
limb girdle zwakte1

(op kinder/volwassenleeftijd onstaan) 

ja

CK, TSH, (evt. lactaat)

nagaan medicatiegebruik. 

(statines/corticosteroïden)

nee

Endocrinologische cq

iatrogene oorzaak?

ja

nee

Verdenking PROMM

(CK meestal verhoogd

, max 5 tot 10x)

ja EMG 4 en 

DNA pos.?

Diagnose
ja

Spierbiopt

nee
nee

Overweeg: 

PROMM, 

Bethlem, 

FSHD 

Normaal? PM/DM/IBM?

Behandelen 

indien mogelijk

Pos. fam. anamnese en/of sterke klinische verdenking 

Duchenne/ (incl. manifest draagsterschap), Becker/

FSHD/ PROMM/Emery-Dreifuss/LGMD1B2

DNA 

pos.?

Diagnose

Verdenking ziekte 

van Pompe?

α-glucosidase 

in leuco’s afw? 

ja DNA (pseudo-

deficiëntie) 3

ja

nee nee

jaja

Overweeg: 

Pompe,  McArdle, 

Overig biochemisch/DNA-

onderzoek/isch.o.a. test

ja

Metabole

myopathie

ja

dystrofie

Zie bijlage 1 en flowchart; mede op grond van AD/AR overervingspatroon

aanvullende immunohistochemische kleuringen  (zie A) +

cardioloog (ECG) ter evaluatie cardiomyopathie/AV geleidingsstoornissen

ja

Neurogeen

Overweeg: 

Kennedy/

SMA

DNA, EMG 

Overweeg: 

PROMM/ 

andere 

oorzaak 

myopathie.

DNA/EMG 

ja

aspecifiek

1. Zwakte aan de schoudergordel kan in eerste instantie ontbreken.

2.Gedegen kennis van de genoemde ziekten is een vereiste; bij familiair voorkomende aandoening is DNA bevestiging i.p. niet 

geindiceerd bij andere patiënten uit dezelfde familie die van dezelfde ziekte verdacht worden (testen op dragerschap is andere 

indicatie!). I.v.m. diagnostische snelheid kan men bij DMD kiezen om te beginnen met spierbiopt (altijd gevolgd door DNA).

3. DNA mutaties worden in 95% gevonden, DNA m.n. ter uitsluiting polymorfisme met pseudo-deficiëntie

4. Voor aantonen myotonie; myotonie ontbreekt bij 25% zowel klinisch als bij EMG-onderzoek

CK  

verhoogd?

Verdenking op neurogene oorzaak, 

myasthenie of LEMS: overweeg EMG, 

antistoffen AchR, VGCC

Diagnose
janee

ja

Diagnose

ja

Overige

Overweeg: 

myofibrillaire

myopathie, 

OPMD     

DNA

Diagnosenee

ISNO-richtlijn “diagnostiek bij limb-girdle

zwakte.” A van der Kooi, I Ginjaar, M de Rijk, 

E Brusse, P van Doorn, september 2008

ja

nee

ja

nee


