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STRESZCZENIE

Do zespotéw miotonicznych zalicza sig tak zwane miotonie niedys-
troficzne spowodowane mutacjami w genach kodujacych chlorkowe
lub sodowe kanaty migsni szkieletowych (kanatopatie) oraz dystrofie
miotoniczne typu 1 2. Istotg miotonii jest utrudnienie relaksacji migs-
nia, czyli sztywno$¢, spowodowana nadpobudliwoscig btony widkna
miesniowego. Klinicznie przejawia sig to objawami miotonii czynnej
i perkusyjnej, a w badaniu elektromiograficznym — obecnos$cig wy-
tadowan miotonicznych. Do miotonii chlorkowych nalezy miotonia
Thomsena i Beckera, a do sodowych — paramiotonia wrodzona,
miotonia fluctuans i permanens. Mutacje w genie kanatu sodowego
powoduja takze hiperkaliemiczne porazenie okresowe. W wigkszosci
przypadkow porazenie okresowe hipokaliemiczne jest spowodowa-
ne mutacjami w genie kanatu wapniowego, natomiast w okofo 10%
przypadkéw — w genie kanatu sodowego. Podstawg diagnostyki
zespotow miotonicznych jest badanie elektrofizjologiczne, w ktorym
wykazuje sig obecnos¢ wytadowan miotonicznych. Ponadto za po-
mocg roznych testow ocenia sig wptyw wysitku i zimna.

Celem leczenia miotonii jest stabilizacja btony wtdkna mig$niowego,
do czego najczesciej stosuje sie meksyletyne. W porazeniach okre-
sowych najcze$ciej podaje sie dichlorofenamid i acetazolamid.
Dystrofia miotoniczna jest schorzeniem wielouktadowym, w ktorym
wystepuja takze objawy pozamigsniowe. Rozroznia sie dwa typy: 1i2,
ktore s3 spowodowane roznymi defektami genetycznymi.
Natomiast neuromiotonia jest spowodowana patologig kanatow po-
tasowych w zakonczeniach nerwowych i moze wystgpowac w pos-
taci wrodzonej i nabytej.
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Wstep

W zespotach miotonicznych rozréznia sie tak
zwane miotonie niedystroficzne, spowodowane
mutacjami w genach kodujacych chlorkowe i so-
dowe kanaly jonowe, oraz dystrofie miotoniczne
typu 11 2. Osiowy objaw tych schorzen — mioto-
nia — odczuwana przez chorych jako sztywnos¢,
jest spowodowana przejéciowa nadpobudliwoscia
blony wiékna migsniowego. Zmniejszona pobudli-
wos¢ powoduje napadowe ostabienie mieéni, kt6-
re dominuje w porazeniach okresowych. Zaré6wno
sztywnosc¢, jak i ostabienie wywoluje ten sam me-
chanizm — depolaryzacja blony wi6kna miesnio-
wego. Niewielka depolaryzacja, rzedu 5-10 mV,
powoduje nadpobudliwosé, a znaczna — rzedu 30—
-30 mV — unieczynnienie kanalé6w sodowych
i zmniejszenie pobudliwos$ci, a wiec ostabienie lub
porazenie.

Od czasu stwierdzonej przez Ptacka w 1991 roku
[1] mutacji w genie SCN4A kodujgcym biatko ka-
nalu sodowego w migéniu szkieletowym, powodu-
jacej hiperkaliemiczne porazenie okresowe, opisa-
no wiele kanatopatii nerwowo-mie$niowych, po-
wodujacych wiele zespoléw miotonicznych, pora-
zenia okresowe, ale takze hipertermie ztosliwa typu
2, chorobe central core, zesp6t Andersena i inne.
Obecnie te grupe schorzen, w ktérych objawy
zaleza od zaburzonej funkcji kanaléw jonowych
w mieéniu, okresla sie jako kanatopatie.

Decydujace znaczenie dla aktywnosci bioelektrycz-
nej komoérki miesniowej maja 4 gléwne systemy ka-
naléw — dla jonéw Na, Ca, KiCl, kontrolowane przez
potencjal blonowy. Kanaly sodowe w spoczynku sg
zamkniete, otwieraja sie wskutek depolaryzacji i sg
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odpowiedzialne za powstawanie potencjatu czynnos-
ciowego. Kanaly wapniowe reguluja pobudliwo$é
elektryczna blony, a takze rézne procesy wewnatrz-
komérkowe, w tym uwalnianie jonéw wapnia. Ka-
naly potasowe reguluja spoczynkowy potencjat bto-
ny oraz powstawanie i utrzymywanie sie potencjalu
czynnosciowego. Sa one odpowiedzialne za faze re-
polaryzacji btony. Przez kanaty Cl odbywa sie wiek-
szo$¢ spoczynkowej przewodnosci blony komérko-
wej. Sg one otwarte w spoczynku, a zamykaja sie pod
wplywem hiperpolaryzaciji.

