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поясно-кінцівкова міодистрофія, гене
тичні мутації, PHKB, ACADVL.

Актуальність. Поясно-кінцівкові міодистрофії (ПКМД) це група генетично детер
мінованих скелетно-мʼязових захворювань із аутосомним типом успадкування, що 
характеризується повільно-прогресуючою слабкістю переважно проксимальних 
мʼязів кінцівок, їх поступовою атрофією та підвищеним рівнем креатинфосфокінази. 
На сьогодні виявлено 34 генетичні субтипи ПКМД, серед них 5 аутосомно-домі
нантних та 29 аутосомно-рецесивних. Незважаючи на широку діагностичну панель 
близько 50% ПКМД, що виявляються клінічно, мають лише генетичні варіанти 
невизначеної значущості.
Мета роботи – проілюструвати клінічний випадок проксимальної ПКМД, що 
розвинулась у дорослому віці та асоційована з атиповими для міодистрофій 
генами PHKB та ACADVL.
Матеріали і методи. Проаналізовано літературні джерела, присвячені тематиці 
ПКМД, опрацьовано клініко-лабораторні та інструментальні дані пацієнта.
Результати. Пацієнтка 35 років звернулась зі скаргами на виражену слабкість у 
верхніх та нижніх кінцівках, труднощі при вставанні зі стільця, неможливість підняти 
руки вище горизонтального рівня. У неврологічному статусі: дифузні атрофії прокси
мальних мʼязів поясу верхніх та нижніх кінцівок, мʼязів обличчя, зниження сили в 
цих мʼязах та позитивний симптом Говерса. Електронейроміографія верхніх та ниж
ніх кінцівок виявила первинно-мʼязове ураження з обох боків. У батька пацієнтки 
підтверджено наявність поясно-кінцівково-лицьової міодистрофії. При генетичному 
дослідженні пацієнтки виявлено гетерозиготність за PHKB c.2195A>G, p.(Asn732S-
er) та ACADVL c.431T>C, p.(Leu144Pro), що є варіантом невизначеної значущості 
(VUS). На основі вищезазначеного пацієнтці встановлено діагноз: спадкова поясно-
кінцівково-лицьова мʼязова дистрофія, асоційована з мутаціями в генах PHKB та 
ACADVL, прогресуючий перебіг. 
Висновки. Зважаючи на відсутність даних щодо ПКМД, повʼязаних з генами PHKB 
та ACADVL, представлений випадок може зробити значний внесок до потенційного 
диференційного ряду генетичних міодистрофій.
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Поясно-кінцівкові міодистрофії (ПКМД) це група 
генетично детермінованих скелетно-мʼязових захво
рювань, що мають аутосомний тип успадкування [1]. За 
даними літератури поширеність ПКМД сягає близько 2 
на 100000 населення в усьому світі [2]. Вперше ця група 
захворювань була виділена серед інших міодистрофій 
у 1954 р. Волтоном і Наттрассом [3]. За останньою 
класифікацією семінару Європейського нейромʼязового 
центру щодо номенклатури та оновленої класифікації 
ПКМД (2017 р.) дана група захворювань належить до 
міопатій аутосомного успадкування, що характери
зуються повільно-прогресуючою слабкістю переважно 
проксимальних мʼязів кінцівок та їх поступовою атрофією. 
Мʼязи обличчя та дистальні мʼязи кінцівок також можуть 
бути залучені [1, 4]. Типовим є те, що пацієнти на 
початку захворювання здатні до незалежної ходьби, 
мають підвищений рівень креатинфосфокінази (КФК), 
а згодом візуалізаційними та гістологічними методами 
дослідження у мʼязах виявляються дегенеративно-
дистрофічні зміни. Ураження переважно симетричне, 
починаючи з поясу нижніх кінцівок [5]. Вік дебюту 
варіює від раннього дитинства до пізнього дорослого 

Limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs) are 
a group of genetically determined skeletal muscle 
disorders with an autosomal inheritance [1]. According to 
the literature, the prevalence of LGMD is approximately 
2 in 100,000 worldwide [2]. This group of disorders was 
first distinguished from other muscular dystrophies in 
1954 by Walton and Nattrass [3]. According to the latest 
European Neuromuscular Centre workshop on LGMD 
nomenclature and reformed classification (2017), 
LGMDs belong to autosomal inherited myopathies 
characterized by slowly progressive weakness 
predominantly affecting the proximal muscles of 
the limbs, accompanied by their gradual wasting. 
Facial muscles and distal limb muscles may also be 
involved [1, 4]. Typically, patients in the early stages 
of the disease remain fully ambulatory, have elevated 
serum creatine phosphokinase (CPK) levels, and 
subsequently develop degenerative and dystrophic 
muscle changes detectable by imaging techniques and 
histological examination. Muscle involvement is usually 
symmetrical, beginning in the pelvic girdle [5]. The age 
of onset ranges from early childhood to late adulthood. 
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ABSTRACTKey words: 

Background. Limb-girdle muscular dystrophies (LGMDs) are a group of genetically 
determined skeletal muscle disorders with an autosomal inheritance, characterized 
by slowly progressive weakness predominantly affecting the proximal muscles of the 
limbs, their gradual wasting, and elevated creatine phosphokinase levels. To date, 
34 genetic subtypes of LGMDs have been identified, including 5 autosomal dominant 
and 29 autosomal recessive forms. Despite the availability of broad diagnostic genetic 
panels, approximately 50% of clinically diagnosed LGMDs cases are associated only 
with genetic variants of uncertain significance.
Purpose – to illustrate a clinical case of adult-onset proximal LGMD associated with 
genes atypical for muscular dystrophies, namely PHKB and ACADVL.
Materials and Methods. The analysis included a review of the literature related to  
LGMDs, as well as the evaluation of clinical, laboratory, and instrumental data of the patient.
Results. A 35-year-old female patient presented with complaints of extreme weakness 
in the upper and lower limbs, difficulty rising from a chair, and inability to raise her arms 
above the horizontal level. Neurological examination revealed diffuse atrophy of the 
proximal muscles of the upper and lower limb girdles and facial muscles, reduced muscle 
strength, and a positive Gowersʼs sign. Electroneuromyography of the upper and lower 
limbs demonstrated bilateral myopathic changes. A diagnosis of limb-girdle–facial muscular 
dystrophy had been previously confirmed in the patientʼs father. Genetic testing of the patient 
revealed heterozygous variants PHKB c.2195A>G, p.(Asn732Ser) and ACADVL c.431T>C, 
p.(Leu144Pro), both classified as variants of uncertain significance. Based on the above 
findings, the patient was diagnosed with hereditary limb-girdle-facial muscular dystrophy 
associated with mutations in the PHKB and ACADVL genes, with a progressive course.
Conclusions. Given the lack of published data on LGMDs associated with PHKB and 
ACADVL genes, the presented case report may contribute significantly to the expansion 
of the potential differential spectrum of genetic muscular dystrophies.

limb-girdle muscular dystrophy, genetic 
mutations, PHKB, ACADVL.
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МАТЕРІАЛИ ТА МЕТОДИ дослідження MATERIALS AND METHODS

Проаналізовано літературні джерела, присвячені 
тематиці ПКМД, опрацьовано клініко-лабораторні та 
інструментальні дані пацієнта.

Relevant literature on LGMDs was reviewed, and the 
patientʼs clinical, laboratory, and instrumental findings 
were analyzed

віку. На сьогодні виявлено 34 генетичні субтипи ПКМД, 
серед них 5 аутосомно-домінантних та 29 аутосомно-
рецесивних [6].

Незважаючи на широку діагностичну панель потен
ційних ПКМД більше 50% клінічно ідентифікованих 
міопатій мають лише генетичні варіанти невизначеної 
значущості [7]. 

Мета роботи – ілюстрація клінічного випадку, який 
є прикладом проксимальної ПКМД, що розвинулась 
у дорослому віці та асоційована з нетиповими для 
міодистрофій генами PHKB та ACADVL.

To date, 34 genetic subtypes of LGMDs have been 
identified, including 5 autosomal dominant and 29 
autosomal recessive forms [6].

Despite the availability of broad diagnostic genetic 
panels for LGMDs, more than 50% of clinically identified 
myopathies are associated only with genetic variants of 
uncertain significance [7].

Objective – to illustrate a clinical case of adult-
onset proximal LGMD associated with genes atypical for 
muscular dystrophies, namely PHKB and ACADVL.

