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DNAJB6基因突变致显性遗传性肌病一家系
并文献复习

李凡 俞萌 谢志颖 王青青 刘靖 张巍 吕鹤 袁云 王朝霞

【摘要】 目的 总结常染色体显性遗传性 DNAJB6基因突变所致肌病的临床表型和基因突变特

点。方法 回顾分析一家系 2例 DNAJB6基因突变所致肌病患者的临床表现、实验室、肌肉影像学、神经

电生理学、肌肉病理学和基因检测结果，并进行文献复习。结果 先证者主要表现为四肢远近端肌无

力，下肢重于上肢、近端重于远端，其父呈姿势异常，上楼需扶持。二者血清肌酸激酶水平正常，MRI表
现为不同程度肌肉脂肪化，组织病理学可见肌营养不良样改变，部分肌纤维内镶边空泡形成，核内移增

多或个别肌纤维再生。基因检测提示先证者及其父均携带 DNAJB6基因 c.161A > C（p.Glu54Ala）杂合突

变，为中国大陆首次报道，分别为肢带型肌营养不良症 D1型（LGMD⁃D1型）和远端型肌病型，该家系明

确为常染色体显性遗传性 DNAJB6基因突变所致肌病家系。结合文献提示 DNAJB6基因突变所致肌病

临床表现存在异质性，同一家系可表现为不同的临床亚型。结论 DNAJB6基因突变可导致肢带型肌营

养不良症和远端型肌病两种表型，肌肉病理均呈现镶边空泡和肌营养不良样改变。该家系进一步扩展

了 DNAJB6基因突变的表型谱。
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【Abstract】 Objective To summarize the clinical phenotypes and genetic mutations of DNAJB6
related myopathies. Methods We retrospectively reviewed the clinical information, laboratory tests,
muscle MRIs, electromyography results, muscle pathology examinations and genetic mutations of 2 patients
of DNAJB6 related myopathies from one family and reviewed related published literatures of DNAJB6
related myopathies. Results The proband presented with muscle weakness of both proximal and distal
limbs, with lower limbs more serious than upper limbs, and proximal more serious than distal. The father of
proband presented with abnormal gait, and he could only climb stairs with assistance. Serum creatine
kinase (CK) levels of both patients were normal. Muscle MRIs of both patients showed different degrees of
fatty infiltration. Muscle biopsies of both patients showed similar changes with dystrophic features, and
some muscle fibers with rimmed vacuoles inside, as well as increased internal nuclei and a few regenerating
fibers. Genetic tests proved both patients carried the same DNAJB6 gene variant, c.161A > C (p.Glu54Ala),
which was the first report in mainland China. The proband was diagnosed as limb ⁃ girdle muscular
dystrophy D1 (LGMD ⁃D1) type, and the father of proband was diagnosed as distal myopathy. This family
was considered as autosomal dominant DNAJB6 related myopathy. Referring to literature, heterogeneities
exist in DNAJB6 related myopathies, and different clinical phenotypes could be presented in one single
family. Conclusions The phenotypes of DNAJB6 related myopathies include limb ⁃ girdle muscular
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dystrophy and distal myopathy. Muscle pathology shows similar changes of rimmed vacuoles and dystrophic
features. This reported family further expands the spectrum of phenotypes of DNAJB6 related myopathies.

【Key words】 Muscular diseases; Muscular dystrophies, limb ⁃ girdle; Distal myopathies; Genes;
Mutation; Pedigree
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遗传性骨骼肌疾病是由基因突变导致的以进