Mimo ogromnego postepu w dziedzinie badan
molekularnych, analiza DNA nie moze by¢ jedy-
nym testem diagnostycznym w réznicowaniu posz-
czegblnych zespoléw miotonicznych, poniewaz
okazalo sie, ze poszczegblne mutacje powoduja
r6zne fenotypy, a ten sam fenotyp moze by¢ wy-
wolany réznymi mutacjami. Dlatego diagnostyka
musi obejmowac charakterystyke kliniczng, anali-
ze rodowodu i przede wszystkim badanie elektro-
fizjologiczne.

Klinicznie rozréznia sie miotonie czynng, czyli
utrudniony rozkurcz miesnia po skurczu dowol-
nym, miotonie perkusyjna, czyli przedluzony
skurcz po mechanicznym uderzeniu, oraz mioto-
nie elektryczna, czyli spontaniczng czynnoéc¢ bio-
elektryczng miesnia, rejestrowang w czasie bada-
nia elektromiograficznego (EMG, elektromyogra-
phy). Miotonia czynna moze dotyczy¢ wielu mies-
ni, najczesciej konczyn dolnych, dioni, powiek,
zwaczy, a perkusyjna najczesciej bada sie na jezy-
ku. U wigkszos$ci chorych objawy zmniejszaja sie
w miare powtarzania ruch6w — jest to zjawisko zwa-
ne warm-up (rozgrzanie). U cze$ci chorych odwrot-
nie — miotonia nasila sie w miare powtarzania ru-
chéw (miotonia paradoksalna). Zjawisko warm-up
wystepuje gléwnie w kanatopatiach chlorkowych,
a miotonia paradoksalna — w kanatopatiach sodo-
wych. Dodatkowym objawem u chorych z zespota-
mi miotonicznymi jest przejSciowe ostabienie migs-
ni, poprawiajace sie w miare powtarzania ruchéw
dowolnych. Ostabienie lub porazenie mie$ni moze
rowniez wystepowaé pod wplywem zimna, jak to
ma miejsce we wrodzonej paramiotonii.

Badanie elektrofizjologiczne w zespotach mio-
tonicznych w pierwszym rzedzie ma na celu wy-
kazanie obecno$ci wytadowan miotonicznych (ryc. 1).
Sa to ciagi wyladowan skladajacych sie z fibry-
lacji, niekiedy dodatnich fal ostrych lub niewiel-
kich potencjatéw tréjfazowych jednostki ruchowej
o czestotliwoéci dochodzacej do 150 Hz. Amplitu-
da i czestotliwo$¢ ciagéw zmniejszajag sie do okoto
20-30 Hz, powodujac charakterystyczny wyglad
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Rycina 1. Badanie elektromiograficzne: wytadowania miotonicz-
ne (materiat Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)

oraz wytwarzajac dZzwiek pikujacego bomboweca.
Blokowanie nerwu lub zlgcza nerwowo-miesnio-
wego nie powoduje znikania czynnosci miotonicz-
nej. Poza zespolami miotonicznymi opisano wys-
tepowanie ich czasem w chorobie Pompego, mio-
patii miotubularnej, bardzo rzadko w zapaleniu
wielomiesniowym i przewleklym odnerwieniu.
Poniewaz stwierdzenie wytadowan miotonicznych
w badaniu EMG ma duze znaczenie diagnostycz-
ne, opisano metody aktywacji, takie jak miejscowe
oziebienie, podanie potasu czy propranololu.
W zespotach miotonicznych moga wystepowac tak-
ze wyladowania tak zwane rzekomomiotoniczne.
Maja one nizsza czestotliwos$é (5-100 Hz), urywaja
sie nagle, bez zmniejszenia amplitudy (ryc. 2).

