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Kanałopatie mięśniowe:
miotonie i porażenia okresowe

S T R E S Z C Z E N I E
Do zespołów miotonicznych zalicza się tak zwane miotonie niedys-
troficzne spowodowane mutacjami w genach kodujących chlorkowe
lub sodowe kanały mięśni szkieletowych (kanałopatie) oraz dystrofie
miotoniczne typu 1 i 2. Istotą miotonii jest utrudnienie relaksacji mięś-
nia, czyli sztywność, spowodowana nadpobudliwością błony włókna
mięśniowego. Klinicznie przejawia się to objawami miotonii czynnej
i perkusyjnej, a w badaniu elektromiograficznym — obecnością wy-
ładowań miotonicznych. Do miotonii chlorkowych należy miotonia
Thomsena i Beckera, a do sodowych — paramiotonia wrodzona,
miotonia fluctuans i permanens. Mutacje w genie kanału sodowego
powodują także hiperkaliemiczne porażenie okresowe. W większości
przypadków porażenie okresowe hipokaliemiczne jest spowodowa-
ne mutacjami w genie kanału wapniowego, natomiast w około 10%
przypadków — w genie kanału sodowego. Podstawą diagnostyki
zespołów miotonicznych jest badanie elektrofizjologiczne, w którym
wykazuje się obecność wyładowań miotonicznych. Ponadto za po-
mocą różnych testów ocenia się wpływ wysiłku i zimna.
Celem leczenia miotonii jest stabilizacja błony włókna mięśniowego,
do czego najczęściej stosuje się meksyletynę. W porażeniach okre-
sowych najczęściej podaje się dichlorofenamid i acetazolamid.
Dystrofia miotoniczna jest schorzeniem wieloukładowym, w którym
występują także objawy pozamięśniowe. Rozróżnia się dwa typy: 1 i 2,
które są spowodowane różnymi defektami genetycznymi.
Natomiast neuromiotonia jest spowodowana patologią kanałów po-
tasowych w zakończeniach nerwowych i może występować w pos-
taci wrodzonej i nabytej.
Słowa kluczowe: miotonia, porażenie okresowe, elektrofizjologia
w miotoniach

Wstęp
W zespołach miotonicznych rozróżnia się tak

zwane miotonie niedystroficzne, spowodowane
mutacjami w genach kodujących chlorkowe i so-
dowe kanały jonowe, oraz dystrofie miotoniczne
typu 1 i 2. Osiowy objaw tych schorzeń — mioto-
nia — odczuwana przez chorych jako sztywność,
jest spowodowana przejściową nadpobudliwością
błony włókna mięśniowego. Zmniejszona pobudli-
wość powoduje napadowe osłabienie mięśni, któ-
re dominuje w porażeniach okresowych. Zarówno
sztywność, jak i osłabienie wywołuje ten sam me-
chanizm — depolaryzacja błony włókna mięśnio-
wego. Niewielka depolaryzacja, rzędu 5–10 mV,
powoduje nadpobudliwość, a znaczna — rzędu 30–
–30 mV — unieczynnienie kanałów sodowych
i zmniejszenie pobudliwości, a więc osłabienie lub
porażenie.

Od czasu stwierdzonej przez Ptačka w 1991 roku
[1] mutacji w genie SCN4A kodującym białko ka-
nału sodowego w mięśniu szkieletowym, powodu-
jącej hiperkaliemiczne porażenie okresowe, opisa-
no wiele kanałopatii nerwowo-mięśniowych, po-
wodujących wiele zespołów miotonicznych, pora-
żenia okresowe, ale także hipertermię złośliwą typu
2, chorobę central core, zespół Andersena i inne.
Obecnie tę grupę schorzeń, w których objawy
zależą od zaburzonej funkcji kanałów jonowych
w mięśniu, określa się jako kanałopatie.

