
Addendum 1.  
 

 

immunohistochemische analyse spierbiopt: sarcoglycanen + 

caveoline-3 

Sarcoglycanen + caveoline-3  niet  

afwijkend 

DNA-onderzoek gereduceerde/ 

afwezige subunit  

sarcoglycanen afwijkend 

 

welke subunit meest  

gereduceerd of afwezig? 
Western blot analyse 

dysferline/calpaine-3 

reductie/afwezigheid 

DNA-onderzoek CAPN3 gen 

voor DYSF gen RNA onderzoek operabel 

Caveoline-3 afwijkend 

DNA onderzoek caveoline-3 gen 

DNA onderzoek caveoline-3 gen + DNA 

onderzoek CAPN3 + Fukutin related 

proteine gen 

normaal 

Autosomaal recessieve LGMD (in volgorde van voorkomen in NL) 

Calpaïnopathie:   LGMD2A   

Sarcoglycanopathieën: LGMD2C (gamma-sarcoglycanop) 

LGMD2D (alfa-sarcoglycanop.) 

LGMD2E (beta-sarcoglycanop.) 

LGMD2F (delta-sarcoglycanop.) 

Fukutin related protein: LGMD2I 

Dysferlinopathie:  LGMD2B   

 

(Over voorkomen van overige AR-LGMD in NL onvoldoende bekend) 

Telethoninopathie:  LGMD2G 

TRIM32:   LGMD2H 

Titinopathie:   LGMD2J 

 