Poza ocena czynno$ci spontanicznej, badanie
EMG obejmuje ocene parametréow jednostki rucho-
wej. W miotoniach niedystroficznych mieszcza sie
one na og6l w granicach normy, czasem stwierdza
sie dyskretne cechy miopatyczne, ktére z reguty
wystepuja w dystrofii miotonicznej. Szybkosc¢ prze-
wodzenia w nerwach obwodowych jest prawidto-
wa, z wyjatkiem okoto 10% przypadkéw dystrofii
miotonicznej, wykazujacych niewielkie cechy neu-
ropatii aksonalnej.

Diagnostyke réznicowa poszczeg6lnych mioto-
nii i porazen okresowych umozliwia zastosowanie
dodatkowych testéw, oceniajacych wplyw wysitku,
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Rycina 2. Badanie elektromiograficzne: wytadowania rzekomomio-
toniczne (materiat Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)

oziebienia czy napadowego ostabienia mieénia.
Nalezy tu miedzy innymi tak zwany krétki test wy-
sitkowy z oziebieniem mieénia [2] czy tez proce-
dura opracowana przez McManisa [3]. Krétki test
wysitkowy pozwala unikng¢ dlugotrwatej, bolesnej
stymulacji. W tescie tym ocenia sie amplitude po-
tencjalu wywotanego podczas draznienia nerwu
wyjsciowo, po wysilku i po oziebieniu mieénia.
Procedura opracowana przez McManisa opiera sie
na fakcie, ze amplituda potencjalu wywolanego
u chorych z porazeniem okresowym jest niska,
a wysilek prowokuje napad ostabienia mig$nia. Ba-
danie to wykazuje czeSciowy brak pobudliwosci
btony miesniowej w przypadku choréb kanaléw jo-
nowych, zwlaszcza wapniowych i sodowych. Au-
torzy twierdza, ze nieprawidlowy zapis stwierdza
sie u 71% chorych z wszystkimi postaciami pora-
zenia okresowego.

Kanatopatie chlorkowe

Obie postacie miotonii wrodzonej — recesywna
i dominujaca — sa spowodowane mutacjami
w genie CIC1, na chromosomie 7q35. Odkryto po-
nad 40 mutacji powodujacych te postacie choroby.

Miotonia Thomsena zostala opisana przez cho-
rujacego na nig dunskiego lekarza Juliusza Thom-
sena w 1876 roku [4]. Dziedziczy sie autosomalnie
dominujaco i jak sie okazalo po badaniach gene-
tycznych, jest znacznie rzadsza od postaci recesyw-
nej. W rodzinie Thomsena stwierdzono mutacje
punktowa w pozycji 480 (prolina zamiast leucy-
ny). Objawy choroby wystepuja bardzo wczesnie,
czasem juz od urodzenia. Sztywnos$¢ dotyczy naj-
czeSciej mieéni konczyn dolnych, co moze powo-
dowa¢ upadki dziecka, a ponadto — powiek, dlo-

ni, mie$ni zZwaczy. Ruchomos$é poprawia sie
w miare powtarzania ruchéw (warm-up). Objawy
moga nasili¢ sie w czasie cigzy, jednak nigdy nie
stanowia wiekszego problemu. Sita mieéni jest dob-
ra lub nawet wieksza niz w normie, dlatego uwaza
sie, ze chorzy moga uprawia¢ sporty wymagajgce
sily, ale nie szybkosci. Zwraca uwage atletyczna
budowa ciata. Miotonia jest niebolesna, cho¢
w rzadkich przypadkach chorzy moga cierpie¢ na
bolesne kurcze miesni.

Miotonie uogélniona o dziedziczeniu recesyw-
nym opisal Becker w 1957 roku [5]. Ten typ cho-
roby charakteryzuje sie pézniejszym poczatkiem
(4.-12. rz.) i objawami czasem bardziej uogélnio-
nymi i nasilonymi niz w miotonii Thomsena. Zwra-
ca uwage atletyczna budowa ciata z przerostem
gltéwnie miesni koniczyn dolnych i posladkéw, czes-
to wystepuje takze poglebiona lordoza ledZzwiowa.
U wiekszosci chorych, poza sztywnoS$cia, wystepu-
je ostabienie mie$ni, najwieksze po odpoczynku, kt6-
re zmniejsza sie w miare powtarzania ruchéw.

W obu miotoniach chlorkowych nie wystepuja
objawy pozamie$niowe.