Decydujące znaczenie dla aktywności bioelektrycz-
nej komórki mięśniowej mają 4 główne systemy ka-
nałów — dla jonów Na, Ca, K i Cl, kontrolowane przez
potencjał błonowy. Kanały sodowe w spoczynku są
zamknięte, otwierają się wskutek depolaryzacji i są
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odpowiedzialne za powstawanie potencjału czynnoś-
ciowego. Kanały wapniowe regulują pobudliwość
elektryczną błony, a także różne procesy wewnątrz-
komórkowe, w tym uwalnianie jonów wapnia. Ka-
nały potasowe regulują spoczynkowy potencjał bło-
ny oraz powstawanie i utrzymywanie się potencjału
czynnościowego. Są one odpowiedzialne za fazę re-
polaryzacji błony. Przez kanały Cl odbywa się więk-
szość spoczynkowej przewodności błony komórko-
wej. Są one otwarte w spoczynku, a zamykają się pod
wpływem hiperpolaryzacji.

Mimo ogromnego postępu w dziedzinie badań
molekularnych, analiza DNA nie może być jedy-
nym testem diagnostycznym w różnicowaniu posz-
czególnych zespołów miotonicznych, ponieważ
okazało się, że poszczególne mutacje powodują
różne fenotypy, a ten sam fenotyp może być wy-
wołany różnymi mutacjami. Dlatego diagnostyka
musi obejmować charakterystykę kliniczną, anali-
zę rodowodu i przede wszystkim badanie elektro-
fizjologiczne.

Klinicznie rozróżnia się miotonię czynną, czyli
utrudniony rozkurcz mięśnia po skurczu dowol-
nym, miotonię perkusyjną, czyli przedłużony
skurcz po mechanicznym uderzeniu, oraz mioto-
nię elektryczną, czyli spontaniczną czynność bio-
elektryczną mięśnia, rejestrowaną w czasie bada-
nia elektromiograficznego (EMG, elektromyogra-
phy). Miotonia czynna może dotyczyć wielu mięś-
ni, najczęściej kończyn dolnych, dłoni, powiek,
żwaczy, a perkusyjną najczęściej bada się na języ-
ku. U większości chorych objawy zmniejszają się
w miarę powtarzania ruchów — jest to zjawisko zwa-
ne warm-up (rozgrzanie). U części chorych odwrot-
nie — miotonia nasila się w miarę powtarzania ru-
chów (miotonia paradoksalna). Zjawisko warm-up
występuje głównie w kanałopatiach chlorkowych,
a miotonia paradoksalna — w kanałopatiach sodo-
wych. Dodatkowym objawem u chorych z zespoła-
mi miotonicznymi jest przejściowe osłabienie mięś-
ni, poprawiające się w miarę powtarzania ruchów
dowolnych. Osłabienie lub porażenie mięśni może
również występować pod wpływem zimna, jak to
ma miejsce we wrodzonej paramiotonii.

Badanie elektrofizjologiczne w zespołach mio-
tonicznych w pierwszym rzędzie ma na celu wy-
kazanie obecności wyładowań miotonicznych (ryc. 1).
Są to ciągi wyładowań składających się z fibry-
lacji, niekiedy dodatnich fal ostrych lub niewiel-
kich potencjałów trójfazowych jednostki ruchowej
o częstotliwości dochodzącej do 150 Hz. Amplitu-
da i częstotliwość ciągów zmniejszają się do około
20–30 Hz, powodując charakterystyczny wygląd

oraz wytwarzając dźwięk pikującego bombowca.
Blokowanie nerwu lub złącza nerwowo-mięśnio-
wego nie powoduje znikania czynności miotonicz-
nej. Poza zespołami miotonicznymi opisano wys-
tępowanie ich czasem w chorobie Pompego, mio-
patii miotubularnej, bardzo rzadko w zapaleniu
wielomięśniowym i przewlekłym odnerwieniu.
Ponieważ stwierdzenie wyładowań miotonicznych
w badaniu EMG ma duże znaczenie diagnostycz-
ne, opisano metody aktywacji, takie jak miejscowe
oziębienie, podanie potasu czy propranololu.
W zespołach miotonicznych mogą występować tak-
że wyładowania tak zwane rzekomomiotoniczne.
Mają one niższą częstotliwość (5–100 Hz), urywają
się nagle, bez zmniejszenia amplitudy (ryc. 2).

Poza oceną czynności spontanicznej, badanie
EMG obejmuje ocenę parametrów jednostki rucho-
wej. W miotoniach niedystroficznych mieszczą się
one na ogół w granicach normy, czasem stwierdza
się dyskretne cechy miopatyczne, które z reguły
występują w dystrofii miotonicznej. Szybkość prze-
wodzenia w nerwach obwodowych jest prawidło-
wa, z wyjątkiem około 10% przypadków dystrofii
miotonicznej, wykazujących niewielkie cechy neu-
ropatii aksonalnej.

