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Tóm tắt:

Mục tiêu: Tổng quan về dược điều trị trong bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi. Đồng thời, mô tả đặc điểm lâm sàng và cận lâm 
sàng ở người bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi. Phương pháp nghiên cứu: Phân tích dữ liệu tìm kiếm trong PubMed đến tháng 
5/2023 về dược điều trị loạn dưỡng cơ vùng đai chi, kết hợp với mô tả cắt ngang. Bệnh nhân (BN) được chẩn đoán loạn dưỡng cơ 
theo Trung tâm Thần kinh cơ châu Âu - ENMC (1995) tại Bệnh viện E và Bệnh viện Bạch Mai từ tháng 12/2022 đến tháng 5/2023. 
Kết quả: Có 21 nghiên cứu dược điều trị, các liệu pháp (glucocorticoid, kháng thể sinh học, liệu pháp gen) bước đầu an toàn và 
tăng sức cơ; liệu pháp gen có triển vọng. Đặc điểm lâm sàng của 15 BN: tuổi khởi phát cao (20,7±12,5 năm), chẩn đoán muộn 
(6,3±5,5 năm). Phần lớn BN xuất hiện yếu và teo cơ rõ (100 và 86,7%); dáng đi lạch bạch, dấu hiệu Gowers’ (93,3%). 100% tăng 
men cơ (1648,5±2235,8 U/l). Chỉ số viêm hầu hết không tăng. Mô bệnh học có hình ảnh thoái hóa, phì đại sợi cơ, xâm nhập xơ, mỡ 
(86,7%). Kết luận: Dược trị liệu bước đầu cho kết quả an toàn, tăng sức cơ; liệu pháp gen có triển vọng. BN yếu cơ vùng đai chi 
hầu hết kèm teo cơ, dáng đi lạch bạch, dấu hiệu Gowers’, tăng men cơ, chỉ số viêm âm tính, thoái hóa mô cơ trên mô bệnh học.
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Abstract:

Aims: Review pharmacotherapy in limb-girdle muscular dystrophy and describe clinical, and subclinical characteristics in 
patients of limb-girdle muscular dystrophy (LGMD). Methods: A meta-analysis with data in PubMed, up to May 2023 on the 
pharmacotherapy of LGMD combined with a cross-sectional study. Patients were diagnosed with LGMD according to the 
European Neuromuscular Centre (ENMC) in 1995 at E and Bach Mai Hospitals, from December 2022 to May 2023. Results: 21 
studies in pharmacotherapy were conducted, and treatment therapies (glucocorticoid, biological antibody, gene therapy) initially 
showed safety and some effectiveness in muscular strength. There are some potential gene therapies. The clinical characteristic 
of collected 15 patients with LGMD was high onset age (20.7±12.5 years), and prolonged diagnosis time (6.3±5.5 years). Most 
patients showed signs of muscle weakness and muscle atrophy (100 and 86.7%), waddling gait, and Gower’s sign (93.3%). 
100% of patients had increased creatine kinase (CK) of 1648.5±2235.8 U/l. Most patients had normal inflammatory indexes. 
On muscular histopathology, the majority of patients had muscle fiber degeneration, hypertrophy, fibrous tissue invasion, and 
fat infiltration (86.7%). Conclusions: Treatment therapies in LGMD initially showed safety and some effectiveness in muscular 
strength; the gene therapies are promising. Clinically, all patients showed signs of muscle weakness in the limb-girdle, most of 
them showed muscle atrophy, waddling gait, Gowers’ sign, increased CK, negative inflammatory markers, and muscle fiber 
degeneration on histopathology. 

Keywords: Gowers’ sign, limb-girdle muscle weakness, limb-girdle muscular dystrophy, pharmacotherapy.
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1. Đặt vấn đề

