
logic şi social permite diagnosticul diferenţia! şi orientează priorităţile te
rapeutice predominant biologice, medico-pedagogice sau psihoterapeutice 
individuale sau colective. Efectivitatea măsurilor şi acţiunilor de psiho
terapie este condiţionată printre altele, de descifrarea corectă a cadrului 
nosologie al tulburărilor de comportament, precum şi de cointeresarea mi
crogrupului familial şi şcolar in mod convergent şi unitar. 

In general, se constată că tot mai frecvent consultaţiile pedopsihia
trice sînt motivate de tulburări de comportament, iar în realizarea unei 
complexe cooperări terapeutice e necesar să fie antrenaţi alături de psi
hiatru, părinţii, profesorii şi chiar membrii comunităţii în care trăiesc 
aceşti copii cu "maladaptabilitate" pentru că numai in măsura în care 
vom reuşi să stăpînim şi să înlăturăm agresivitatea, inadaptabilitatea, ca
renţele de loialitate şi alte tulburări caracteriale, putem fi siguri că într-o 
oarecare zi ne vom lăsa copiii şi nepoţii într-o societate "civilizată" în care 
vor petrece o existenţă demnă. 
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V.\LOAREA UNOR CORELAŢII ELECTROMIOGRAFICE 
ŞI GENETICE IN DIAGNOSTICUL PRECOCE AL DISTROFIEI 

MIOTONICE STEINERT* 

G. Badiu 

In diagnosticul distrofiei miotonice Steinert trebuie să se aibă in ve
dere în primul rind datele furnizate de anamneză, examenul neurologic 
(cu evidenţierea miotoniei clinice şi la percuţie), electromiografic (salva 
miotonică, tipică) şi oftalmologie (cataractă cu aspect particular, modifi
cări ale fundului de ochi, ale ERG etc.) (5). Considerate izolat, nici unul 
din aceste criterii nu au o valoare absolută, cu atit mai mult cu cît va
loarea diferitelor semne este inegală, unele fiind inconstante, cu instalare 
variabilă in timp, prezente şi in alte afecţiuni ca sindrom miotonic sau 
complicate cu fenomene miotonice (5, 9). 

Dacă boala se poate diagnostica totuşi relativ uşor în formele sale 
tipice, există însă şi unele forme cu simptomatologie subclinică sau ati
pică, în care diagnosticul precoce sau depistarea purtătorilor este foarte 
dificil de stabilit (1, 4), demonstrindu-se chiar existenţa unei heterogeni-

,. Rezultate preliminare au f05t comunicate împreună cu dr. C. Călcăianu, la 
Sesiunea anuală a Societăţii de electroencefalografie, electromiografie şi neurofizi()
logie clinică, Braşov, 2o-22 decembrie 1973. 
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tăţi a genei mutante implicate în producerea formelor uşoare, interme
diare sau severe de boală (3). Pentru diagnosticul precoce al formelor ati
pice sau cu simptomatologie frustă, s-au propus examinarea cristalinului 
cu lampă cu fantă, determinarea a jeun ca şi după încărcare cu glucoză 
a nivelului insulinemiei, evidenţierea linkage-ului între genă şi factorul 
secretor, examinarea histologică a raportului inervaţiei terminale (3, 5, 
6, 7) şi, mai recent, modificările electromiografice ale unităţilor motorii 
din muşchii afectaţi (extensorul scurt al degetului) sau răspunsurile evo
cate musculare (2, 5, 8). 

In lucrarea prezentă relevăm valoarea corelaţiilor modificărilor elec
tromiografice atipice cu unele aspecte genetice, care s-au dovedit deosebit 
de importante în stabilirea diagnosticului precoce în cazurile atipice sau 
subclinice de boală şi în acordarea sfatului genetic competent, cunoscut 
fiind faptul că "fiecare heterozigot, indiferent dacă prezintă o formă ate
nuată sau accentuată a bolii, comportă un risc de 50 °,'o de a avea des
cendenţi afectaţi" (5). 

Material şi metodă 

Studiul a cuprins bolnavii şi familiile acestora dintr-un mare eşan
tion de populaţie urbană. S-a utilizat o metodologie complexă, constînd 
din examen clinic, investigaţii biochimice şi electromiografice, precum şi 
întocmirea unor anchete genetice complete (1, 4). 

Rezultate şi discuţii 

Din studierea celor 49 de cazuri de boală existente precum şi din 
examinarea membrilor de familie ai acestora de-a lungul mai multor ge
neraţii, s-au putut distinge mai multe situaţii: 

1. Familii în care coexistă alături de cel puţin un caz tipic de boală 
cunoscut, ,unul sau mai multe cazuri cu simptomatologie frustă sau ati
pică şi nediagnosticate. In această situaţie, examinările electromiografice 
evidenţiază la unii membri de familie ai bolnavului, prezenţa unor pseu
dosalve. Aceste modificări electromiografice se deosebesc de salva mio
tonică, tipică prin faptul că au o amplitudine şi frecvenţă ceva mai con
stante, un început şi sfîrşit brusc, neavînd o valoare specifică pentru mio
tonie, putîndu-se găsi şi în alte afecţiuni (polineuropatii, boala neuronu
lui motor, distrofii musculare etc.) (fig. nr. 1). Prezenţa acestor modifi
cări electromiografice necaracteristice, corelate însă cu existenţa facto
rului genetic, cu expresivitatea variabilă a genei mutante şi cu a pene
tranţei incomplete în cadrul pedigree-ului familiei respective, poate su
gera probabilitatea unui diagnostic precoce de boală chiar şi în absenţa 
simptomatologiei clinice manifeste. Intr-adevăr, urmărind evoluţia aces
tor cazuri de-a lungul mai multor ani s-a putut remarca apariţia tardivă 
a unei simptomatologii clinice tipice, diagnosticul transformîndu-se din
tr-o probabilitate într-o certitudine (fig. nr. 2). Corelarea datelor electro
miografice nespecifice cu cele genetice a permis în aceste situaţii intui
rea unui diagnostic precoce, cu mult înainte de instalarea tabloului clinic 
tipic şi deci instituirea unei profilaxii corespunzătoare. 