W badaniu EMG w miotonii Thomsena wykaza-
no prawidlowe parametry potencjaléw jednostki
ruchowej (MUP, motor unit potential), obecnosé
wielu wyladowan miotonicznych, zwlaszcza
w miesniach odsiebnych, czasem przejsciowy,
krétki spadek amplitudy potencjalu wywotanego
(CMAP, compound muscle action potential) w krot-
kim tescie wysitkowym. W miotonii Beckera stwier-
dza sie prawidlowe parametry MUP, czasem dys-
kretne cechy miopatyczne, liczne wytadowania
miotoniczne w mieéniach ksobnych i odsiebnych,
wyrazny, r6znie diugi spadek amplitudy CMAP po
wysitku lub podczas diugiej stymulacji nerwu.
W obu postaciach miotonii chlorkowych nie stwier-
dza sie wplywu ozigbienia.

Obraz morfologiczny mieénia jest na ogél pra-
widlowy, czasem stwierdza sie centralnie ulozone
jadra, czasem przerost widkien typu 2A, hipopla-
zje wldkien typu 2B.

Kanatopatie sodowe

Kanalopatie sodowe sg spowodowane przez
mutacje punktowe w genie kanalu sodowego —
SCN4A [6]. Naleza tu: paramiotonia wrodzona, hi-
perkaliemiczne porazenie okresowe (hiperPP, hy-
perkalemic periodic paralysis), miotonia z objawa-
mi zmiennymi — fluctuans, z objawami stalymi —
permanens, miotonia potasozalezna, a takze okolo
10% przypadkéw porazenia okresowego hipokalie-
micznego (hipoPP-2, hypokalemic periodic paraly-
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sis). Wspélnym mechanizmem tych choréb jest de-
polaryzacja blony w czasie napadu, spowodowana
nieprawidlowa inaktywacjq kanatéw sodowych.

Paramiotonie wrodzona w 1886 roku opisat Eu-
lenburg. Schorzenie to dziedziczy sie autosomal-
nie dominujaco. Objawy choroby moga wystepo-
wacé od urodzenia, a pod wplywem zimna wyraz-
nie sie nasilajg. Sztywnosci towarzyszy wéwczas
ostabienie, a nawet porazenie mieéni. Ekspozycja
na zimno prowadzi do wystgpienia sztywnosci
mieéni twarzy, powodujac trudnosci w otwarciu
oczu i méwieniu. W miare powtarzanych ruchéw
objawy nasilaja sie (miotonia paradoksalna). Osta-
bienie wystepuje natychmiast po wysitku i trwa
nawet 1,5 godziny, natomiast w porazeniu okreso-
wym oslabienie po wysitku narasta powoli w cia-
gu 10-30 minut [3]. Wyniki badania EMG w para-
miotonii wrodzonej przedstawiaja sie nastepujgco:
prawidtowe parametry MUP, obecno$¢ wytadowan
miotonicznych w normalnej temperaturze z wyraz-
nym nasileniem pod wplywem oziebienia, prze-
waznie prawidlowy test wysitkowy w temperatu-
rze pokojowej, wyrazny, czesto bardzo znaczny
spadek amplitudy CMAP po oziebieniu i wysitku
w mieséniu oziebionym.

Obraz morfologiczny miesnia moze by¢ prawid-
towy. Czasem stwierdza sie zmiany nieswoiste, jak
w miotoniach chlorkowych, czasem obecne sg
wodniczki lub agregaty tubularne.

Hiperkaliemiczne porazenie okresowe
Hiperkaliemiczne porazenie okresowe dziedzi-
czy sie autosomalnie dominujgco. Napady ostabie-
nia wystepuja w 1.-2. dekadzie zycia, z r6zna czes-
totliwoscia i trwaja od 1/2 do kilku godzin. W cza-
sie napadu stezenie potasu moze wynosi¢ 5-7 mM.
Czynnikami prowokujacymi napady ostabienia
miesni sa odpoczynek po wysitku, zimno, gltéd,
stres [7]. W celach diagnostycznych, aby sprowo-
kowa¢ napad, wykonuje sie obcigzenie wysitkiem
(np. jazda na rowerze treningowym) z nastepowym
odpoczynkiem lub doustne obcigzenie potasem.
W badaniu EMG w okresie miedzynapadowym
wykazuje sie prawidtowe parametry jednostek ru-
chowych oraz obecnoé¢ wytadowan miotonicznych
w spoczynku. Krétki test wysitkowy na ogét wypa-
da prawidtowo lub wykazuje umiarkowany spadek
amplitudy po oziebieniu i wysitku. Wysoka czutosé
w porazeniu okresowym wykazuje test McManisa.
Obraz morfologiczny miesnia moze by¢ prawid-
lowy, z czasem mozna stwierdzi¢ wodniczki,
a pojedyncze wlékna moga ulega¢ martwicy. Po wie-
lu latach obserwuje sie obraz utrwalonej miopatii.