Loạn dưỡng cơ vùng đai chi là 1 trong 4 nhóm bệnh lý 
loạn dưỡng cơ phổ biến nhất, với đặc điểm lâm sàng rất 
đa dạng, có thể khởi phát ở mọi lứa tuổi, có căn nguyên di 
truyền với nhiều dạng đột biến khác nhau [1]. Chính vì thế 
việc chẩn đoán bệnh trên thực tế gặp rất nhiều khó khăn. 
Bệnh được xếp vào nhóm bệnh hiếm, tần suất gặp ước tính 
từ 5 đến 70 người/triệu dân ở một số quốc gia [1-3]. BN 
loạn dưỡng cơ vùng đai chi có thể gặp khó khăn trong việc 
ăn uống, đi lại, sinh hoạt hàng ngày do yếu cơ vùng đai vai, 
đai hông và cuối cùng mất khả năng đi lại [3, 4]. Việc chẩn 
đoán sớm, chính xác bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi sẽ 
giúp tư vấn di truyền kịp thời, ngăn ngừa và giảm tỷ lệ mắc 
bệnh ở các thế hệ tiếp theo, có chiến lược phòng bệnh, duy 
trì sức cơ, nâng cao chất lượng cuộc sống, hạn chế hậu quả 
nặng nề cho BN và gia đình họ [1]. Tại Việt Nam, hiện nay 
chưa có nghiên cứu nào về các liệu pháp dược điều trị cho 
bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi nói chung, cũng như chưa 
có nhiều nghiên cứu về các triệu chứng lâm sàng, cận lâm 
sàng của nhóm BN này. Vì vậy, chúng tôi tiến hành nghiên 
cứu: “Tổng quan dược điều trị và đặc điểm lâm sàng, cận 
lâm sàng ở bệnh nhân loạn dưỡng cơ vùng đai chi tại Bệnh 
viện E và Bệnh viện Bạch Mai” với 2 mục tiêu: trình bày 
tổng quan hệ thống về dược điều trị trong bệnh loạn dưỡng 
cơ vùng đai chi; mô tả đặc điểm lâm sàng, cận lâm sàng ở 
người bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi tại Bệnh viện E, 
Bệnh viện Bạch Mai.

2. Nội dung nghiên cứu

2.1. Tổng quan hệ thống về dược điều trị trong bệnh 
loạn dưỡng cơ vùng đai chi 

Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu phân tích tổng hợp dữ 
liệu. 

Đối tượng: Các nghiên cứu về dược điều trị bệnh loạn 
dưỡng cơ vùng đai chi đã công bố. Nguồn dữ liệu được tìm 
kiếm trong cơ sở PubMed đến tháng 5/2023 để thu thập 
các nghiên cứu phù hợp. Các từ khóa tìm kiếm bao gồm: 
“limb-girdle muscular dystrophies”, “pharmacotherapy”, 
“diseases management”, “muscular dystrophies” và các từ 
đồng nghĩa. Các từ đồng nghĩa được nối với nhau bằng toán 
tử OR và các cụm từ đồng nghĩa của các từ khóa được nối 
với nhau bằng toán tử AND. Cú pháp cuối cùng được đưa 
lên ô tìm kiếm của PubMed. Chức năng giới hạn ngôn ngữ, 
tính khả dụng văn bản, loại nghiên cứu được sử dụng để lựa 

chọn bài báo tiếng Anh và tiếng Việt, sẵn bản toàn văn và 
đối tượng nghiên cứu là con người. 

Tiêu chuẩn lựa chọn: Nghiên cứu về dược điều trị trong 
bệnh loạn dưỡng cơ vùng đai chi, ngôn ngữ tiếng Anh hoặc 
tiếng Việt và là bài báo có sẵn bản toàn văn. 

Tiêu chuẩn loại trừ: Nghiên cứu in vitro, in vivo trên các 
đối tượng không phải người, các bài báo tổng quan, tổng 
quan có hệ thống. 

Cỡ mẫu: Lấy mẫu tiện lợi.  

Xử lý số liệu: Tổng hợp số liệu, phân tích.

2.2. Mô tả đặc điểm lâm sàng, cận lâm sàng ở bệnh 
nhân loạn dưỡng cơ vùng đai chi tại Bệnh viện E, Bệnh 
viện Bạch Mai 

Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt ngang. 

Đối tượng nghiên cứu: BN được chẩn đoán loạn dưỡng 
cơ vùng đai chi theo ENMC (1995), dựa vào triệu chứng 
lâm sàng và cận lâm sàng: men cơ, điện cơ, mô bệnh học cơ. 