2. Familii în care cazul atipic de boală este cap de serie. In aceste 
>ituaţii, evidenţierea unor modificări electromiografice necaracteristice la 

51 



52 

Il 

III 

IV 

Fig. nr. 1: Descărcări 
paroxistice de frecvenţă 
crescută şi durată scurtă 
(o secundă sau chiar mai 
puţin). A= descărcări 
miotonice la bolnaVii cu 
sindrom miotonic cu 
~imptomatologie frustă. 

B = pseudosalva mioto
nică (descărcări repeta-

tive de biopotenţiale). 

Fig. nr. 2: Pedigree-ul familiei R. V., cuprinzind mai multe cazuri de distrofie 
miotonică Steinert cu simptomatologie tipică (pătrat negru) şi altele cu simp
torr..atologie atipică sau infraclinică (pătrat negru cu punct alb) şi la care s-au 

depistat modificări electromiografice necaracteristice. 



presupuşii bolnavi nu pot primi confirmarea decît prin urmanrea longi
tudinală a subiecţilor din generaţiile succesive, unde datorită fenomenu
lui de expresivitate completă a genei, celui de anticipaţie genetică şi ante
poziţie fratemală, s-a putut evidenţia apariţia unor cazuri tipice de boală, 
transformîndu-se astfel suspiciunea de diagnostic din prima generaţie (ba
zată pe semne infraclinice şi nevalidante) într-o certitudine la generaţiile 
următoare (fig. nr. 3). 
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Fig. nr. 3: Pedigree-ul familiei P. E., cuprinzind mai multe cazuri tipice sau 
atipice de distrofie miotonică Steinert (vezi legende fig. nr. 2). 

Datele prezentate demonstrează utilitatea depistării modificărilor elec
tromiografice, chiar necaracteristice, modificări ce capătă o valoare de
osebită atunci cînd sînt corelate cu diferite aspecte genetice obţinute prin
tr-un studiu complex al bolnavilor şi al membrilor de familie a acestora. 

Datele noastre confirmă valoarea investigaţiilor electrofiziologice, sub
liniind faptul că uneori anomaliile bioelectrice pot fi mult mai extinse de
cît modificările histologice (în unele cazuri examenele histologice nu au 
arătat modifi~ări patologice) şi de asemenea că, ar putea exista unele tul
burări la nivelul plăcii motorii mai discrete la primele generaţii şi care 
s-ar intensifica la generaţiile succesive (3, 8). 

Sosit la redacţie: 22 noiembrie 1979 
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Gh. Badiu 

VALUE OF CERTAIN ELECTROMYOGRAPHIC ANO GENETIC CORRELATIONS 
lN THE EARLY DIAGNOSIS OF STEINERT MYOTONIC DYSTROPHY 

The existence of certain indistinct and infraclinical forms of Steinert myotonic 
dystrophy makes it necessary to use some complex and rather complete investiga
tions with a view to establish an early diagnosis of the state of heterozygotism or 
t.he disease. For t.his purpose the paper presents the value of correlations of some 
non-specific electromyographic modifications with certain genetic aspects. which 
allow an early diagnosis and mea.~ures of proper genetic prophylaxis. 

Marosvăsărhelyi Balneol6giai Klinika (vezet6: dr. Birek Lăszl6. egyetemi el6ad6-
tamir, az orvostudorruinyok doktora), Metalotechnika Vâllalat Kiserleti 

Laborat6riuma (vezet6: dr. Kolozsvâri Zoltân mernok) 

A NYOJTASOS ERO VIZSGALATA GERINC-SZIMULATORON 

Szab6 P., Kolozsvari Z. 

A mozgăsszervi panaszok igen jelentos reszet a gerinc megbetegedesei 
kepezik. Ezek ki:iztil is ktili:ini:isen a spondylosis es a porckorong-serv a 
legelterjedtebb, a keresokeptelenseg tetemes hănyadăt alkotva (2, 5, 7). 
Ezert a porckorong-serv orvosi rehabilităci6jănak kiemelkedo szerepet 
kell tulajdonitani. 

A gerincbetegsegek nyujtăsos kezelese mar az 6korban ismeretes 
voit. Fejlett megfigyelokeszsegtik reven e kor orvosai ugy veltek, hogy 
a gerinc eredetii făjdalmak kivâltăsăban rendszerint egy rossz mozdulat, 
tehăt egy mechanikai tenyezo szerepel. Ezt a feltetelezest elfogadva, a 
fâjdalom megsziinteteset ugyancsak a mechanikai eljârâsokban kell ke
resm1nk, vagyis a kivâlt6 mozgassal ellentetes, olyan mozgâs alkalmaza
sâban, melynek tămadâspontja a gerincre irănyul. 
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