РЕЗУЛЬТАТИ RESULTS

Пацієнтка 35 р. звернулась у жовтні 2022 р. 
зі скаргами на виражену слабкість у верхніх та 
нижніх кінцівках, труднощі при вставанні зі стільця, 
неможливість підняти руки вище рівня горизонталі. 

Мʼязова слабкість прогресувала повільно протягом 
останніх 5–7 років і не викликала звернення до 
медичних працівників. Причиною звернення став 
сильний біль у попереку 2 роки тому. За даними 
МРТ поперекового відділу хребта виявлено ознаки 
правобічного сакроілеїту та виражених явищ 
спондилодисциту на рівні L4-L5. При дообстеженні 
було виявлено підвищення КФК до 366 Од/л. Через 
наявні дані щодо сакроілеїту спостерігалась у 
ревматолога у лютому–квітні 2021 року з діагнозом: 
серонегативний спондилоартрит, HLA B27 негативний, 
акт. 1 ст., правобічній сакроілеїт, спондиліт L5, ФН ІІ. 
Додатково була виявлена дис
плазія кульшових суглобів. 

Електронейроміографія 
верхніх та нижніх кінцівок 
(жовтень 2021 р.): ознак 
неврального чи нейронального 
ураження не виявлено, функція 
моторних нервів верхніх 
та нижніх кінцівок повністю 
збережена, має місце легкий 
сенсорний дефіцит. Також має 
місце значне послаблення 
мʼязових відповідей верхнього 
плечового поясу за первинно-
мʼязовим/міопатичним/міоди
строфічним типом (на 70–80%) 
з обох боків.

Неврологічний статус на мо
мент огляду (жовтень 2022 р.):

Facies miopatica. Дифузні 
атрофії м’язів плечового поясу, 
над- та підостних м’язів, вели
ких грудних м’язів, трапе
цієподібних м’язів, драбин
частих м’язів, двоголових 
і триголових м’язів плеча, 
чотириголових м’язів стег

A 35-year-old female patient presented in October 
2022 with complaints of extreme weakness in the upper 
and lower limbs, difficulty rising from a chair, and inability 
to raise her arms above the horizontal level.

Muscle weakness had been slowly progressing over 
the preceding 5–7 years and had not prompted medical 
consultation. The reason for seeking medical help was 
severe low back pain that developed two years earlier. 
Lumbar spine MRI revealed signs of right-sided sacroi-
liitis and pronounced spondylodiscitis at the L4–L5 lev-
el. Further evaluation demonstrated elevated CPK levels 
up to 366 U/L. Due to imaging findings consistent with 
sacroiliitis, the patient was followed by a rheumatologist 
from February to April 2021 with a diagnosis of seroneg-
ative spondyloarthritis, HLA-B27 negative, activity grade 
I, right-sided sacroiliitis, L5 spondylitis, functional class II. 

Additionally, hip joint dysplasia 
was identified.

Electroneuromyography 
of the upper and lower limbs 
(October 2021) revealed no 
evidence of neural or neuronal 
damage; motor nerve function 
in both upper and lower ex-
tremities was fully preserved, 
with mild sensory deficit noted. 
A significant reduction in mus-
cle responses of the shoulder 
girdle muscles was observed 
bilaterally, consistent with a 
primary muscle (myopathic/
muscular dystrophy) pattern 
(70–80% reduction).

Neurological examination 
at the time of assessment (Oc-
tober 2022):

Facies myopathica. Dif-
fuse muscle wasting of the 
shoulder girdle, supraspinatus 
and infraspinatus muscles, 
pectoralis major muscles, 
trapezius muscles, scalene 
muscles, biceps brachii, tri-