Tiêu chuẩn lựa chọn: BN có teo cơ, yếu cơ vùng gốc chi 
2 bên, từ từ, tăng dần, khởi phát bệnh sau 2 tuổi. Có tăng 
men cơ, kết quả điện cơ khẳng định bệnh lý nguồn gốc cơ, 
loại trừ các bệnh lý cơ do thần kinh; kết quả mô bệnh học cơ 
có các đặc điểm thoái hóa cơ, xâm nhập mỡ, mô xơ và loại 
trừ bệnh lý cơ viêm. 

Tiêu chuẩn loại trừ: Loại trừ các BN có biểu hiện khởi 
phát là yếu cơ ở mặt, mắt, cổ; BN ở giai đoạn cuối, suy kiệt, 
có biến chứng nặng: bội nhiễm, thở máy... và những BN 
không đồng ý tham gia nghiên cứu.

Cỡ mẫu: Lấy mẫu tất cả các BN đủ tiêu chuẩn nghiên 
cứu tại Khoa Cơ xương khớp, Bệnh viện E và Bệnh viện 
Bạch Mai từ tháng 12/2022 đến tháng 5/2023 (chọn được 
15 BN phù hợp).  	

Xử lý số liệu: Mô tả biến định tính bằng tần suất và biến 
định lượng có phân phối chuẩn bằng trung bình, độ lệch. Sử 
dụng phần mềm SPSS 20.0.

3. Kết quả và bàn luận

3.1. Tổng quan hệ thống về dược điều trị trong bệnh 
loạn dưỡng cơ vùng đai chi 

Các nghiên cứu liên quan đến dược điều trị trong bệnh 
loạn dưỡng cơ vùng đai chi theo trình tự thời gian được mô 
tả ở bảng 1.
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Kết quả bảng 1 cho thấy, 21 nghiên cứu hầu hết được 
thực hiện ở các nước châu Âu và Hoa Kỳ. Phương pháp 
nghiên cứu đa dạng: báo cáo các trường hợp lâm sàng (8 
nghiên cứu); thử nghiệm lâm sàng đơn/đa trung tâm, nhãn 
mở (6 nghiên cứu); thử nghiệm chéo, mù đôi, có kiểm soát 
giả dược (5 nghiên cứu); 1 nghiên cứu hồi cứu và 1 nghiên 
cứu tiến cứu. Cỡ mẫu giữa các nghiên cứu có sự dao động 
lớn (1-502 người), chủ yếu là các nghiên cứu ít hơn 30 
người. Đối tượng nghiên cứu chủ yếu là nam, không giới 
hạn độ tuổi (người lớn nhiều hơn trẻ em). Số lượng BN mắc 
các bệnh loạn dưỡng cơ khác (Duchenne, Becker) vẫn nhiều 
hơn so với các BN mắc loạn dưỡng cơ vùng đai chi. 

3.1.1. Kết quả các nghiên cứu liên quan tới glucocorticoid

Trong các nghiên cứu trên có 10 nghiên cứu về 
glucocorticoid, trong đó có 3 nghiên cứu về Deflazacort, 4 
nghiên cứu về Prednisone, 2 nghiên cứu về Prednisolone và 
1 nghiên cứu về Betamethasone. Liều Prednisone thường 
trong khoảng 0,75-1 mg/kg/ngày. Deflazacort thường dùng 
với liều 0,9 mg/kg/ngày hoặc 1 mg/kg/ngày và dùng chủ 
yếu bằng đường uống. Prednisolone dùng với liều 0,35 mg/
kg/ngày hoặc 1 mg/kg/ngày. Betamethasone dùng đường 
tiêm với liều 6,43 mg/ml. Một số nghiên cứu cho thấy, sau 
khi điều trị bằng glucocorticoid, BN có cải thiện về chức 
năng vận động đáng kể, nhưng tình trạng bệnh sẽ xấu đi khi 

giảm liều hoặc ngưng dùng thuốc [6, 7, 9], trong khi một số 
nghiên cứu khác thì không thấy cải thiện rõ rệt [16, 17]. Cả 
10 nghiên cứu đều không ghi nhận tác dụng phụ nào nghiêm 
trọng.

3.1.2. Kết quả các nghiên cứu liên quan tới nhóm thuốc 
kháng thể sinh học

Có 2 nghiên cứu về kháng thể đơn dòng MYO-029 với 
liều 1-30 mg/kg/ngày, dùng trong 6 tháng, kết quả nghiên 
cứu cho thấy, MYO-029 cải thiện đặc tính co rút của từng 
sợi cơ và có độ an toàn, khả năng dung nạp tốt, ngoại trừ 
hiện tượng quá mẫn trên da ở liều 10 và 30 mg/kg. Điều trị 
bằng Rituximab truyền với liều 375 mg/m2, 4 lần/tuần cho 
thấy sự cải thiện sức mạnh cơ bắp ở BN. 