Miotonia fluctuans i permanens

Miotonia fluctuans, opisana przez Rickera w 1990
roku, charakteryzuje sie objawami takimi jak te wys-
tepujace w miotonii wrodzonej, ale o zmiennym na-
sileniu na przestrzeni dni. Objawy sa prowokowa-
ne wysitkiem, sg bardzo wrazliwe na potas i nie zmie-
niajg sie pod wplywem zimna. Nigdy nie obserwo-
wano ostabienia miesni. Choroba jest spowodowana
mutacjami w genie kanatu sodowego SCN4A.

U chorych z miotonig permanens obserwuje sie
objawy ciezkiej, przetrwalej sztywnosci, a prze-
rost mieéni, szczegblnie szyi i ramion, jest wyraz-
ny. Ponadto moga wystepowac zaburzenia oddy-
chania [8].

Leczenie miotonii

U podstaw leczenia miotonii lezy stabilizacja bto-
ny wiékna miesniowego. Dzialanie takie wykazuje
wiele lekéw, miedzy innymi fenytoina, dizopiramid,
tokainid oraz, najczesciej stosowana, meksyletyna
[9]. Jej dzialanie polega na blokowaniu kanatéw so-
dowych, co zapobiega wyladowaniom oraz stabili-
zuje unieczynnione kanaty. Leki te nie wplywajg na
element ostabienia mie$ni, a jedynie na sztywnosc.
W porazeniach okresowych najczeéciej sa stosowa-
ne dichlorofenamid i acetazolamid. Oba zmniejszajg
czestotliwo$é napadéw zaré6wno w hiper-, jak i hi-
pokaliemicznej postaci porazenia. Nie wiadomo jed-
nak, czy leczenie takie daje dlugofalowe korzysci.
U chorych z hiperPP, ktérzy nie toleruja diurety-
kéw, korzystne moze by¢ stosowanie salbutamolu
[10], ktérego dziatanie polega prawdopodobnie na
stymulacji pompy sodowo-potasowej i zmniejsze-
niu wplywu sodu do wiékna mie$niowego. Wedtug
Griggsa (doniesienie ustne) 50% chorych z zespota-
mi miotonicznymi nie stosuje zadnych lekéw. W po-
razeniach okresowych zaleca sie unikanie czynni-
kéw prowokujacych napady.

Hipokaliemiczne porazenie okresowe
Hipokaliemiczne porazenie okresowe dziedziczy
sie autosomalnie dominujaco, jednak obserwuje sie
liczne przypadki sporadyczne. Przyczyna choroby
sg mutacje missensowe w genie CACNA1 S, koduja-
cym podjednostke alfa kanalu wapniowego. Dotych-
czas wykryto 3 mutacje punktowe, u potowy zbada-
nych rodzin wystepuje mutacja Arg-528-His. Poczatek
choroby ma zwykle miejsce miedzy 6. a 25. rokiem
zycia, jednak zdarzajg sie bardzo rzadkie przypadki
wystepujace okoto 60.-70. roku zycia. Napady osta-
bienia z niskim stezeniem potasu w surowicy wy-
stepuja p6zno w nocy, co powoduje, ze chory rano
budzi sie z ostabieniem miesni. Czynniki prowoku-
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jace to dieta bogatoweglowodanowa, wysokosodo-
wa i odpoczynek po wysitku fizycznym. Rzadziej
napad moze wywola¢ alkohol, zimno czy stres. Na-
silenie ostabienia moze by¢ rézne i zwykle za-
czyna sie od konczyn dolnych. Natomiast niektore
napady moga by¢ bardzo ciezkie i wyjatkowo moga
by¢ dotkniete mie$nie opuszkowe i oddechowe.
Napady ostabienia trwajg 2-24 godzin, wystepuja
z r6zna czestotliwoscig. Zwykle z wiekiem czestot-
liwo$é napadéw zmniejsza sie, natomiast po latach
moze utrwali¢ sie ostabienie miesni [11].