Diagnostykę różnicową poszczególnych mioto-
nii i porażeń okresowych umożliwia zastosowanie
dodatkowych testów, oceniających wpływ wysiłku,

Rycina 1. Badanie elektromiograficzne: wyładowania miotonicz-
ne (materiał Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)
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oziębienia czy napadowego osłabienia mięśnia.
Należy tu między innymi tak zwany krótki test wy-
siłkowy z oziębieniem mięśnia [2] czy też proce-
dura opracowana przez McManisa [3]. Krótki test
wysiłkowy pozwala uniknąć długotrwałej, bolesnej
stymulacji. W teście tym ocenia się amplitudę po-
tencjału wywołanego podczas drażnienia nerwu
wyjściowo, po wysiłku i po oziębieniu mięśnia.
Procedura opracowana przez McManisa opiera się
na fakcie, że amplituda potencjału wywołanego
u chorych z porażeniem okresowym jest niska,
a wysiłek prowokuje napad osłabienia mięśnia. Ba-
danie to wykazuje częściowy brak pobudliwości
błony mięśniowej w przypadku chorób kanałów jo-
nowych, zwłaszcza wapniowych i sodowych. Au-
torzy twierdzą, że nieprawidłowy zapis stwierdza
się u 71% chorych z wszystkimi postaciami pora-
żenia okresowego.

Kanałopatie chlorkowe
Obie postacie miotonii wrodzonej — recesywna

i dominująca — są spowodowane mutacjami
w genie ClC1, na chromosomie 7q35. Odkryto po-
nad 40 mutacji powodujących te postacie choroby.

Miotonia Thomsena została opisana przez cho-
rującego na nią duńskiego lekarza Juliusza Thom-
sena w 1876 roku [4]. Dziedziczy się autosomalnie
dominująco i jak się okazało po badaniach gene-
tycznych, jest znacznie rzadsza od postaci recesyw-
nej. W rodzinie Thomsena stwierdzono mutację
punktową w pozycji 480 (prolina zamiast leucy-
ny). Objawy choroby występują bardzo wcześnie,
czasem już od urodzenia. Sztywność dotyczy naj-
częściej mięśni kończyn dolnych, co może powo-
dować upadki dziecka, a ponadto — powiek, dło-

ni, mięśni żwaczy. Ruchomość poprawia się
w miarę powtarzania ruchów (warm-up). Objawy
mogą nasilić się w czasie ciąży, jednak nigdy nie
stanowią większego problemu. Siła mięśni jest dob-
ra lub nawet większa niż w normie, dlatego uważa
się, że chorzy mogą uprawiać sporty wymagające
siły, ale nie szybkości. Zwraca uwagę atletyczna
budowa ciała. Miotonia jest niebolesna, choć
w rzadkich przypadkach chorzy mogą cierpieć na
bolesne kurcze mięśni.

Miotonię uogólnioną o dziedziczeniu recesyw-
nym opisał Becker w 1957 roku  [5]. Ten typ cho-
roby charakteryzuje się późniejszym początkiem
(4.–12. rż.) i objawami czasem bardziej uogólnio-
nymi i nasilonymi niż w miotonii Thomsena. Zwra-
ca uwagę atletyczna budowa ciała z przerostem
głównie mięśni kończyn dolnych i pośladków, częs-
to występuje także pogłębiona lordoza lędźwiowa.
U większości chorych, poza sztywnością, występu-
je osłabienie mięśni, największe po odpoczynku, któ-
re zmniejsza się w miarę powtarzania ruchów.

W obu miotoniach chlorkowych nie występują
objawy pozamięśniowe.

W badaniu EMG w miotonii Thomsena wykaza-
no prawidłowe parametry potencjałów jednostki
ruchowej (MUP, motor unit potential), obecność
wielu wyładowań miotonicznych, zwłaszcza
w mięśniach odsiebnych, czasem przejściowy,
krótki spadek amplitudy potencjału wywołanego
(CMAP, compound muscle action potential) w krót-
kim teście wysiłkowym. W miotonii Beckera stwier-
dza się prawidłowe parametry MUP, czasem dys-
kretne cechy miopatyczne, liczne wyładowania
miotoniczne w mięśniach ksobnych i odsiebnych,
wyraźny, różnie długi spadek amplitudy CMAP po
wysiłku lub podczas długiej stymulacji nerwu.
W obu postaciach miotonii chlorkowych nie stwier-
dza się wpływu oziębienia.