3.1.3. Kết quả các nghiên cứu liên quan tới các nhóm 
thuốc khác

Có 1 nghiên cứu về coenzyme Q10 với cỡ mẫu nhỏ (8 
BN). Nghiên cứu dùng thuốc cho BN với liều 33 mg/3 lần/
ngày, kết quả cho thấy, có 4/8 BN cải thiện về thể chất, 5/8 
BN cải thiện về chức năng tim mạch, nghiên cứu không phát 
hiện các tác dụng phụ nghiêm trọng. Có 1 nghiên cứu về 
liệu pháp gen với liều 1×1012 vg/kg/chi. Kết quả cho thấy, 
biểu hiện gen SGCA sau điều trị cường độ bắt màu tăng 
lên khi nhuộm miễn dịch huỳnh quang nhưng các phương 
pháp được sử dụng trong thử nghiệm này không đủ để cải 

Bảng 1. Đặc điểm các nghiên cứu.

Thứ tự Tác giả, năm công bố Loại nghiên cứu Quốc gia Giai đoạn nghiên cứu

1 K. Folkers và cs (1985) [5] Thử nghiệm chéo mở, mù đôi, có giả dược Hoa Kỳ Thử nghiệm giai đoạn III

2 M.C. Dalakas và cs (1987) [6] Báo cáo ca lâm sàng Hoa Kỳ Tiền lâm sàng

3 C. Angelini và cs (1998) [7] Báo cáo ca lâm sàng Ý Báo cáo lâm sàng

4 M.C. Walter và cs (2000) [8] Thử nghiệm lâm sàng ngẫu nhiên, mù đôi, có giả dược Đức Thử nghiệm giai đoạn III

5 M.R. Hussein và cs (2006) [9] Nghiên cứu tiến cứu Ai Cập Thực nghiệm lâm sàng

6 N. Darin và cs (2007) [10] Báo cáo ca lâm sàng Thụy Điển Báo cáo lâm sàng

7 K.R. Wagner và cs (2008) [11] Thử nghiệm lâm sàng ngẫu nhiên, đa quốc gia, mù đôi, có giả dược Hoa Kỳ, Canada, Pháp Thử nghiệm giai đoạn I/II