Leczenie w czasie napadu polega na doustnym
podaniu potasu w dawce 25 mEq co 30 minut, nie
przekraczajac 200 mEq przez 12 godzin. Wyjatko-
wo, jesli nie mozna poda¢ doustnie, potas stosuje
sie dozylnie w dawce 0,05-0,1 mEq/kg KCl w 5-pro-
centowym mannitolu, z monitorowaniem EKG i ste-
zenia potasu w surowicy. Zapobieganie polega
przede wszystkim na wprowadzeniu diety z ogra-
niczong iloscia weglowodanéw i sodu. Do lekéw
oszczedzajgcych potas, ktdre stosuje sie najczesciej
naleza inhibitory anhydrazy weglanowej — aceta-
zolamid w dawce 125-1000 mg na dobe, dichlor-
phenamid — w dawce 50-200 mg na dobe oraz
spironolakton — w dawce 25-100 mg na dobe.
Suplementacje potasu, jako dzialanie majace na
celu zapobieganie napadom, ostroznie stosuje sie
w godzinach wieczornych.

Zespot Andersena

Zespol Andersena jest kanalopatia dziedziczona
autosomalnie dominujgco, z niepelna penetracja
i duza zmienno$cig wewnatrzrodzinng. Spowodo-
wany jest mutacjami w genie KCNJ2, kodujgcym
kanat potasowy Kir 2.1 na chromosomie 17. Ponie-
waz kanaly te sa obecne zar6wno w mieéniu szkie-
letowym, jak i sercowym, pojawiajg sie objawy do-
tyczace mieéni szkieletowych i serca. Choroba cha-
rakteryzuje sie triada objawéw: napady ostabienia
miesni, zaburzenia rytmu serca i cechy dysmorfii
[12]. Porazenie okresowe moze by¢ hipo-, hiper-
i normokaliemiczne. W analizie Daviesa i wsp. [13]
obejmujacej 11 rodzin, we wszystkich przypadkach,
w ktérych badano stezenie potasu, byt on niski. Po-
czatek objawéw ma miejsce miedzy 2. a 18. rokiem
zycia. Ostabienie trwa 1-3 godzin. Nie obserwuje
sie objawéw klinicznej miotonii. Integralnym obja-
wem zespolu jest wydtuzenie odstepu QT, ktére
czasem moze by¢ jedynym objawem choroby.

Dystrofia miotoniczna
Obecnie rozréznia sie 2 typy dystrofii mioto-
nicznej, z réznym defektem genetycznym.

Typ 1 to dystrofia miotoniczna Steinerta, opisa-
na prawie 100 lat temu (DM1). Defekt genetyczny
polega na zwiekszonej liczbie powtérzen tréjki ami-
nokwas6éw CTG w genie DMPK (kinazy proteino-
wej dystrofii miotonicznej [chromosom 19]) [14].
Liczba powtérzenn u oséb chorych moze wynosié¢
od 80 do ponad 4000. U 0séb bez objawéw klinicz-
nych wystepuje 50-100 powtérzen. W 1994 roku
opisano podobng jednostke chorobowa, ktéra na-
zwano proksymalna miopatia miotoniczng [15],
a nastepnie dystrofiag miotoniczna typu 2. W 1998
roku wykazano, ze mutacja odpowiedzialna za te
chorobe wystepuje w chromosomie 3q21. Nastep-
nie wykazano, ze DM2 jest spowodowana zwielok-
rotnieniem powtérzenn CCTG w 1 intronie genu bial-
ka 9 zawierajacego domene palca cynkowego
(ZFN9). Powtérzenia CCTG w DM2 mogg by¢
znacznie dluzsze niz powtérzenia CTG w DM1,
z allelami zawierajgcymi od okoto 75 do 11 000
sekwencji [16].

