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MIOTONICE STEINERT*

G--Badiu

In diagnosticul distrofiei miotonice Steinert trebuie si se aibi in ve-
dere in primul rind datele furnizate de anamnezd, examenul neurologic
(cu evidentierea miotoniei clinice’ si la’ percutie), electromiografic (salva
miotonica, tipicd) si oftalmologic (cataracti cu aspect particular, modifi-
ciri ale fundului de ochi, ale’ ERG etc.) (5).-Considerate izolat, nici unul
din aceste criterii nu au ‘o valoare absolutd, /cu atit mai mult cu cit va-
loarea diferitelor semne este’inegald, unele fiind inconstante, cu instalare
variabild in timp, prezente si in;alte afectiuni ca sindrom miotonic sau
complicate cu fenomene miotonice-(5;-9).

Daca boala se poate diagnostica totusi relativ usor in formele sale
tipice, existd insi si unele forme cu simptomatologie subclinicid sau ati-
pica, in care diagnosticul precoce sau depistarea purtatorilor este foarte
dificil de stabilit (1, 4), demonstrindu-se chiar existen{a unei heterogeni-

* Rezultate preliminare au fost comunicate impreuna cu dr. C. Cilcdianu, la
Sesiunea anuald a Societitii de electroencefalografie, electromiografie si neurofizio-
logie clinica, Brasov, 20—22 decembrie 1973.
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tati a genei mutante implicate in producerea formelor usoare, interme-
diare sau severe de boalad (3). Pentru diagnosticul precoce al formelor ati-
pice sau cu simptomatologie frustd, s-au propus examinarea cristalinului
cu lampa cu fantd, determinarea & jeun ca §i dupd incidrcare cu glucozi
a nivelului insulinemiei, evidentierea linkage-ului intre gena si factorul
secretor, examinarea histologicd a raportului inervatiei terminale (3, 5,
6, 7) si, mai recent, modificarile electromiografice ale unitatilor motorii
din muschii afectati (extensorul scurt al degetului) sau raspunsurile evo-
cate musculare (2, 5, 8).

In lucrarea prezenti relevam valoarea corelatiilor modificarilor elec-
tromiografice atipice cu unele aspecte genetice, care s-au dovedit deosebit
de importante in stabilirea diagnosticului precoce in cazurile atipice sau
subclinice de boald si in acordarea sfatului genetic competent, cunoscut
fiind faptul cd ,fiecare heterozigot, indiferent daca prezintid o forma ate-
nuatd sau accentuatd a bolii, comportd un risc de 50% de a avea des-
cendenti afectati“ (5).

Material §i metodd

Studiul a cuprins bolnavii si familiile acestora dintr-un mare esan~
tion de populatie urbani. S-a utilizat e-metodologie complexa, constind
din examen clinic, investigafii biochimice i electromiografice, precum si
intocmirea unor anchete genetice’complete (1, 4).

Rezultatesi discutii

Din studierea celor 49 de- cazuri de)boald existente precum si din
examinarea membrilor de familie ai acestora de-a,/lungul mai multor ge-
neratii, s-au putut distinge mai multe/situatii:

1. Familii in care coexistad alaturicde cel 'putin in caz tipic de boala
cunoscut, unul sau mai multe cazuri cu simptomatologie frustd sau ati-
pica si nediagnosticate. In aceasti situafie, examinirile electromiografice
evidentiazi la unii membri de familie ai bolnavului, prezenta unor pseu-
dosalve. Aceste modificiri electromiografice se deosebesc de salva mio-
tonica, tipicd prin faptul cd au o amplitudine §i frecven{d ceva mai con-
stante, un inceput si sfirsit bruse, neavind o valoare specifici pentru mio-
tonie, putindu-se gasi si in alte afectiuni (polineuropatii, boala neuronu-
lui motor, distrofii musculare etc.) (fig. nr. 1). Prezenta acestor modifi-
ciri electromiografice necaracteristice, corelate insid cu existenta facto-
rului genetic, cu expresivitatea variabila a genei mutante s$i cu a pene-
trantei incomplete in cadrul pedigree-ului familiei respective, poate su-
gera probabilitatea unui diagnostic precoce de boala chiar si in absenta
simptomatologiei clinice manifeste. Intr-adevar, urmirind evolutia aces-
tor cazuri de-a lungul mai multor ani s-a putut remarca aparitia tardiva
a unei simptomatologii clinice tipice, diagnosticul transformindu-se din-
tr-o probabilitate intr-o certitudine (fig. nr. 2). Corelarea datelor electro-
miografice nespecifice cu cele genetice a permis in aceste situatii intui-
rea unui diagnostic precoce, cu mult inainte de instalarea tabloului clinic
tipic §i deci instituirea unei profilaxii corespunzitoare.

2. Familii in care cazul atipic de boala este cap de serie. In aceste
situatii, evidentierea unor modificiri electromiografice necaracteristice la
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Fig. mr. 1: Descarcari
paroxistice de frecventa
crescuta si durata scurta
(o secunda sau chiar mai
putin). A = descarcari
miotonice la bolnavii cu
sindrom miotonic cu
simptomatologie frusti.
B = pseudosalva mioto-
nicd (descdrcdri repeta-

tive de bicpotentiale).
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Fig. nr. 2: Pedigree-ul familiei R. V., cuprinzind mai multe cazuri de distrofie

miotonicd Steinert cu simptomatologie tipicA (patrat negru) si altele cu simp-

tomatolcgie atipicd sau infraclinicid (patrat negru cu punct alb) si la care s-au
depistat modificari electromiografice necaracteristice.



presupusii bolnavi nu pot primi confirmarea decit prin urmarirea longi-
tudinald a subiectilor din generatiile succesive, unde datoriti fenomenu-
lui de expresivitate completa a genei, celui de anticipatie genetica si ante-
pozitie fraternali, s-a putut evidentia aparitia unor cazuri tipice de boala,
transformindu-se astfel suspiciunea de diagnostic din prima generatie (ba-
zatd pe semne infraclinice si nevalidante) intr-o certitudine la generatiile
urmaétoare (fig. nr. 3).
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Fig. nr. 3: Pedigree-ul familiei P.E;_cuprinzind-mai muite cazuri tipice sau
atipice de distrofie miotonica Steinert (vezi legende fig. nr. 2).

Datele prezentate demonstreazi utilitatea depistarii modificarilor elec-
tromiografice, chiar necaracteristice, modificari ce capati o valoare de-
osebitd atunci cind sint corelate cu diferite aspecte genetice obtinute prin-
tr-un studiu complex al bolnavilor si al membrilor de familie a acestora.

Datele noastre confirma valoarea investigatiilor electrofiziologice, sub-
liniind faptul ci uneori anomaliile bioelectrice pot fi mult mai extinse de-
cit modificirile histologice (in unele cazuri examenele histologice nu au
aratat modifitari patologice) si de asemenea ci, ar putea exista unele tul-
burari la nivelul plicii motorii mai discrete la primele generatii si care
s-ar intensifica la generatiile succesive (3, 8).

Sosit la redactie: 22 noiembrie 1979
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Gh. Badiu

VALUE OF CERTAIN ELECTROMYOGRAPHIC AND GENETIC CORRELATIONS
IN 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
the disease. For this purpose the paper presents the value of correlations of some
non-specific electromyographic modifications with certain genetic aspects, which
allow an early diagnosis and measures of proper genetic prophylaxis.