Obraz morfologiczny mięśnia jest na ogół pra-
widłowy, czasem stwierdza się centralnie ułożone
jądra, czasem przerost włókien typu 2A, hipopla-
zję włókien typu 2B.

Kanałopatie sodowe
Kanałopatie sodowe są spowodowane przez

mutacje punktowe w genie kanału sodowego —
SCN4A [6]. Należą tu: paramiotonia wrodzona, hi-
perkaliemiczne porażenie okresowe (hiperPP, hy-
perkalemic periodic paralysis), miotonia z objawa-
mi zmiennymi — fluctuans, z objawami stałymi —
permanens, miotonia potasozależna, a także około
10% przypadków porażenia okresowego hipokalie-
micznego (hipoPP-2, hypokalemic periodic paraly-

Rycina 2. Badanie elektromiograficzne: wyładowania rzekomomio-
toniczne (materiał Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)
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sis). Wspólnym mechanizmem tych chorób jest de-
polaryzacja błony w czasie napadu, spowodowana
nieprawidłową inaktywacją kanałów sodowych.

Paramiotonię wrodzoną w 1886 roku opisał Eu-
lenburg. Schorzenie to dziedziczy się autosomal-
nie dominująco. Objawy choroby mogą występo-
wać od urodzenia, a pod wpływem zimna wyraź-
nie się nasilają. Sztywności towarzyszy wówczas
osłabienie, a nawet porażenie mięśni. Ekspozycja
na zimno prowadzi do wystąpienia sztywności
mięśni twarzy, powodując trudności w otwarciu
oczu i mówieniu. W miarę powtarzanych ruchów
objawy nasilają się (miotonia paradoksalna). Osła-
bienie występuje natychmiast po wysiłku i trwa
nawet 1,5 godziny, natomiast w porażeniu okreso-
wym osłabienie po wysiłku narasta powoli w cią-
gu 10–30 minut [3]. Wyniki badania EMG w para-
miotonii wrodzonej przedstawiają się następująco:
prawidłowe parametry MUP, obecność wyładowań
miotonicznych w normalnej temperaturze z wyraź-
nym nasileniem pod wpływem oziębienia, prze-
ważnie prawidłowy test wysiłkowy w temperatu-
rze pokojowej, wyraźny, często bardzo znaczny
spadek amplitudy CMAP po oziębieniu i wysiłku
w mięśniu oziębionym.

Obraz morfologiczny mięśnia może być prawid-
łowy. Czasem stwierdza się zmiany nieswoiste, jak
w miotoniach chlorkowych, czasem obecne są
wodniczki lub agregaty tubularne.

Hiperkaliemiczne porażenie okresowe
Hiperkaliemiczne porażenie okresowe dziedzi-

czy się autosomalnie dominująco. Napady osłabie-
nia występują w 1.–2. dekadzie życia, z różną częs-
totliwością i trwają od 1/2 do kilku godzin. W cza-
sie napadu stężenie potasu może wynosić 5–7 mM.
Czynnikami prowokującymi napady osłabienia
mięśni są odpoczynek po wysiłku, zimno, głód,
stres [7]. W celach diagnostycznych, aby sprowo-
kować napad, wykonuje się obciążenie wysiłkiem
(np. jazda na rowerze treningowym) z następowym
odpoczynkiem lub doustne obciążenie potasem.

W badaniu EMG w okresie międzynapadowym
wykazuje się prawidłowe parametry jednostek ru-
chowych oraz obecność wyładowań miotonicznych
w spoczynku. Krótki test wysiłkowy na ogół wypa-
da prawidłowo lub wykazuje umiarkowany spadek
amplitudy po oziębieniu i wysiłku. Wysoką czułość
w porażeniu okresowym wykazuje test McManisa.

Obraz morfologiczny mięśnia może być prawid-
łowy, z czasem można stwierdzić wodniczki,
a pojedyncze włókna mogą ulegać martwicy. Po wie-
lu latach obserwuje się obraz utrwalonej miopatii.