Dystrofia miotoniczna (DM1) to choroba wielo-
uktadowa, ktérej poczatek objawéw wystepuje juz
w niemowlectwie (tzw. posta¢ wrodzona, bardzo
ciezka) az do wieku dorostego. Zanik mieéni skro-
niowych i zwaczy sprawia, ze twarz jest waska,
o wygladzie miopatycznym, czasem z nieco opad-
nietymi powiekami. W konczynach zanik i osta-
bienie przewaza w mie$niach odsiebnych, odru-
chy fizjologiczne moga by¢ stabe. Sztywnos¢ mies-
ni jest wzglednie stabo nasilona w poréwnaniu
z miotoniami, a dotyczy dloni, mies$ni przedramion
i poprawia sie w miare wykonywania ruch6éw. Mio-
tonia perkusyjna jest obecna zwlaszcza na jezyku,
na klebie kciuka. Objawy pozamie$niowe to za¢ma,
czasem porazenie gatkoruchowe lub zwyrodnienie
barwnikowe siatkéwki, objawy endokrynne, zwlasz-
cza zanik jader, cukrzyca, zaburzenia czynnosci
przysadki, skérne — tysienie czolowe, sercowo-na-
czyniowe — niedoci$nienie, omdlenia, wypadanie
zastawki dwudzielnej, nagly zgon, oddechowe —
bezdechy przysenne, nadmierna senno$é; uposle-
dzenie umystowe.

Ciezka posta¢ wrodzona wystepuje u dzieci uro-
dzonych przez chore matki, czasem z zaburzeniami
oddechowymi od urodzenia (zajecie przepony, mies-
ni miedzyzebrowych), powodujac zgon dziecka.

Fenotyp DM2 jest bardzo podobny, mimo ze
poczatek choroby jest w DM2 p6zniejszy, nigdy nie
wystepuje od dziecinstwa, a oslabienie mieéni prze-
waza w obreczy biodrowej. Podobnie jak w DM1
wystepuje za¢ma i podobne objawy pozamiesnio-
we. Op6znienie rozwoju umystowego wigze sie
z DM1 o wczesnym poczatku, natomiast nie wys-
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tepuje w DM2. U niektérych chorych z DM2, ina-
czej niz w innych zespotach miotonicznych, mio-
tonia nasila sie pod wplywem ciepla, a zmniejsza
pod wplywem zimna.

W obu typach dystrofii w badaniu EMG stwier-
dza sie liczne wyladowania miotoniczne. W DM1
zapis podstawowy z miesni wykazuje cechy mio-
patyczne, podobnie jak w DM2, cho¢ w tej drugiej
parametry MUP moga by¢ w granicach normy.

Neuromiotonia

Neuromiotonie po raz pierwszy opisana przez
Isaacsa w 1961 roku [17] charakteryzuje sie sztyw-
noécig miesni w wyniku spontanicznej, statej czyn-
nosci wiékien miesniowych. Okreslana nastepnie
jako ,stala czynnos$é¢ jednostki ruchowej” (ryc. 3),
neurotonia, neuromiotonia czy uogélnione mioki-
mie [18]. Objawy kliniczne zespotu to sztywnos¢,
miokimie, kurcze, czasem nadmierne pocenie. Jak

sie p6zniej okazalo, jest to heterogenna grupa pos-
taci zaréwno wrodzonych, jak i nabytych (te ostat-
nie o podlozu immunologicznym), czesto towarzy-
szgce neuropatiom, zwlaszcza aksonalnym. Pod
wzgledem patofizjologii ciggla czynnos¢ jednostki
ruchowej wiaze sie z nadpobudliwoscia zakonczen
nerwowych, spowodowanych albo mutacjami
w genie kanatu potasowego, albo obecnoécia prze-
ciwciatl skierowanych przeciw kanatom potasowym.

Rozpoznanie opiera sie wylacznie na badaniu
elektromiograficznym. Czynno$¢ spontaniczna
w neuromiotonii obejmuje: wyladowania neuro-
miotoniczne, miokimie, wyladowania multipletow,
wyladowania nastepcze podczas draznienia nerwu,
czasem krétkie wyladowania miotoniczne. Wyta-
dowania neuromiotoniczne maja czestotliwo$é 40—
—200 Hz i koncza sie nagle. Blokada nerwu ksylo-
kaing powoduje ustgpienie czynnosci. W leczeniu
stosuje sie karbamazepine. W przypadkach o pod-

Rycina 3. Neuromiotonia: stata czynnos¢ jednostki ruchowej (materiat Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)
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fozu immunologicznym korzystny efekt powoduje
plazmafereza.

Zespot Schwartz-Jampla

Zespol ten taczy cechy miotonii i wady kostne.
Gen zlokalizowany na chromosomie 1 koduje per-
lekan, podstawowy proteoglikan btony podstawnej
zlacza nerwowo-mie$niowego konieczny do groma-
dzenia acetylcholinesterazy — jego brak lub nie-
dobor bylby odpowiedzialny za nadpobudliwosé
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