8 L.S. Krivickas và cs (2009) [12] Thử nghiệm lâm sàng đa trung tâm Hoa Kỳ Thử nghiệm giai đoạn II

9 A. Lerario và cs (2010) [13] Thử nghiệm chéo có giả dược, mù đôi, ngẫu nhiên Ý Thực nghiệm lâm sàng

10 L.C.W. Kisiel và cs (2010) [14] Báo cáo ca lâm sàng Hoa Kỳ Báo cáo lâm sàng

11 M.G. D’Angelo và cs (2012) [15] Thử nghiệm lâm sàng đơn trung tâm, nhãn mở Ý Thử nghiệm giai đoạn II

12 M.C. Walter và cs (2013) [16] Thử nghiệm chéo có giả dược, mù đôi, ngẫu nhiên Đức Thử nghiệm giai đoạn II

13 M.A.V. Albuquerque và cs (2014) [17] Nghiên cứu hồi cứu Brazil Mô tả hồi cứu

14 A.L. Álvarez và cs (2014) [18] Báo cáo ca lâm sàng Tây Ban Nha Báo cáo lâm sàng

15 L. Politano và cs (2017) [19] Thử nghiệm lâm sàng, đơn trung tâm, nhãn mở Ý Thử nghiệm giai đoạn Ib/IIa

16 C. Lomma và cs (2018) [20] Báo cáo ca lâm sàng Hoa Kỳ Báo cáo lâm sàng

17 O.Z. Karaahmet và cs (2018) [21] Báo cáo ca lâm sàng Anh Báo cáo lâm sàng

18 J.R. Mendell và cs (2019) [22] Thử nghiệm lâm sàng đơn trung tâm, nhãn mở Hoa Kỳ Thử nghiệm giai đoạn I/IIa

19 R. Rajendram và cs (2020) [23] Báo cáo ca lâm sàng Anh Báo cáo lâm sàng

20 D.G. Leung và cs (2021) [24] Thử nghiệm lâm sàng mở rộng, nhãn mở Hoa Kỳ Thử nghiệm giai đoạn Ib/IIa

21 A.S. Zelikovich và cs (2022) [25] Thử nghiệm lâm sàng đơn trung tâm, nhãn mở Hoa Kỳ Thử nghiệm giai đoạn I/II
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thiện các chức năng vận động chính. Các phương pháp 
điều trị được sử dụng trong các nghiên cứu còn lại rất đa 
dạng, từ thuốc chống viêm không streroid (1 nghiên cứu về 
Ibuprofen với liều 200 mg/ngày) đến các dược phẩm khác 
như Creatine monohydrate (2 nghiên cứu), thuốc ức chế 
miễn dịch Rituximab (1 nghiên cứu), Ivabradine (1 nghiên 
cứu), Domagrozumab (1 nghiên cứu).

3.2. Đặc điểm lâm sàng, cận lâm sàng ở bệnh nhân 
loạn dưỡng cơ vùng đai chi tại Khoa Cơ xương khớp, 
Bệnh viện E và Bệnh viện Bạch Mai

3.2.1. Đặc điểm lâm sàng 

Tổng số BN thu thập được trong nghiên cứu là 15 BN 
với 9 BN nữ (chiếm 60%), 6 BN nam (chiếm 40%), tỷ lệ nữ/
nam tương ứng là 1,5/1.    

Tuổi trung bình của nhóm nghiên cứu là 27±12,0 (năm), 
thấp nhất là 8 tuổi và cao nhất là 53 tuổi. Tuổi khởi phát khá 
cao: 20,7±12,5 năm (7-49 tuổi). Tuổi trung bình của nhóm 
BN này cao hơn so với nghiên cứu ở Hà Lan với độ tuổi 
khởi phát trung bình là 12 (1-57 tuổi) [1]. Thời gian từ khi 
xuất hiện triệu chứng đến khi được chẩn đoán trung bình là 
6,3±5,5 năm, nhanh nhất là trong vòng 1 năm và muộn nhất 
là sau 18 năm. 

Trong khi đó, nghiên cứu của A.J.V.D. Kooi và cs (1996) 
[1] chỉ ra thời gian mắc bệnh trung bình của nhóm bệnh 
nhân là 20 năm (2-52 năm); có 15/42 BN (35,7%) phải ngồi 
xe lăn và vẫn duy trì được sự chủ động đi lại. Điều này thể 
hiện chất lượng chăm sóc sức khỏe cho người bệnh loạn 
dưỡng cơ vùng đai chi ở đó rất tốt.
Bảng 2. Triệu chứng lâm sàng của bệnh nhân nghiên cứu.

Triệu chứng
Số bệnh nhân (n=15)

Tổng
Có Không

Teo cơ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Yếu cơ 15 (100%) 0 (0%) 15

Dấu hiệu Gower’s 14 (93,3%) 1 (6,7%) 15

Dáng đi lạch bạch 14 (93,3%) 1 (6,7%) 15

Gù ưỡn cột sống 10 (66,7%) 5 (33,3%) 15

Vẹo cột sống 10 (66,7%) 5 (33,3%) 15

Co rút gân Achille 2 (13,3%) 13 (86,7%) 15

Kết quả bảng 2 cho thấy, phần lớn BN đều có biểu hiện 
yếu cơ và teo cơ rõ (tương ứng là 15/15 và 13/15 BN), trong 
đó có 2 trường hợp chưa teo cơ là mới ở giai đoạn đầu và 
được chẩn đoán sớm trong vòng 1 năm, vì trong gia đình đã 
có người mắc loạn dưỡng cơ vùng đai chi. Phần lớn BN đều 
có dáng đi lạch bạch và có dấu hiệu Gower’s (đều là 14/15 
BN). Số BN có biểu hiện gù ưỡn và vẹo cột sống khá nhiều, 
chiếm tỷ lệ đều là 10/15 BN. Trong nhóm nghiên cứu, có 
2/15 BN có dấu hiệu co rút gân Achille, bệnh nhiều năm, 
hiện tại đã mất khả năng đi lại, đồng thời có co cứng cơ cạnh 
cột sống thắt lưng, gù vẹo.

