BOLILE MUSCULARE

MIOPATII




CLASIFICARE

1. GENETICE

Distrofii musculare:

Distrofia musculara Duchenne
Distrofia musculara Becker - Kiener
Distrofia centurilor

Distrofia facio - scapulo - humerala
Distrofia oculara

Distrofia musculara distala

Canalopatii:

Miotonia Steinert

2. DOBANDITE

Toxice:

Alcool

Medicamente: statine, corticosteroizi,
amiodarona, omeprazol

Inflamatii:

Polimiozite

Infectioase:

HIV
Trichineloza

Endocrine:

Tiroida



TABLOU CLINIC

. Deficit motor

. Reflexele osteotendinoase (ROT)
. Atrofii musculare

. Reactia idio-musculara

. Modificari ale tonusului muscular

Deficitul motor:
- Instalare lent progresiva/subacuta
- Bilateral, simetric
m Centuri
m Distal
ROT:
- Mult timp conservate

Atrofii musculare:

- Cele mai severe - in distrofii
Reactia idio-musculara:

- Abolita precoce

Tonusul muscular:
- De obicei scazut



PARACLINIC:

EXAMEN

BIOPSIA
ELECTROMIOGRAFIC MUSCULARA ENZIMELE SERICE TESTE GENETICE
(EMG)
‘TRASEU MIOGEN | f \
* PUM de amplitudine CKP 1
si durata mai mici
* Interferenta rapida L y
\ /
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ALDOLAZA 1




DISTROFIA MUSCULARA DUCHENNE

m Transmitere recesiva legata de sex —
gena pentru distrofina - pe bratul scurt
al cromozomului X.

m Debutla 3 -5 ani.

carriers.

m Incepe la centura pelvina:
- Mers leganat, hiperlordoza

_ Ca“deri repetate ‘igure 75-11 Duchenne Muscular Dystrophy.
Disappearance of
m Apoi — centura scapulard — distalizare lordosis while sitting

m Manevra Gowers

m Amiotrofii severe — imobilizare la pat
(deficit motor accentuat)

m Retractii tendinoase severe

m Cardiomiopatie




PROGNOSTIC DIAGNOSTIC POZITIV

* REZERVAT. Biopsia musculara

EMG - traseul miogen

* Imobilizare la pat — escare

* Cardiomiopatie
 Infectii respiratorii
« Atrofia musculaturii intercostale

Enzimograma serica

Saptamana 9 - 12 de sarcina
— Celulele trofoblastului sau amniocitelor




DISTROFIA MUSCULARA BECKER - KIENER

m Debutin adolescenta ‘ ‘

m Cardiomiopatia - rar

m Prognostic mai bun
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MIOTONIA STEINERT

ALTERED GENE
NORMAL GENE IN MYOTONIC
DYSTROPHY
m T[ransmiterea a.d. - gena pe cromozomul 19 Y
Debut - in decada 3 - 4 . o¥STRORH
N ebut - In decada 3 - DYSTROPHY .
I ----- PROTEIN
) o o . CTG KINASE GENE
m Mai frecventa la barbati e O .
(< 35) CTG REPEATS
(50 to > 1,000)
. I CHROMOSOME 19 A

(PART




1. FENOM ENUL M|OTON|C = contractie prelungita, involuntara a unor grupe musculare

MIOTONIA ACTIVA

* Dificultati de deschidere a pleoapelor dupa inchidere cu forta
* Fenomenul "lid-lag”
* Decontractia lenta a maseterilor dupa contractie prelungita
* Decontractie lenta a degetelor mainii dupa flectare cu forta
» Factorii ce pot influenta MIOTONIA ACTIVA:
* emotii, frig - exacerbeaza

* repetarea contractiei - diminueaza (fenomen de "warm-up”)

MIOTONIA MECANICA

* Contractia prelungita a muschiului dupa percutia

* Eminenta tenara — adductia policelui
¢ Eminenta hipotenara — abductia si flexia degetului mic

MIOTONIA ELECTRICA

» Salva miotonica
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Atrofii musculare — deficit motor Distrofia Miotonic

Calvitia precoce
Hiperostoza frontala
Cataracta

Tulburari endocrine:
- Impotenta

- Sterilitate

- @Ginecomastie
— Atrofie testiculara

Calvitie frontald

Facies de "topor”
atrofia musculatum

temporale
Ptoza palpebrald,

L Eurd cdrutd pon

hipotomia musc
faciale
Slibuwea
musculatan
stemoclerdo
mastoidiene

Cardiomiopatie



POLIMIOZITELE

m Afectare numai musculara — polimiozita
m Afectare musculara + tegument — polidermatomiozita

m Cauze:

- Mecanism imun:
m Capilarele
m Fibra musculara

-  Mecanism inflamator

m Tablou clinic:
- ACUT
-  CRONIC




1. POLIMIOZITA ACUTA

-

* Inapetenta
e Febra

e Curbatura
e Varsaturi

Semne
generale

e Dureri in brate si gambe

* Cresterea volumului
maselor musculare

e Crampe musculare

* Deficit motor simetric,
proximal:

e centurile

Semne
musculare

\ * faringe si laringe /

-

)

* Edem al pielii si
tesutului celular
subcutanat

e Edem al

pleoapelor

+ Semne

cutanate

Alte semne

* Tahicardie

* 1 splinei si ggl
limfatici

* Ulceratii
digestive




2. POLIMIOZITA CRONICA

SEMNE
MUSCULARE

+ SEMNE
CUTANATE

* |nstalate lent-progresiv
* Deficit motor: centura pelvina —centura

scapulara — faringe + laringe

e Durere musculara
* Atrofie musculara
e Calcificari musculare
* Retractii tendinoase

* Eritem al fetei
e Scleroza dermica
* Rash heliotrop



EXPLORARI PARACLINICE IN POLIMIOZITE

m VSH1

m Leucocitoza

m Enzimograma serica — CPK1 (mai ales in forma acuta)
m EMG — traseul miogen

m Biopsia musculara:

- Polimiozita acuta: infiltrat limfo-plasmocitar perivascular bogat
- Polimiozita cronica: Infiltrat inflamator sarac + fibroza interstitiala

TRATAMENTUL POLIMIOZITELOR

 PREDNISON 1 -2 mg/kge/zi - pentru cateva luni (+K*)




MIASTENIA GRAVIS

Disfunctionalitate a placii neuro-musculare



m Boala autoimuna

m Anticorpi:
— Antireceptori nicotinici pentru
acetilcolina
- Anti MuSK

m -+ Timusul — contine celule mioide care au
fenotip asemanator miocitului

m + infectii cu virusuri cu antigene
asemanatoare receptorului nicotinic

o - S

- _Sodium ions -
Acetylcholine ;i =" ) SS

Soge © ©




TABLOU CLINIC

DEBUT

Femei - 20 - 30 ani
Barbati — dupa 50 ani

SEMN CARDINAL = OBOSEALA MUSCULARA
FLUCTUANTA

SEMNE:
- Ptoza palpebrala
- Diplopie
— Strabism




PERIOADA DE STARE

m Musculatura extrinseca a globilor oculari
m Orbicularul buzelor

m Orbicularul ochilor

m Maseteri

m Musculatura faringe + laringe

m Musculatura centurilor




PARACLINIC

m PROBA PENTRU MIASTENIE (EMG)

Repetitive nerve stimulation

Normal state

MG: postsynaptic NMJ disorder

m PROBA TERAPEUTICA (Miostin)




COMPLICATII

CRIZA MIASTENICA CRIZA COLINERGICA
Cauze: m Cauza:
- Lipsa medicatiei - Supradozajul de medicamente anticolinesterazice
- Infectii intercurente m Clinic = cumul de efecte nicotinice si muscarinice
- Sarcina - Nicotinice:
- Boli ale tiroidei m Fasciculatii
- Consum de medicamente contraindicate m  Mioz3
Clinic: m Crampe musculare
- Midriaza - Muscarinice:
- Tahicardie m Bradicardie
- Insuficienta respiratorie acuta m Crampe abdominale
Testul cu Edrophoniu m Tenesme mictiuni imperioase
Tratament: m Hipersalivatie
_ Internare in Tl m Hipersecretie bronsica
- 1 dozele de anticolinesterazice m  Testul cu Edrophoniu
- Se cauta cauza m Tratament:

- Antidot - Atropina 0,25-0,5 mg sc sau iv

- Se opreste medicatia 24 ore si se reia apoi cu ¥ din
doza anterioara



TRATAMENTUL MIASTENIEI

1. ANTICOLINESTERAZICE
—  PROSTIGMINA (MIOSTIN): cp 15 mg; fiole 0,5 mg
— MESTINON: cp 10 si 60 mg; fiole 1 si 5 mg

2. CORTICOTERAPIA
- Prednison 1 - 2 mg/kgc/zi (+ K*)
3. Timectomie

4. Plasmafereza

5. Imunoglobuline iv




MEDICAMENTE CONTRAINDICATE IN
MIASTENIE

Blocantii canalelor de calciu

Antibiotice: tetracicline, peniciline, macrolide
Antiepileptice: barbiturice

Psihotrope: benzodiazepine, antidepresive triciclice
Miorelaxante

Opiacee

Curarizante