行性肌无力、肌萎缩为主要表现的一大类疾病。根

据受累肌肉的分布特点可以分为肢带型肌营养不

良症（LGMD）、远端型肌病和面⁃肩⁃肱型肌营养不良

症（FSHD）等，其中，肢带型肌营养不良症根据遗传

模 式 可 再 分 为 常 染 色 体 显 性（LGMD ⁃D）或 隐 性

（LGMD⁃R）遗传两大类型，目前，已知有 5 个基因和

25 个基因突变可导致 LGMD⁃D型和 LGMD⁃R型［1］，

而远端型肌病也有 20余个致病基因，且部分致病基

因既可造成肢带型肌营养不良症也可导致远端型

肌病［2］。DNAJB6基因编码 DNAJB6蛋白，该蛋白为

热休克蛋白 70（HSP70）分子伴侣蛋白。2012年，美

国学者首次报告 DNAJB6基因为 LGMD⁃D1型肌病

的 致 病 基 因 ［3⁃4］，此 后 法 国 学 者 亦 公 布 了 有 关

DNAJB6基因突变可致远端型肌病的研究结果［5⁃6］，

提示该基因可能导致不同的肌病表型。北京大学

第一医院神经内科于 2015年发现中国大陆首例

DNAJB6基因突变所致 LGMD⁃D1型肌病病例，笔者

拟对该肌病家系临床特征、肌肉 MRI和组织病理改

变特点进行总结并文献复习，以提高对 DNAJB6基

因所致肌病的认识。

病例介绍

先证者 女性，25岁。主因双下肢肌力减弱并

进行性加重 11年，于 2015年 10月 10日就诊。患者

14岁时无明显诱因出现跑步较正常同龄儿童慢，之

后逐渐出现上楼梯费力、易跌倒，且呈进行性加重，

为求进一步诊断与治疗至我院就诊。既往史无特

殊，父母非近亲婚配，其父有相似症状，其母和弟身

体健康，家族中除父亲外无类似疾病病史。门诊体

格检查：可独立行走，不能跑跳。颈屈肌肌力 4+级，

上肢近端肌力 4 级、远端肌力 5-级，下肢髂腰肌肌力

2级、股四头肌肌力 5-级、股二头肌肌力 3+级、足背屈

肌力 4级，跖屈肌力 4级。四肢深、浅感觉无异常，

腱反射未引出，病理征呈阴性。实验室检查：血清

肌酶谱肌酸激酶 154 U/L（25 ~ 170 U/L），乳酸脱氢

酶（LDH）178 U/L（100 ~ 240 U/L），α⁃羟丁酸脱氢酶

（α⁃HBDH）151 U/L（90 ~ 220 U/L），肌酸激酶同工酶

（CK⁃MB）7.10 ng/ml（< 5 ng/ml）。神经传导检查：双

侧正中神经感觉神经传导速度（SNCV）正常，双侧腓

浅神经感觉神经传导速度减慢；双侧正中神经、胫

神经运动神经传导速度（MNCV）正常，双侧腓总神

经运动神经传导速度正常，复合肌肉动作电位

（CMAP）波幅降低。影像学检查：先证者双侧大腿

肌肉 MRI显示，盆带肌、大腿后群肌肉显著脂肪化，

骨盆肌群中以阔筋膜张肌和臀大肌脂肪浸润程度

最为严重，其次为臀中肌、臀小肌、耻骨肌和闭孔外

肌，闭孔内肌未见明显损伤；大腿肌群中以大收肌

和股外侧肌受累严重，其次为缝匠肌和半腱肌，呈

轻中度脂肪浸润的肌肉依次为长收肌、股薄肌、半

膜肌、股二头肌长头、股中间肌、股内侧肌及股二头

肌短头，短收肌和股直肌脂肪浸润程度相对较轻

（图 1a ~ 1c）。其他辅助检查：针极肌电图显示，双侧

股四头肌、胫骨前肌、三角肌呈肌源性损害；心电

图、超声心动图和动态心电图检查无明显异常。

先证者之父 男性，47岁。在询问先证者病史

时发现其家族史阳性，遂于 2016年 4月 29日至我院

接受检查。患者 2年前无明显诱因出现双足拖曳步

态，上楼需他人搀扶。既往身体健康，个人史无特

殊。门诊体格检查：颈屈肌肌力 5级，上肢近、远端

肌力 5级；下肢近端肌力 5级、足背屈肌力 4-级、跖屈