3.2.2. Đặc điểm cận lâm sàng của bệnh nhân nghiên cứu

Tất cả các BN trong nhóm nghiên cứu đều có chung đặc 
điểm là tăng men cơ (15/15 BN), trung bình là 1648,5±2235,8 
U/l (thấp nhất là 180 và cao nhất là 8457,8 U/l). Đánh giá 
bilan viêm của nhóm nghiên cứu cho thấy: 100% BN có chỉ 
số CRP bình thường, trung bình 1,1±1,0 (mg/l); chỉ số máu 
lắng có 13 BN (chiếm tỷ lệ 86,67%) bình thường, chỉ có 2 
BN có tăng nhẹ, trung bình 11,8±7,6 (mm/h). 
Bảng 3. Đặc điểm các xét nghiệm điện cơ, siêu âm và mô bệnh học 
của bệnh nhân nghiên cứu.

Xét nghiệm
Số bệnh nhân (n = 15)

Tổng
Có Không

Điện cơ có nguồn gốc cơ 15 (100%) 0 (0%) 15

Siêu âm
Teo cơ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Xâm nhập mỡ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Giải phẫu 
bệnh

Thoái hóa sợi cơ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Xâm nhập tổ chức xơ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Xâm nhập mỡ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Xâm nhập tế bào 
viêm 1 (6,7%) 14 (93,3%) 15

Phì đại sợi cơ 13 (86,7%) 2 (13,3%) 15

Kết quả bảng 3 cho thấy, tất cả các BN đều có biểu hiện 
trên điện cơ là có tổn thương với nguồn gốc từ cơ (15/15 
BN). Trên hình ảnh thăm dò qua siêu âm, phần lớn BN có 
hình ảnh teo cơ và xâm nhập mỡ trong mô cơ ở các mức độ 
khác nhau (13/15 BN). Trên mô bệnh học mô cơ, phần lớn 
BN có hình ảnh thoái hóa sợi cơ, xâm nhập tổ chức xơ, xâm 
nhập mỡ và phì đại sợi cơ (13/15 BN), chỉ có 1/15 BN là có 
xâm nhập tế bào viêm.

4. Kết luận

Tổng quan về dược trị liệu ở BN mắc loạn dưỡng cơ 
vùng đai chi: Có 21 nghiên cứu được thực hiện, chủ yếu với 
nhóm thuốc glucocorticoid (11 nghiên cứu) và các thuốc còn 
lại ít hơn: Coenzyme Q10, MYO-029, Ibuprofen, Creatine 
monohydrate, Rituximab, Ivabradine, Domagrozumab. 
Không thấy tác dụng phụ nghiêm trọng về glucocorticoid, 
tuy nhiên hiệu quả điều trị chưa thống nhất, một số nghiên 
cứu nhận thấy BN có cải thiện sức cơ, trong khi một số 
nghiên cứu khác thì không được ghi nhận. Nghiên cứu về 
MYO-029 cho thấy sự an toàn và dung nạp tốt, có hiện 
tượng quá mẫn trên da ở liều 10 và 30 mg/kg. Nghiên cứu 
về coenzyme Q10 có cải thiện về thể chất và chức năng tim 
mạch, không tác dụng phụ nghiêm trọng.

	 Qua nghiên cứu trên 15 BN loạn dưỡng cơ vùng đai chi 
tại Khoa Cơ xương khớp, Bệnh viện E và Bệnh viện Bạch 
Mai từ tháng 12/2022 đến tháng 5/2023 cho thấy, về lâm 
sàng, tất cả BN đều có biểu hiện yếu cơ vùng đai chi, phần 
lớn có teo cơ, dáng đi lạch bạch, dấu hiệu Gower’s, gù ưỡn, 
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vẹo cột sống, một số co rút gân Achille. Về cận lâm sàng, 
tất cả BN đều có biểu hiện tăng men cơ, bilan viêm âm tính, 
tổn thương nguồn gốc cơ trên điện cơ và mô bệnh học cơ 
có dấu hiệu loạn dưỡng cơ: xâm nhập mô xơ, mỡ, phì đại 
tế bào cơ. Trên siêu âm, phần lớn BN có hình ảnh teo cơ và 
xâm nhập mỡ. 
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