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Bildet viser kraftige leggmuskler hos en pasient med spinal muskelatrofi (SMA), en
recessivt arvelig motornevronsykdom, som debuterte i voksen alder (SMA type 4).
Pasienten fikk problemer med balanse og svakhet proksimalt etter tenarene. Klinisk
undersgkelse sammen med genetisk test som viste at han var homozygot for delesjon
av ekson 7 og 8 i SMN1-genet, bekreftet diagnosen. Magnetresonansundersgkelse av
leggmusklene viste pseudohypertrofi med kraftige muskelbuker, men med gkt

fettinfiltrasjon, spesielt i soleusmusklene.

Bade pseudohypertrofi og hypertrofi av leggmuskler har ved noen fa anledninger blitt
beskrevet ved spinal muskelatrofi (1, 2). Pasienten er na middelaldrende, og bildet
demonstrerer at han har kraftige legger samt betydelig atrofi av larmuskler. Han ma
bruke hendene for & komme seg opp fra sittende stilling (Gowers tegn) (3). I
motsetning til mer alvorlige former for spinal muskelatrofi er det ingen pavirkning av
livslengde ved type 4.

Hypertrofi og pseudohypertrofi av leggmuskler er kliniske tegn ved en rekke
sykdommer, ogsa arvelige nevromuskulere tilstander (1). Leggmusklene fremstdr som
velutviklet sammenlignet med larmusklene. Ved pseudohypertrofi skyldes dette at mye
av muskulaturen erstattes med fett, mens det ved hypertrofi er gkning i stgrrelsen av
muskelcellene (1). Det er serlig ved dystrofinopatiene at dette er beskrevet. For
eksempel har pasientene med Duchennes muskeldystrofi allerede i tidlig barnealder
problemer med 4 reise seg fra huksittende eller & gd i trapper (4).

Ved kraftige legger og svakhet i proksimal muskulatur bgr man tenke pa muligheten av
en arvelig nevromuskuler tilstand, seerskilt hos barn, men som vist her, ogsa hos
voksne.

Pasienten har samtykket til at artikkelen blir publisert.
Bildet er tatt av Qystein Horgmo ved Universitetet i Oslo.

Artikkelen er fagfellevurdert.
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