
 

  ベスレムミオパチー（MIM# 158810, Bethlem myopathy）診断基準 

●診断に有用な特徴 

A. 臨床的特徴 a-d の全てを満たす 

  a. 常染色体優性遺伝または孤発性（希に常染色体劣性遺伝の例がある） 

b. 主に小児期発症（通常 2 歳から 5 歳）（希に成人発症例がある） 

c. 緩徐進行性の体幹・四肢近位筋優位の筋力低下および筋萎縮 

d. 早期からの関節屈曲拘縮（第 II～V指指節間関節、肘関節、足関節） 

（以下は参考所見） 

・50 歳以降に歩行不能となる例が多い 

・斜頸をしばしば合併する 

・血清 CK値は正常から軽度高値（1,500 IU/L 以下） 

・針筋電図で筋原性変化 

・心筋症や不整脈などの心合併症を欠く 

 

B. 筋生検所見 

  a. 筋内鞘間質増生を伴う慢性筋原性変化 

  b. 免疫染色で Collagen VI 異常（筋鞘膜特異的欠損や部分欠損など）を認めることがある 

 

C. 遺伝学的検査 

  a. COL6A1, COL6A2, COL6A3遺伝子のヘテロ接合型変異（まれにホモ接合型または複合へテ

ロ接合型変異のことがある） 

 

●除外すべき疾患 

・早期より関節拘縮を来す筋疾患（Emery-Dreifuss型筋ジストロフィーなど） 

 

●診断カテゴリー 

確実例 A＋Cを満たすもの  

疑い例 A＋Bを満たすもの 
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