bû ti tai ko -
mas trum pai, tam tik roms veik loms at lik ti, nes daþ nai në ra
ge rai to le ruo ja mas [6]. Chi rur gi në men tës fik sa ci ja prie
krû ti nës làs tos sie nos pa ge ri na ben drà ran kos ju de siø am -
pli tu dæ pa þeis to je kû no pu së je, su tvar ko ma men tës at lo ða.
Ði fik sa ci ja su tei kia at ra mà del ti nio rau mens su si trau ki -
mui, kas lei dþia pa þeis tai ran kai at lik ti ab duk ci jà ir flek si jà
[23]. Hi per lor do zæ tu rin tiems pa cien tams pa pras tas átva ras 
në ra nau din gas, o chi rur gi në ko rek ci ja yra prieð ta rin ga, ta -
èiau stu bu ro de for ma ci jø, to kiø kaip hi per lor do zë ir sko -
lio zë, ko rek ci në chi rur gi ja ga lë tø ðiek tiek pa dë ti lai ky se -
nai ir pa ge rin ti gy ve ni mo ko ky bæ, ypaè nuo ne ága lio jo ve -
þi më lio pri klau so miems pa cien tams [23, 29].

Dël nu sta ty to ry ðio tarp di des nio plau èiø funk ci jos su -
tri ki mo laips nio ir anks ty vo sios pra dþios VMÞD, ser gan -
tiems kû di kiams re ko men duo ja ma re gu lia riai ste bë ti, at -
lie kant spi ro met ri jos ty ri mà, plau èiø bûk læ [4]. Pa cien tai,
ku riems pa si reið kia sun kûs VMÞD simp to mai, tu rë tø bû ti
tik ri na mi dël kvë pa vi mo su tri ki mø ga li my bës, kad su ma -
þë tø ben dras mir tin gu mas. As me nims, ku riems rei ka lin ga
chi rur gi në ko rek ci ja, pa ta ria ma at lik ti ið sa mø plau èiø
funk ci jos ty ri mà anes te zi jos ne pa gei dau ja mø re ak ci jø pre -
ven ci jai. Taip pat ru ti nið kai re ko men duo ja ma ið tir ti as me -
nis, tu rin èius di de lá ju dë ji mo su tri ki mà, du bens rau me nø
sil pnu mà, ly di mà plau èiø gre tu ti niø li gø, ir as me nis su stu -
bu ro de for ma ci jo mis, ku rios su ke lia krû ti nës làs tos pa ki ti -
mus [23]. Sun kes niais at ve jais, kai du jø apy kai ta pa blo gë -
ja dël kvë pa vi mo funk ci jos de fi ci to, rei kia ap svars ty ti
anks ty và ne in va zi nës ven ti lia ci jos pa lai ky mà, nes at si ran -
da ûmaus kvë pa vi mo ne pa kan ka mu mo ri zi ka [30].

At si þvel giant á tai, kad vai kai ga li ne si skøs ti ðir dies
simp to mais, tiks lin ga at lik ti pir mi ná echo kar diog ra mos ir
EKG áver ti ni mà diag no za vus anks ty vos pra dþios VMÞD.
Ne sant jo kiø ðir dies simp to mø, su au gu siems pa cien tams
në ra bû ti ny bës at lik ti ápras ti nius ðir dies ty ri mus. Arit mi jos
në ra grës min gos, o duo me nø, kad pa cien tams bû tø pri rei -
kæ ðir dies sti mu lia to riaus, në ra [4].

Di de lis klau sos su tri ki mo daþ nis pa brë þia po rei ká tik -
rin ti klau sos funk ci jà au dio met ri jos me to du, ypaè kal bos
vys ty mo si lai ko tar piu [22]. Vai kams, ku riems diag no zuo -
ta VMÞD, tu rë tø bû ti ápras tai at lie ka mi kog ni ty vi niai ir
klau sos ty ri mai, kad bû tø ið veng ta kal bos su tri ki mø dël
klau sos su sil pnë ji mo [23]. Jei vy res niø vai kø, ser gan èiø
VMÞD, kal bos rai da yra nor ma li, au dio met ri jos ne rei kia,
o klau sos ste bë se na at lie ka ma pro fi lak tið kai [4, 19]. Taip
pat su au gu sie siems, ser gan tiems VMÞD, pa pras tai ne rei -
kia at lik ti au diog ra mø, ne bent jie tu ri simp to mø [19].
Klau sos apa ra tø pri rei kia re tai, ið sky rus tuos þmo nes, ku -
riems VMÞD pra si de da anks ti ir yra la bai ma þas D4Z4 pa -
si kar to ji mø skai èius [4].

Lo ka lius pa to lo gi nius akiø krau ja gys liø po ky èius ga li -
ma veiks min gai gy dy ti la ze rio te ra pi ja. Vi siems as me -
nims, ser gan tiems VMÞD, re ko men duo ja ma of tal mo lo go
kon sul ta ci ja [23].
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Kû di kiui diag no za vus VMÞD, dël epi lep si jos ri zi kos
rei kë tø mo ky ti të vus at pa þin ti prie puo lius ir kaip elg tis epi -
lep si jos prie puo liø me tu. Pa cien tams, ku riems áta ria mi
prie puo liai, at lie ka ma elek tro en ce fa log ra ma. Rei kë tø ne -
pa mirð ti, kad sun kus rai dos su tri ki mas ga li slëp ti vei do
rau me nø sil pnu mà, klau sos ir re gos su tri ki mus, to dël bû ti -
na re gu lia riai at lik ti re gos ir klau sos ver ti ni mà [4, 19].