Рис. 1–2. Пацієнтка у грудні 2021 р. 
Fig. 1–2. The patient in December 2021. 
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на, передніх великогомілкових 
м’язів, довгих малогомілкових 
м’язів та довгих м’язів-роз
гиначів пальців стопи. Дво
бічний pes planus. Молотко
подібна деформації пальців 
стоп. Мʼязова сила прокси
мально 3/5 у верхніх та нижніх 
кінцівках. Неможливість під
няти руки вище рівня сосків, 
неможливість встати зі стільця 
без опори руками, неможливість 
стояти на носках та пʼятках з 
обох боків. Позитивний симптом 
Говерса. Мʼязовий тонус не 
змінений в усіх кінцівках. 
Сухожилкові періостальні рефлексии (СПР) з верхніх 
кінцівок: біцепсовий рефлекс ліворуч знижений, пра
воруч не викликається; карпорадіальний 
і трицепсовий рефлекси не викликаються 
з обох боків. СПР з нижніх кінцівок 
не викликаються з обох боків. Хода 
паретична, степаж. З положення лежачи 
без сторонньої підтримки піднятися не 
може. У позі Ромберга відзначається 
дифузне похитування без чіткої лате
ралізації. Пальце-носову пробу виконує 
з промахуванням, зумовленим м’язовою 
слабкістю. П’ятково-колінну пробу виконує 
невпевнено через м’язову слабкість. 
Загальний зовнішній вигляд пацієнтки 
на грудень 2021 р. та 2024 р. можна 
спостерігати на рис. 1–4.

Виявлено підвищення рівня КФК до 
639 Од/л.

Генетичне тестування – виключена 
хвороба Помпе, пацієнтка є гетерозиготною 
за PHKB c.2195A>G, p.(Asn732Ser) та 
ACADVL c.431T>C, p.(Leu144Pro), що є 
варіантом невизначеної значущості (VUS).

Після генетичного тестування пацієн
тка додатково звернула увагу на подібні, 
але менш виражені симптоми мʼя
зової слабкості у її батька, при цьому 
попередньо дані щодо спадкової обтя
еності багаторазово заперечувала. При 
дообстеженні у батька підтверджено 
наявність поясно-кінцівково-лицьової мʼя
зової дистрофії. 

На основі зазначеного вище пацієнтці 
встановлено діагноз: спадкова поясно-
кінцівково-лицьова мʼязова дистрофія, 
асоційована з мутаціями в генах PHKB та ACADVL, 
прогресуючий перебіг. 

ceps brachii, quadriceps femoris, 
tibialis anterior muscles, perone-
us longus muscles, and long toe 
extensors. Bilateral pes planus. 
Hammer toe deformities. Proxi-
mal muscle strength was graded 
3/5 in both upper and lower limbs. 
The patient was unable to raise 
her arms above the nipple level, 
unable to rise from a chair with-
out using her arms for support, 
and unable to stand on heels or 
toes bilaterally. Gowersʼs sign 
was positive. Muscle tone was 
normal in all extremities. Upper 
limb tendon reflexes: decreased 

left biceps reflex, absent right biceps reflex; brachiora-
dialis and triceps reflexes were absent bilaterally. Lower 

limb tendon reflexes were absent bilater-
ally. Gait was paretic with steppage pat-
tern. The patient was unable to rise from 
the supine position without assistance. 
In the Romberg position, diffuse postural 
sway without clear lateralization was ob-
served. Finger-to-nose and heel-to-shin 
tests were performed inaccurately due to 
muscle weakness.

The general appearance of the patient 
in December 2021 and in 2024 is shown 
in Figures 1–4.

An increase in CPK level up to 639 U/L 
was detected.

Genetic testing excluded Pompe 
disease; the patient was found to be 
heterozygous for PHKB c.2195A>G, 
p.(Asn732Ser) and ACADVL c.431T>C, 
p.(Leu144Pro), both classified as variants 
of uncertain significance (VUS).

Following genetic testing, the patient 
additionally reported similar but less pro-
nounced symptoms of muscle weakness 
in her father, although she had previous-
ly repeatedly denied any family history of 
neuromuscular disease. Further examina-
tion of the father confirmed the presence 
of limb-girdle-facial muscular dystrophy.

Based on the above findings, the 
patient was diagnosed with hereditary 
limb-girdle-facial muscular dystrophy 
associated with mutations in the PHKB 
and ACADVL genes, with a progressive 
course.