肌力 5-级；双手大小鱼际肌欠饱满，双侧小腿肌肉萎

缩；四肢腱反射未引出，病理征阴性。实验室检查：

血清肌酸激酶水平正常。影像学检查：双侧小腿肌

肉 MRI显示，后群肌肉明显脂肪化，尤以双侧比目

鱼肌显著，其次是腓肠肌内侧头和外侧头，而小腿

前群、外侧群及深部肌肉脂肪化程度相对较轻，胫

骨前肌、腓骨肌和胫骨后肌轻度受累，腘肌、 长屈

肌和趾长屈肌未见明显损害（图 1d）。

经征得先证者及其父知情同意，分别采集二者

左侧肱二头肌和左侧胫骨前肌肌肉组织各一块行

组织病理检查。按照常规流程对所采集的肌肉组

织标本行常规 HE染色，观察组织学形态；特殊染色

观察特异性病理改变，包括改良 Gomori三色染色、
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高碘酸⁃雪夫（PAS）染色、油红 O（ORO）染色、三磷酸

腺苷酶（ATPase，包括 pH4.3、4.6、10.4和 10.6）染色、

还原型辅酶Ⅰ四氮唑还原酶（NADH⁃TR）染色、琥珀

酸 脱 氢 酶（SDH）染 色 、神 经 元 特 异 性 烯 醇 化 酶

（NSE）染色、细胞色素 C氧化酶（COX）染色；以及抗

Dystrophin⁃N、R、C，抗 α、β、γ⁃Sarcoglycan，Dysferlin，
Desmin，主要组织相容性复合物（MHC）⁃Ⅰ和膜攻击

复合物（C5b⁃9）抗体免疫组化染色，并通过透射电子

显微镜进行超微结构观察。结果显示，光学显微镜

下可见肌纤维直径变异加大、肌内衣增生等肌营养

不良样病理改变，部分肌纤维内镶边空泡形成、核

内移增多、个别肌纤维再生；免疫组化染色无明显

异常；透射电子显微镜观察，可见多个肌纤维膜下

或肌原纤维之间空泡形成，其内有大量髓样小体、

糖原颗粒和周围线粒体，伴随管丝样包涵体形成

（图 2）。

经征得先证者及其父母知情同意，提取先证者

及其父母外周血基因组 DNA，采用第二代测序技术

（NGS）检测先证者肌肉病相关基因（北京金准基因

科技有限责任公司），检出的致病基因位点通过

Sanger测序进行验证，并对先证者父母进行该位点

的 Sanger 测 序 。 结 果 显 示 ，先 证 者 及 其 父 携 带

DNAJB6基因 c.161A > C（p.Glu54Ala）杂合突变（图

3），其母不携带该突变基因。经对千人基因组数据

库（http：//www.internationalgenome.org/）检索，未发现

该突变类型，为中国大陆地区首次报道。种系间保

守性分析显示，该突变类型呈高度保守性；根据美

国医学遗传学和基因组学会（ACMG）分类属于致病

性（包括 2条强致病性证据）突变。

结合 2例患者临床表现、组织病理和基因检测

结果，临床确诊为 DNAJB6基因突变所致肌病，其中

先证者为 LGMD⁃D1表型、先证者之父为远端型肌病

之 表 型 ；该 家 系 明 确 为 常 染 色 体 显 性 遗 传 性

DNAJB6基因突变所致肌病家系（图 4）。由于目前
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1，阔筋膜张肌；2，耻骨肌；3，闭孔外肌；4，股直肌；5，臀大肌；6，闭孔内肌；7，股中间肌；8，缝匠肌；9，长收肌；10，股内侧肌；
11，半腱肌；12，股薄肌；13，股外侧肌；14，股二头肌长头；15，大收肌；16，半膜肌；17，股二头肌短头；18，胫骨前肌；19，胫骨后
肌；20，趾长伸肌；21，腘肌；22，腓骨肌；23， 长屈肌；24，比目鱼肌；25，腓肠肌内侧头；26，腓肠肌外侧头