Miotonia fluctuans i permanens
Miotonia fluctuans, opisana przez Rickera w 1990

roku, charakteryzuje się objawami takimi jak te wys-
tępujące w miotonii wrodzonej, ale o zmiennym na-
sileniu na przestrzeni dni. Objawy są prowokowa-
ne wysiłkiem, są bardzo wrażliwe na potas i nie zmie-
niają się pod wpływem zimna. Nigdy nie obserwo-
wano osłabienia mięśni. Choroba jest spowodowana
mutacjami w genie kanału sodowego SCN4A.

U chorych z miotonią permanens obserwuje się
objawy ciężkiej, przetrwałej sztywności, a prze-
rost mięśni, szczególnie szyi i ramion, jest wyraź-
ny. Ponadto mogą występować zaburzenia oddy-
chania [8].

Leczenie miotonii
U podstaw leczenia miotonii leży stabilizacja bło-

ny włókna mięśniowego. Działanie takie wykazuje
wiele leków, między innymi fenytoina, dizopiramid,
tokainid oraz, najczęściej stosowana, meksyletyna
[9]. Jej działanie polega na blokowaniu kanałów so-
dowych, co zapobiega wyładowaniom oraz stabili-
zuje unieczynnione kanały. Leki te nie wpływają na
element osłabienia mięśni, a jedynie na sztywność.
W porażeniach okresowych najczęściej są stosowa-
ne dichlorofenamid i acetazolamid. Oba zmniejszają
częstotliwość napadów zarówno w hiper-, jak i hi-
pokaliemicznej postaci porażenia. Nie wiadomo jed-
nak, czy leczenie takie daje długofalowe korzyści.
U chorych z hiperPP, którzy nie tolerują diurety-
ków, korzystne może być stosowanie salbutamolu
[10], którego działanie polega prawdopodobnie na
stymulacji pompy sodowo-potasowej i zmniejsze-
niu wpływu sodu do włókna mięśniowego. Według
Griggsa (doniesienie ustne) 50% chorych z zespoła-
mi miotonicznymi nie stosuje żadnych leków. W po-
rażeniach okresowych zaleca się unikanie czynni-
ków prowokujących napady.

Hipokaliemiczne porażenie okresowe
Hipokaliemiczne porażenie okresowe dziedziczy

się autosomalnie dominująco, jednak obserwuje się
liczne przypadki sporadyczne. Przyczyną choroby
są mutacje missensowe w genie CACNA1 S, kodują-
cym podjednostkę alfa kanału wapniowego. Dotych-
czas wykryto 3 mutacje punktowe, u połowy zbada-
nych rodzin występuje mutacja Arg-528-His. Początek
choroby ma zwykle miejsce między 6. a 25. rokiem
życia, jednak zdarzają się bardzo rzadkie przypadki
występujące około 60.–70. roku życia. Napady osła-
bienia z niskim stężeniem potasu w surowicy wy-
stępują późno w nocy, co powoduje, że chory rano
budzi się z osłabieniem mięśni. Czynniki prowoku-



142

Polski Przegląd Neurologiczny, 2006, tom 2, nr 3

www.ppn.viamedica.pl

jące to dieta bogatowęglowodanowa, wysokosodo-
wa i odpoczynek po wysiłku fizycznym. Rzadziej
napad może wywołać alkohol, zimno czy stres. Na-
silenie osłabienia może być różne i zwykle za-
czyna się od kończyn dolnych. Natomiast niektóre
napady mogą być bardzo ciężkie i wyjątkowo mogą
być dotknięte mięśnie opuszkowe i oddechowe.
Napady osłabienia trwają 2–24 godzin, występują
z różną częstotliwością. Zwykle z wiekiem częstot-
liwość napadów zmniejsza się, natomiast po latach
może utrwalić się osłabienie mięśni [11].