Рис. 3. Пацієнтка на 2024 р. Атрофії 
мʼязів поясу верхніх кінцівок

Fig. 3. The patient in 2024. Shoulder 
girdle muscle wasting

Рис. 4. Пацієнтка на 
2024 р. Атрофії мʼязів 
поясу верхніх та нижніх 
кінцівок

Fig. 4. The patient 
in 2024. Wasting of the 
shoulder and pelvic 
girdle muscles

ОБГОВОРЕННЯ DISCUSSION

Незважаючи на яскраву клінічну картину та обтя
жений сімейний анамнез результати генетичного 
тестування не виявили відомих для генетичної 
міодистрофії типових мутацій. Виявлені нами мутації 
в генах мають невизначене значення, адже пацієнтка 
має гетерозиготний тип наслідування. Мутації у гені 
PHKB при гомозиготному наслідуванні призводять 
до нестачі кінази фосфорилази у печінці та мʼязах 

Despite the pronounced clinical presentation and 
a positive family history, genetic testing did not identify 
pathogenic mutations typically associated with inherit-
ed muscular dystrophies. The detected genetic variants 
were classified as VUS, as the patient carried them in a 
heterozygous state. Homozygous mutations in the PHKB 
gene result in deficiency of phosphorylase kinase in the 
liver and muscles, leading to glycogen storage disease 
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і у результаті – до глікогенозу ІХb, що проявляється 
доброякісною гепатомегалією, гіпоглікемією після 
довготривалого голодування та іноді гіпотонією [8]. 
В нашої пацієнтки гепатомегалії та гіпоглікемії не було.

Ген ACADVL асоційований із виникненням кардіо
міопатії. При гомозиготному наслідуванні мутації в 
даному гені призводять до дефіциту ацил-КоА дегід
рогенази дуже довгих ланцюгів. Клінічна картина має 
3 варіанти:

- тяжка рання форма – виникає в ранньому 
дитинстві, спричиняє високу смертність через 
кардіоміопатію;

- помірна дитяча – більш пізній початок, характе
ризується гіпокетоновою гіпоглікемією, нижчою 
смертністю та більш рідкісною кардіоміопатією;

- міопатична форма дорослих – ізольоване ураження 
скелетних мʼязів, непереносимість навантажень, 
рабдоміоліз та міоглобінурія [9, 10, 11, 12]. 

При цьому в нашої пацієнтки кардіоміопатії не 
було. На сьогодні за даними літератури не виявлено 
захворювань, асоційованих із гетерозиготним варіан
том мутації у гені ACADVL c.431T>C, p.(Leu144Pro) 
як у даної пацієнтки [13, 14]. Незважаючи на гетеро
зиготний тип генетичних порушень в даному випадку 
ми вважаємо клінічно значущими виявлені мутації. 

Близько 50% пацієнтів з ПКМД мають гени неви
значеної значущості, що вірогідно не повиннj трак
туватись як відсутність генетичного звʼязку, а скоріше 
як відсутність достатньої кількості даних щодо потен
ційних гетерозиготних проявів. Не виявлено даних 
про комбіновані гетерозиготні мутації, що включають 
PHKB та ACADVL. Даний клінічний випадок може 
бути першим зареєстрованим випадком ПКМД, 
асоційованої саме з такою мутацією. Враховуючи 
постійне розширення панелі міодистрофій, вище
вказані гени можуть потенційно набути більшої 
діагностичної цінності [15, 16]. 

type IXb. This condition is characterized by benign hep-
atomegaly, hypoglycemia after prolonged fasting, and, in 
some cases, hypotonia [8]. In our patient, hepatomegaly 
and hypoglycemia were not observed.

The ACADVL gene is associated with the develop-
ment of cardiomyopathy. Homozygous mutations in this 
gene cause very-long-chain acyl-CoA dehydrogenase 
(VLCAD) deficiency. The clinical spectrum includes three 
phenotypes:

- a severe early-onset form presenting in infancy with 
high mortality due to cardiomyopathy;

- a moderate childhood-onset form characterized by 
later onset, hypoketotic hypoglycemia, lower mortality, 
and less frequent cardiomyopathy;

- an adult-onset myopathic form, presenting with iso-
lated skeletal muscle involvement, exercise intolerance, 
rhabdomyolysis, and myoglobinuria [9, 10, 11, 12]. 

In our patient, no evidence of cardiomyopathy was 
detected. To date, according to available literature, no 
diseases have been described in association with the het-
erozygous ACADVL c.431T>C, p.(Leu144Pro) variant, as 
identified in our patient [13, 14]. Despite the heterozygous 
nature of the detected genetic variants, we consider them 
to be clinically significant in this case. 