图 1 双下肢肌肉 MRI检查所见 1a 先证者骨盆横断面 T1WI显示臀大肌、阔筋膜张肌、耻骨肌、闭孔外肌脂肪浸润 1b
先证者大腿横断面 T1WI显示股中间肌、股薄肌、长收肌、股内侧肌脂肪浸润 1c 先证者大腿横断面 T1WI显示股二头肌、大
收肌、股外侧肌、半腱肌、半膜肌脂肪浸润 1d 先证者之父小腿横断面 T1WI显示腓肠肌、比目鱼肌脂肪浸润

Figure 1 Muscle MRI of lower limbs in patients Pelvic axial T1WI of the proband showed fatty infiltration of gluteus maximus,tensor fascia lata, pectineus and obturator externus (Panel 1a). Femoral axial T1WI of the proband showed fatty infiltration ofvastus intermedius, gracilis, adductor longus, vastus medialis (Panel 1b). Femoral axial T1WI of the proband showed fattyinfiltration of biceps infistration of femoris, adductor magnus, vastus lateralis, semitendinosus, semimembranous (Panel 1c).
Femoral axial T1WI of the father of proband showed fatty infiltration of gastrocnemius and soleus (Panel 1d).

1d
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对遗传性骨骼肌疾病尚无有效治疗手段，故未予特

殊药物治疗，转由专业康复医师提供运动指导。

2020年 10月 20日对先证者及其父进行电话随访，

肌无力症状无明显改变，先证者仍可独立行走、上

台阶，但下蹲、站立需他人搀扶，先证者父亲步态及

姿势异常，但对日常生活无明显影响。

讨 论

为了进一步总结 DNAJB6基因突变所致肌病的

临床特点，笔者分别以“DNAJB6”和“mutation”等关

键词作为英文检索词，计算机检索美国国立医学图

书馆生物医学信息检索系统（PubMed）2012年 1月
至 2020年 3月已发表的文献，并结合本文病例，总

结 DNAJB6基因突变所致肌病的临床特点。经检索

共获得相关文献 16篇，包含 40余个家系，共 190余
例病例（存在重复报道家系与患者），分布于欧洲

（芬兰、意大利、法国、英国、西班牙、挪威、匈牙利

等），北美洲（美国、加拿大），亚洲（日本、韩国、沙特

阿拉伯），以及我国台湾地区［3⁃18］；其发病年龄为 6 ~
60 岁，根据肌无力部位可分为肢带型肌营养不良症

2a 2b

2c 2d
图 2 左侧肱二头肌和左侧胫骨前肌组织病理观察所见 2a 于光学显微镜下可见先证者肌纤维内镶边空泡形成（箭头所示），
肌纤维直径变异增大、肌内衣增生、核内移增多 HE染色 × 100 2b 于光学显微镜下可见先证者肌纤维内镶边空泡形成（箭
头所示） 改良 Gomori染色 × 100 2c 于光学显微镜下可见先证者之父肌纤维内镶边空泡形成（箭头所示），肌纤维直径变异
明显增大、肌内衣增生、核内移增多 HE染色 × 100 2d 透射电子显微镜下先证者肌纤维内可见镶边空泡内的髓样小体和管
丝样包涵体（右下为虚线框内放大） 枸橼酸铅和醋酸铀双重染色 × 5000
Figure 2 Pathological changes of left biceps brachii and left anterior tibialis Histology of the proband showed rimmed vacuoles
(arrows indicate), increased muscle fiber variation, increased endomysium and increased internal nuclei (Panel 2a). HE staining ×
100 Histology of the proband showed rimmed vacuoles (arrows indicate, Panel 2b). modified Gomori staining × 100 Histology of
the father of proband showed rimmed vacuoles (arrows indicate), increased muscle fiber variation, increased endomysium and increased
internal nuclei (Panel 2c). HE staining × 100 Transmission electron microscopy of the proband showed medullary corpuscles and
tubulofilamentous inclusions inside rimmed vacuoles (The lower right of the picture was the enlargement of inside dotted box, Panel
2d). Lead citrate and uranyl acetate double staining × 5000
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表型（约 130余例）、远端型肌病表型（约 20余例）和