Nëð èio sioms, ser gan èioms VMÞD, re ko men duo ja ma
ið sa mi gy dy to jo aku ðe rio gi ne ko lo go kon sul ta ci ja, kad bû -
tø ið veng ta nëð tu mo ir gim dy mo kom pli ka ci jø. Taip pat
pa ta ria ma ati dþiai ste bë ti ðir dies ir plau èiø funk ci jas, kad
bû tø ið veng ta ne pa gei dau ja mø su sir gi mø [23].

IÐVADOS

VMÞD yra ge ne ti në li ga, ku ria ser ga ma ávai ria me am þiu -
je, ta èiau daþ niau siai an trà ar tre èià gy ve ni mo de ðimt me tá.
Tai tre èia daþ niau sia rau me nø di stro fi ja, ku riai bû din gas
au to so mi nis do mi nan ti nis pa vel dë ji mo bû das. Li ga skirs -
to ma á du ti pus. Nors jie fe no ti pið kai ne si ski ria, ant ra sis ti -
pas yra daug re tes nis, já su ke lia D4Z4 ale liø DNR hi po me -
ti li ni mas. Pir ma sis ti pas yra su si jæs su trum pu pa si kar to ji -
mø ma sy vu, o li gos pa si reið ki mo sun ku mas ko re liuo ja su
kuo ma þes niu D4Z4 vie ne tø pa si kar to ji mu. Abiem at ve -
jais su trik do mas DUX4 slo pi ni mas, kas le mia ne nor ma lià
jo raið kà griau èiø rau me ny se, ga liau siai rau mens làs te liø
de ge ne ra ci jà. Li gai bû din ga ran kø, men tës ap lin kos, mi -
mi kos, vë liau ir ki tø rau me nø sil pnu mas, ga li bû ti ste bi ma
men tës at lo ða, hi per lor do zë, sko lio zë. Ser gant VMÞD, ga -
li bû ti su trik dy ta akiø, klau sos, kvë pa vi mo, ðir dies ir CNS
veik la. Kla si ki në VMÞD pro gre suo ja lë tai, ta èiau anks ty -
vos pra dþios VMÞD yra su si ju si su ma þu D4Z4 pa si kar to -
ji mø skai èiu mi, sun kes niu fe no ti pu ir anks ty vu ju dë ji mo
pra ra di mu. Pa þen gu sio se sta di jo se iki treè da lio pa cien tø,
vy res niø nei 50 m. am þiaus, pri rei kia ve þi më lio. Dël ge nø
te ra pi jos kû ri mo kliû èiø, ði ge ne ti në li ga kol kas yra ne pa -
gy do ma, ta èiau, pa si tel kiant me di ka men ti ná, chi rur gi ná,
or to pe di ná gy dy mà, ávai riø spe cia lis tø, to kiø kaip ki ne zi te -
ra peu to ir re a bi li ta ci jos spe cia lis tø, pa gal bà, li gos pro gre -
sa vi mà ga li mà pri stab dy ti, ge ri nant rau me nø funk ci jà ir
jud ru mà, taip pa leng vi nant pa cien to gy ve ni mà ir lei dþiant
gy ven ti vi sa ver tið kà gy ve ni mà.
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FACIOSCAPULOHUMERAL MUS CU LAR
DYS TRO PHY: A RE VIEW OF PATHOGENESIS,
CLIN I CAL SYMP TOMS, AND TREAT MENT

Sum mary

Facioscapulohumeral mus cu lar dys tro phy is the third most com -
mon mus cu lar dys tro phy char ac ter ised by weak ness of the face,
scap ula, up per arm, and other mus cles. It can also lead to prob -
lems with the eyes, hear ing, breath ing, heart, and cen tral ner vous
sys tem. The dis ease is di vided into two types: the first type oc curs 
in 95% of pa tients and the sec ond type oc curs in 5%. The
phenotypic dif fer ences be tween the two types are not dis tinct,
both re sult ing from dysregulation of DUX4 ex pres sion lead ing to
skel e tal mus cle tox ic ity. The first type is char ac ter ised by a re -
duc tion in D4Z4 re peats, while the sec ond type is char ac ter ised
by mu ta tions in genes en cod ing epigenetic reg u la tors such as
SMCHD1. In re cent years, sig nif i cant prog ress has been made in
un der stand ing the pathogenesis, clin i cal fea tures, and pro gres -
sion of the dis ease, but there is still no spe cific treat ment due to
the ob sta cles in the de vel op ment of gene ther apy. How ever, sup -
port ive mea sures, in clud ing phys io ther apy and orthotics, can
help im prove mus cle func tion and mo bil ity, slow the pro gres sion
of the dis ease, and con trol other symp toms. The dis ease can pres -
ent in many ways, from an asymp tom atic form to a life de pend ent
on a wheel chair, so it is im por tant for doc tors to keep up to date
with the lat est in for ma tion so they can iden tify this ge netic dis or -
der faster and help the pa tient live a full life.

Keywords: facioscapulohumeral mus cu lar dys tro phy,
D4Z4, DUX4.
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