Leczenie w czasie napadu polega na doustnym
podaniu potasu w dawce 25 mEq co 30 minut, nie
przekraczając 200 mEq przez 12 godzin. Wyjątko-
wo, jeśli nie można podać doustnie, potas stosuje
się dożylnie w dawce 0,05–0,1 mEq/kg KCl w 5-pro-
centowym mannitolu, z monitorowaniem EKG i stę-
żenia potasu w surowicy. Zapobieganie polega
przede wszystkim na wprowadzeniu diety z ogra-
niczoną ilością węglowodanów i sodu. Do leków
oszczędzających potas, które stosuje się najczęściej
należą inhibitory anhydrazy węglanowej — aceta-
zolamid w dawce 125–1000 mg na dobę, dichlor-
phenamid — w dawce 50–200 mg na dobę oraz
spironolakton — w dawce 25–100 mg na dobę.
Suplementację potasu, jako działanie mające na
celu zapobieganie napadom, ostrożnie stosuje się
w godzinach wieczornych.

Zespół Andersena
Zespół Andersena jest kanałopatią dziedziczoną

autosomalnie dominująco, z niepełną penetracją
i dużą zmiennością wewnątrzrodzinną. Spowodo-
wany jest mutacjami w genie KCNJ2, kodującym
kanał potasowy Kir 2.1 na chromosomie 17. Ponie-
waż kanały te są obecne zarówno w mięśniu szkie-
letowym, jak i sercowym, pojawiają się objawy do-
tyczące mięśni szkieletowych i serca. Choroba cha-
rakteryzuje się triadą objawów: napady osłabienia
mięśni, zaburzenia rytmu serca i cechy dysmorfii
[12]. Porażenie okresowe może być hipo-, hiper-
i normokaliemiczne. W analizie Daviesa i wsp. [13]
obejmującej 11 rodzin, we wszystkich przypadkach,
w których badano stężenie potasu, był on niski. Po-
czątek objawów ma miejsce między 2. a 18. rokiem
życia. Osłabienie trwa 1–3 godzin. Nie obserwuje
się objawów klinicznej miotonii. Integralnym obja-
wem zespołu jest wydłużenie odstępu QT, które
czasem może być jedynym objawem choroby.

Dystrofia miotoniczna
Obecnie rozróżnia się 2 typy dystrofii mioto-

nicznej, z różnym defektem genetycznym.

Typ 1 to dystrofia miotoniczna Steinerta, opisa-
na prawie 100 lat temu (DM1). Defekt genetyczny
polega na zwiększonej liczbie powtórzeń trójki ami-
nokwasów CTG w genie DMPK (kinazy proteino-
wej dystrofii miotonicznej [chromosom 19]) [14].
Liczba powtórzeń u osób chorych może wynosić
od 80 do ponad 4000. U osób bez objawów klinicz-
nych występuje 50–100 powtórzeń. W 1994 roku
opisano podobną jednostkę chorobową, którą na-
zwano proksymalną miopatią miotoniczną [15],
a następnie dystrofią miotoniczną typu 2. W 1998
roku wykazano, że mutacja odpowiedzialna za tę
chorobę występuje w chromosomie 3q21. Następ-
nie wykazano, że DM2 jest spowodowana zwielok-
rotnieniem powtórzeń CCTG w 1 intronie genu biał-
ka 9 zawierającego domenę palca cynkowego
(ZFN9). Powtórzenia CCTG w DM2 mogą być
znacznie dłuższe niż powtórzenia CTG w DM1,
z allelami zawierającymi od około 75 do 11 000
sekwencji [16].

Dystrofia miotoniczna (DM1) to choroba wielo-
układowa, której początek objawów występuje już
w niemowlęctwie (tzw. postać wrodzona, bardzo
ciężka) aż do wieku dorosłego. Zanik mięśni skro-
niowych i żwaczy sprawia, że twarz jest wąska,
o wyglądzie miopatycznym, czasem z nieco opad-
niętymi powiekami. W kończynach zanik i osła-
bienie przeważa w mięśniach odsiebnych, odru-
chy fizjologiczne mogą być słabe. Sztywność mięś-
ni jest względnie słabo nasilona w porównaniu
z miotoniami, a dotyczy dłoni, mięśni przedramion
i poprawia się w miarę wykonywania ruchów. Mio-
tonia perkusyjna jest obecna zwłaszcza na języku,
na kłębie kciuka. Objawy pozamięśniowe to zaćma,
czasem porażenie gałkoruchowe lub zwyrodnienie
barwnikowe siatkówki, objawy endokrynne, zwłasz-
cza zanik jąder, cukrzyca, zaburzenia czynności
przysadki, skórne — łysienie czołowe, sercowo-na-
czyniowe — niedociśnienie, omdlenia, wypadanie
zastawki dwudzielnej, nagły zgon, oddechowe —
bezdechy przysenne, nadmierna senność; upośle-
dzenie umysłowe.