近端合并远端肌无力表型（约 30余例），其中仅累及

四肢远端肌群的患者归为远端型肌病表型，同时合

并四肢近端及远端肌群受累者归为近端合并远端

肌无力表型，详见表 1。部分 DNAJB6基因突变与表

型存在一定的关联性，其中，p.Phe89Ile、p.Phe93Ile、
p.Phe93Leu、p.Asn95Ile突变基因型大多与典型的肢

带型肌营养不良症表型具有相关性，而 p.Phe91Ile、
p.Phe91Leu突变基因型则与早发严重型肢带型肌营

养不良症表型相关，并且常合并球部肌肉和呼吸肌

受累［3⁃4，14⁃15，17⁃20］。

2012 年 ，通 过 全 外 显 子 组 测 序（WES）证 实

DNAJB6基因为 LGMD⁃D1型的致病基因［3⁃4］，位于

7q36.3，由其所编码的 DNAJB6蛋白是 HSP70/DNAJ
家族的分子伴侣之一，在蛋白质合成或细胞应激反

应中发挥抗蛋白聚集作用，并参与细胞骨架维护、

内质网应激，以及信号转导和基因调控等过程［21］。

根据蛋白质功能，可将 DNAJB6基因分为 3 个结构

域：N端 J⁃结构域、富含甘氨酸/苯丙氨酸（G/F）结构

域和 C端结构域。迄今已报道的致病基因突变类型

共 18 种，主要位于 G/F 结构域 ［19］。本文报道的

c.161A > C（p.Glu54Ala）错义突变位于 N端 J ⁃结构

域，已在一日本肌病家系中报道，且经功能试验证

实其致病性［8］。由于 c.161A > C（p.Glu54Ala）错义

突变在家系中与表型共分离，正常人群不携带该突

变类型，具有高度的种系保守性，且为已报道并经

功能验证的致病性突变，因此属于 ACMG分类中的

致病性突变。

本文家系中先证者及其父均表现为缓慢进展

的肌无力症状，尽管血清肌酸激酶水平于正常参考

值范围，但肌肉 MRI显示下肢肌肉脂肪变性，肌肉

活检呈现伴镶边空泡的肌营养不良样病理改变，基

因检测证实存在 DNAJB6基因杂合突变，故该家系

的两例患者均符合常染色体显性遗传性 DNAJB6基

因突变所致肌病。

虽然同为 DNAJB6基因突变所致肌病，但二者

临床表现存在明显差异，先证者于青少年发病，肌

无力分布呈肢带型特点，下肢重于上肢、近端重于

远端，符合典型的肢带型肌营养不良症，且肌无力

进展速度较快；而先证者之父则为中年隐匿发病，

在陪同女儿就医时方被发现存在肌无力表现，体格

检查仅有下肢远端肌无力，为晚发型远端型肌病。

3a

3b

3c
图 3 Sanger测序验证结果 3a 先证者携带 DNAJB6基
因 c.161A > C杂合突变（圆圈所示） 3b 先证者之父携
带 DNAJB6基因 c.161A > C杂合突变（圆圈所示） 3c 先
证者之母未携带 DNAJB6基因 c.161A > C杂合突变（圆圈
所示）

Figure 3 Sanger sequencing results The proband carried
a heterogeneous c. 161A > C mutation in DNAJB6 (circle
indicates, Panel 3a). The father of proband carried a
heterogeneous c. 161A > C mutation in DNAJB6 (circle
indicates, Panel 3b). The mother of proband did not carry
the mutation (circle indicates, Panel 3c).

图 4 DNAJB6基因突变所致肌病家系图

Figure 4 The pedigree of DNAJB6 related myopathies.

