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Condizione rara
Segni e sintomi 

comuni ad altre 

patologie più 

comuni

Eterogeneità 

clinica 







 Donna di 41 anni obesa presentava dall’adolescenza
facile faticabilità a salire e scendere le scale.
Ipotiroidea, B bloccanti per ipertensione, statine per
iperocolesterolemia.

 Esami di laboratori: ipercpkemia, aumento enzimi
epatici.

 Biposia di muscolo: segni aspecifci.

 Diagnosi di Miopoatia da ipotiroidismo

 la paziente presentava una marcata ipostenia
prossimale prevalentemente agli arti inferiori.

 Con un ritardo di circa 20 anni fu confermata la
diagnosi di malattia di Pompe



 Donna di 45 anni con ipostenia prossimale,

 Facile faticabilità, ptosi palpebrale dx

 Lieve ipercpkemia, PCR elevata, FR positivo.

 Biopsia di muscolo: aspecifica

 Diagnosi di  di connettivite in trattamento con 
steroidi

 All’età di 59 anni presentava insufficienza 
respiratoria con ipostenia diaframmatica

 Seconda biopsia di muscolo: segni di miopatia 
metabolica

 Diagnosi di Malattia di Pompe



• 45-year-old male initially diagnosed with unspecified limb girdle 

muscle dystrophy. Diagnostic delay: 13 years.

• 40-year-old male misdiagnosed with unspecified limb girdle 

muscle dystrophy with respiratory involvement. Diagnostic delay: 

10 years.

• 78-year-old female initially diagnosed with possible 

mitochondrial myopathy due to eyelid ptosis and muscle 

weakness. Diagnostic delay: 30 years





• 63-year-old female initially diagnosed with limb girdle muscle

dystrophy at 37 years/old due to proximal muscle weakness, 

myopathic gait, dysphagia.

• 61-year-old female initially presented proximal muscle weakness in 

arms and lower limbs.

Diagnostic delay was 9 years.





Multicenter observational study by the "Italian

Group for the Study of Glycogen storage

disease type II“ (Italian Association of

Myology, AIM) designed to evaluate the

prevalence of GSD II in a large population of

patients at high risk for the disease, by means

of different biochemical DBS methods:

-Fluorimetric technique

-Tandem mass spectrometry

17 pazienti positivi con deficit biochimico confermato







Restrictive Respiratory
insufficiency

Proximal/axial weakness

(LGMD-like) 

Asymptomatic
HyperCKemia

The combination of 
paravertebral and 
abdominal muscle

involvement