Ciężka postać wrodzona występuje u dzieci uro-
dzonych przez chore matki, czasem z zaburzeniami
oddechowymi od urodzenia (zajęcie przepony, mięś-
ni międzyżebrowych), powodując zgon dziecka.

Fenotyp DM2 jest bardzo podobny, mimo że
początek choroby jest w DM2 późniejszy, nigdy nie
występuje od dzieciństwa, a osłabienie mięśni prze-
waża w obręczy biodrowej. Podobnie jak w DM1
występuje zaćma i podobne objawy pozamięśnio-
we. Opóźnienie rozwoju umysłowego wiąże się
z DM1 o wczesnym początku, natomiast nie wys-
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tępuje w DM2. U niektórych chorych z DM2, ina-
czej niż w innych zespołach miotonicznych, mio-
tonia nasila się pod wpływem ciepła, a zmniejsza
pod wpływem zimna.

W obu typach dystrofii w badaniu EMG stwier-
dza się liczne wyładowania miotoniczne. W DM1
zapis podstawowy z mięśni wykazuje cechy mio-
patyczne, podobnie jak w DM2, choć w tej drugiej
parametry MUP mogą być w granicach normy.

Neuromiotonia
Neuromiotonię po raz pierwszy opisana przez

Isaacsa w 1961 roku [17] charakteryzuje się sztyw-
nością mięśni w wyniku spontanicznej, stałej czyn-
ności włókien mięśniowych. Określana następnie
jako „stała czynność jednostki ruchowej” (ryc. 3),
neurotonia, neuromiotonia czy uogólnione mioki-
mie [18]. Objawy kliniczne zespołu to sztywność,
miokimie, kurcze, czasem nadmierne pocenie. Jak

się później okazało, jest to heterogenna grupa pos-
taci zarówno wrodzonych, jak i nabytych (te ostat-
nie o podłożu immunologicznym), często towarzy-
szące neuropatiom, zwłaszcza aksonalnym. Pod
względem patofizjologii ciągła czynność jednostki
ruchowej wiąże się z nadpobudliwością zakończeń
nerwowych, spowodowanych albo mutacjami
w genie kanału potasowego, albo obecnością prze-
ciwciał skierowanych przeciw kanałom potasowym.

Rozpoznanie opiera się wyłącznie na badaniu
elektromiograficznym. Czynność spontaniczna
w neuromiotonii obejmuje: wyładowania neuro-
miotoniczne, miokimie, wyładowania multipletów,
wyładowania następcze podczas drażnienia nerwu,
czasem krótkie wyładowania miotoniczne. Wyła-
dowania neuromiotoniczne mają częstotliwość 40–
–200 Hz i kończą się nagle. Blokada nerwu ksylo-
kainą powoduje ustąpienie czynności. W leczeniu
stosuje się karbamazepinę. W przypadkach o pod-

Rycina 3. Neuromiotonia: stała czynność jednostki ruchowej (materiał Kliniki Neurologicznej AM w Warszawie)
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łożu immunologicznym korzystny efekt powoduje
plazmafereza.

Zespół Schwartz-Jampla
Zespół ten łączy cechy miotonii i wady kostne.

Gen zlokalizowany na chromosomie 1 koduje per-
lekan, podstawowy proteoglikan błony podstawnej
złącza nerwowo-mięśniowego konieczny do groma-
dzenia acetylcholinesterazy — jego brak lub nie-
dobór byłby odpowiedzialny za nadpobudliwość

pochodzenia neurogennego. Inna hipoteza to za-
burzenie współdziałania perlekanu z kanałami so-
dowymi lub chlorkowymi, co powodowałoby nad-
pobudliwość pochodzenia miogennego [19]. Prze-
bieg choroby jest stacjonarny, objawy obecne są od
wczesnego dzieciństwa. W badaniu EMG są obec-
ne wyładowania miotoniczne z niewielkim zmniej-
szaniem się częstotliwości i amplitudy potencja-
łów, w ciężkich postaciach występuje stała czyn-
ność o wysokiej częstotliwości.
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