Ⅰ
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目前报道的 DNAJB6基因突变所致肌病患者中，根

据肌无力部位，可分为 LGMD表型（LGMD⁃D1型）、

远端型肌病表型、近端 +远端肌无力表型，部分表型

与基因型存在相关性（表 1）。LGMD⁃D1型发病年龄

跨度较大，8 ~ 60 岁均可发病，大多在 40余岁发病，

初期主要累及骨盆带肌，随着病情进展可逐渐出现

肩带肌无力，但进展缓慢，表型和进展均较为温和，

多数患者晚年仍可行走，心肌或呼吸肌不受累［13］。

但亦有文献报道早发重型且以下肢远端肌无力为

主要表现的 DNAJB6基因突变所致肌病患者，可伴

球肌受累，甚至存在心脏和呼吸肌受累［14⁃15］。本文

2例患者目前尚未发现心脏和呼吸肌受累现象，需

进一步随访。据研究显示，同一家系中的疾病表型

亦存在异质性，Jonson等［5］报告的一法国家系同时

存在 LGMD表型与远端型肌病表型，而 Zima等［7］报

告的一匈牙利家系同时存在晚发轻型肢带型肌营

养不良症表型和亚临床无症状患者。相同基因突

变导致不同表型，提示除 DNAJB6基因突变外，修饰

基因、遗传背景，以及环境因素等在决定表型中也

可能发挥一定作用。根据以往文献报道，本文家系

中的致病突变主要于青年期发病，表现为下肢近端

伴远端肌无力，可合并构音障碍或跟腱挛缩［8］，然而

本文 2例患者的表型有所不同，提示同一基因突变

亦存在一定的临床异质性。

本文 2例患者肌肉组织活检结果提示，无论是

肢带型还是远端型肌病，病理改变基本一致，均可

见肌营养不良样改变伴镶边空泡形成，与文献报道

相同［12，17，20］。然而，尽管镶边空泡肌纤维是本病的

特征性病理改变，但镶边空泡本身不具有特异性，

许多肌病类型均可于显微镜下观察到镶边空泡，如

遗传性肌病或后天获得性肌病［22］。透射电子显微

镜下所见镶边空泡是由一些自噬空泡和髓样小体

组成，同时可见管丝样包涵体，因此推测与肌纤维

内异常蛋白质沉积、自噬和溶酶体功能障碍有关。

而 DNAJB6蛋白功能障碍，可导致异常蛋白质聚集，

细胞启动自噬和溶酶体清除系统，但因后者功能不

表 1 近年文献报道 DNAJB6基因突变所致肌病患者临床资料
Table 1. Clinical characteristics of patients with DNAJB6 related myopathies from literature in recent years

LGMD，limb⁃girdle muscular dystrophy，肢带型肌营养不良症

文献来源

Sarparanta, et al［3］
Harms, et al［4］
Sato, et al［18］

Yabe, et al［16］
Suarez⁃Cedeno, et al［17］
Nam, et al［15］
Palmio, et al［14］
Ruggieri, et al［13］

Sandell, et al［12］
Kojima, et al［11］
Tsai, et al［6］
Bohlega, et al［10］
Kim, et al［9］
Jonson, et al［5］

Palmio, et al［8］

Zima, et al［7］

发表时间

2012年
2012年
2013年
2014年
2014年
2015年
2015年
2016年

2016年
2017年
2017年
2018年
2018年
2018年

2020年
2020年

国家/地区

芬兰、美国、意大利

美国

日本

日本

美国

韩国

芬兰、英国

加拿大

芬兰

日本

中国台湾

沙特阿拉伯

韩国

法国

西班牙、挪威、意大利、
芬兰、日本

匈牙利

性别（例）

男性

52
9
16
4
10
6
0
8

15
2
1
1
7
10

6
3

女性

34
7
9
0
6
5
5
4

10
2
5
1
3
5

3
1

家系
（个）

9
2
4
1
1
1
2
5

6
1
1
1
2
5

5
1

发病年龄
（岁）

14 ~ 60
18 ~ 40
25 ~ 57
61
8

8 ~ 11
10 ~ 12
6 ~ 50

20 ~ 60
25 ~ 50
22 ~ 40
18 ~ 20
17 ~ 30
16 ~ 55

48
31 ~ 40

致病突变

p.Phe93Leup.Phe89Ile
p.Phe93Leup.Pro96Arg
p.Phe93Ilep.Phe93Leu
p.Phe93Leu
p.Phe89Ile
p.Phe91Leu
p.Phe91Ilep.Phe91Leu
p.Phe100Valp.Phe93Leup.Phe91Ilep.Phe91Leuc.346 + 5G > A
p.Phe93Leu
p.Phe93Leu
p.Pro96Leu
p.Pro96Leu
p.Phe89Ilep.Phe100Ile
p.Asn95Ilep.Asp98delp.Phe93Leu
p.Ala50Valp.Glu54Ala
p.Phe91Val