Approximately 50% of patients with limb-girdle mus-
cular dystrophy carry variants of uncertain significance, 
which should not necessarily be interpreted as an ab-
sence of a genetic cause but rather as a lack of sufficient 
data regarding potential heterozygous manifestations. To 
our knowledge, no data exist on compound heterozygous 
mutations involving PHKB and ACADVL. The present 
case may represent the first reported instance of LGMD 
associated with this specific combination of variants. Giv-
en the continuous expansion of the genetic spectrum of 
muscular dystrophies, these genes may acquire greater 
diagnostic value in the future [15, 16].

ВИСНОВКИ Conclusions

Даний клінічний випадок є прикладом спадкової 
проксимальної поясно-кінцівково-лицьової міодистро
фії, асоційованої з генами PHKB та ACADVL. Зважаючи 
на відсутність даних щодо ПКМД, повʼязаних з цими 
генами, представлений випадок може зробити знач
ний внесок до потенційного диференційного ряду 
генетичних міодистрофій.

This case report represents an example of inherited 
proximal limb-girdle-facial muscular dystrophy associated 
with the PHKB and ACADVL genes. Given the lack of re-
ported data on LGMDs associated with these genes, the 
present case may contribute significantly to the potential 
differential diagnostic spectrum of genetic muscular dys-
trophies.
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Обмеження дослідження Study limitations

Автори рукопису свідомо засвідчують, що представлене до
слідження має низку обмежень, зумовлених його дизайном 
і виконанням. Поодинокий клінічний характер роботи (опис 
одного випадку) не дозволяє робити причинно-наслідкові 
висновки щодо ролі виявлених генетичних варіантів у пато
генезі поясно-кінцівково-лицьової міодистрофії та зберігає 
ризик інтерпретаційної упередженості. Відсутність додаткових 
інструментальних (МРТ мʼязів) та гістологічних досліджень 
(біопсії мʼяза), від проведення яких пацієнтка відмовилась, 
обмежує можливості морфологічної верифікації типу ураження 
та кореляції клінічних і генетичних даних. Генетичні результати 
представлені варіантами невизначеної клінічної значущості 
(VUS) у гетерозиготному стані, що ускладнює їх однозначну 
інтерпретацію та не дозволяє остаточно підтвердити причин
ний генетичний звʼязок без додаткових функціональних або 
сімейних досліджень. Відсутність повного сегрегаційного 
аналізу (генетичного тестування родичів першої лінії на момент 
написання роботи) також обмежує доказову силу представлених 
висновків. Узагальнюваність результатів обмежена клінічним 
контекстом описаного випадку; підтвердження клінічної 
значущості комбінованих гетерозиготних мутацій у генах PHKB 
та ACADVL потребує подальших проспективних спостережень, 
накопичення серій клінічних випадків, мультицентрових 
досліджень та розширеного молекулярно-генетичного аналізу 
відповідно до принципів належної клінічної практики (Good 
Clinical Practice, GCP).

The authors acknowledge that the present study has several lim-
itations related to its design and execution. The single-case na-
ture of this report precludes causal inferences regarding the role 
of the identified genetic variants in the pathogenesis of limb-gir-
dle-facial muscular dystrophy and carries an inherent risk of in-
terpretative bias. The absence of additional instrumental (muscle 
MRI) and histological investigations (muscle biopsy), which the 
patient refused to perform, limits the possibility of morphological 
verification of the disease type and correlation between clinical 
and genetic findings. The genetic results are represented by het-
erozygous variants of uncertain clinical significance (VUS), which 
complicates their unequivocal interpretation and does not allow 
definitive confirmation of a causal genetic relationship without ad-
ditional functional or familial studies. The lack of comprehensive 
segregation analysis (genetic testing of first-degree relatives at 
the time of manuscript preparation) further limits the evidentiary 
strength of the presented conclusions. The generalizability of the 
findings is restricted to the clinical context of the described case; 
confirmation of the clinical relevance of combined heterozygous 
mutations in the PHKB and ACADVL genes requires further pro-
spective observations, accumulation of case series, multicenter 
studies, and expanded molecular genetic analyses conducted in 
accordance with the principles of Good Clinical Practice (GCP).
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Перспективи подальших досліджень Prospects for further research

Цілком доцільним є проведення генетичного тестування 
батька та дітей пацієнтки щодо панелі міопатій та 
міодистрофій.

Genetic testing of the patientʼs father and children using an ex-
tended myopathy and muscular dystrophy gene panel would also 
be highly advisable.
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