肌病表型

LGMD
LGMD；远端型肌病

LGMD
LGMD
LGMD
LGMD
LGMD
近端 +远端；远端型肌病

LGMD
LGMD
远端型肌病

近端 +远端

LGMD；近端 +远端

LGMD；远端型肌病

远端型肌病；近端 +远端

近端 +远端
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足，导致肌原纤维结构紊乱，镶边空泡形成。

越来越多的研究证实，肌肉 MRI可以为不同类

型的肌病诊断提供重要线索［2］。本文先证者大腿

MRI显示后群肌肉显著脂肪化，前群病变亦十分严

重，仅股直肌和短收肌病变较轻；先证者之父小腿

MRI也显示小腿后群的比目鱼肌和腓肠肌均显著脂

肪化，但前群肌肉（胫骨前肌）和深部肌肉（胫骨后

肌、腘肌和趾屈肌）脂肪化程度相对较轻，两例患者

的肌肉 MRI改变与文献报道基本相符［7⁃8］。Sandell
等［23］对 DNAJB6 p.F93L突变所致 LGMD⁃1D型下肢

肌肉 MRI特征进行总结：（1）无论是大腿还是小腿，

后部肌群比前部肌群受累更早且更严重。（2）发病

早期即可出现比目鱼肌、大收肌、半膜肌和股二头

肌受累症状或体征，疾病晚期则累及臀肌、腓肠肌

内侧头、长收肌和股四头肌。（3）股直肌、腓肠肌外

侧头、缝匠肌和股薄肌和小腿前群肌相对保留。鉴

于 DNAJB6基因突变所致肌病的肌肉 MRI研究较

少，肌肉MRI特征性受累模式尚需进一步探索。

综上所述，本文报告一家系常染色体显性遗传

性 DNAJB6基因突变所致肌病，为中国大陆首次报

道，该家系先证者与其父为相同基因突变导致的不

同表型，即肢带型肌营养不良症和远端型肌病，组

织病理检查肌纤维内均可见镶边空泡和肌营养不

良样改变。该家系进一步扩展了 DNAJB6基因突变

的表型谱。

利益冲突 无
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摘要内容要客观全面地反映文章的中心内容，中英文摘要内容要一致。

《中国现代神经疾病杂志》编辑部对来稿中的统计分析方法一律要求明确研究设计方法，以及详细描述资料性质和结果，

具体要求如下：

1.研究设计方法 要求交代研究设计的名称和主要方法。如调查设计应写明是前瞻性、回顾性还是横断面调查研究；实

验设计应写明具体设计类型，如自身配对设计、成组设计、交叉设计、析因设计或正交叉设计等；临床试验设计应写明属于第几

期临床试验，采用何种盲法措施等。应围绕“重复、随机、对照、均衡”四项基本原则进行概要说明，尤其要说明如何控制重要的

非试验因素的干扰和影响。

2.资料及结果的表达与描述 采用均数 ±标准差（x ± s）表示近似服从正态分布的定量资料，采用中位数和四分位数间距

［M（P25，P75）］表示呈偏态分布的定量资料；采用相对数构成比（%）或率（%）表示计数资料，用相对数构成比时分母不能小于

20。应写明所用统计分析方法的具体名称、统计量具体值，应尽可能给出确切的 P值；当涉及总体参数时，在给出显著性检验

结果的同时，给出 95%CI。

《中国现代神经疾病杂志》编辑部关于稿件统计分析方法的要求
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