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Definicidk

Myotdnia (klinikai):
,delayed relaxation of muscle after voluntary
contraction os percussion”

JVarm up” fenomén: Ismételt izomosszehuizas
javitja az izommerevséget

Paramyotonia: ismételt izomosszehuzas
inkabb fokozza az izommerevséget




Hogyan észlelhetjuk?

»-. after voluntary contraction...”:
= kézfogas — hirtelen elengedés
= székbdl felallas
e OF percussion.”:
» reflexkalapacs — thenar, alkari extensorok

="Paramyotonia:
= ismételt kézfogas, tobbszori pislogas

EMG: myotonias kislilések
" myotoniaban és paramyotoniaban is

Klinikailag myoténia — EMG-n is myotodnia
Forditva nem biztos (myopathiak, myositisek)



Myotdnia, EMG
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Myotdnia, ENG

Myotodnia:
= csatornabetegség
= spontdn kistiléssorozatok (nem sziiné AP-k)
= kovetkezményes csokkent excitabilitas
. repetitiv stimulacié - decrement (3Hz, 10 Hz)

. short / long exercise test - decrement



Minden myotodnia vagy Na* vagy CI-
csatornabetegség



Akcios potencial
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K* kiaramlas Fokozott Na* influx
T tubulusokban nagyon l
megnd a K* koncentracio Ismételt repolarizacié
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ismételt = Cl|- csatorna beteg
depolarizaciotol



Myotdoniak osztalyozasa l.

Myotoéniak
Dystrohias Non-dystrophias
myotoniak myotoniak

EMG-n myogén karosodas EMG-n nincs myogén karosodas



Myotoniak osztalyozasa Il.
Dystrophias myotoniak

Dystrophias myotoniak
(DM)

DM1 DM2

Mind a DM1, mind a DM2 kloridcsatornabetegség



Dystrophias myotoéniak

bM1 Nem csak DM2
i’ vazizomtiinetek! “'
19. kromoszéma 3. kromoszoma
DMPK génben Repeat-szam ZNF9 génben
CTG repeat korrelal a kezdettel CCTG repeat

\> Kéros RNS /
v

Splicing regulatoros
fehérjét gatol
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klorid csatorna (CIC-1)
kdros splicing-ja
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Alacsony klorid konduktancia



Dystrophia myotonica

=Arcizmok dystrophidja
m. temporalis superfic., masseter, levator palpebrae
m. sternocleidomastoideus
palatinalis izmok gyengesége
ptosis, myopathias arc, dysarthria, dysphagia, nyelészavar
=Végtagi izmok dystrophidja
DM1.: disztalis hangsulyu
DM2: proximal myotonic myopathy
=Egyéb izmok dystrophiaja
rekesz, bordakozi izmok - légzészavar
mSzivizomérintettség
Vezetési zavar, pitvarfibrillacid, sudden death
=Egyéb tiinetek:
korai cataracta (christmas tree)
apatia, somnolentia, kongenitalis formaban retardatio
magas homlok, kopaszodas
testicularis atrophia
inzulinrezisztencia




Myotoniak osztalyozasa lil.

Non-dystrophias myotdniak

Non-dystrophias myotodniak
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Na* csatorna
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congenita Kal"_“j" periodusos
SzenZItl\.le paraIiZiS
myotonia myotoniaval
Myotonia Myotonia Acetazolamid
fluctuans permanens responsive

myotonia

Cl- csatorna
betegség
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Becker Thomsen



Non-dystrophias myotoniak I.
Klorid csatornabetegségek

=Vazizomban lévo lévo kloridcsatorna betegsége
=Tobb mint 70 féle mutacio ismert

=Ugyanaz a mutacio képes AD és AR formaban is
oroklédni



Non-dystrophias myotoniak I.
Klorid csatornabetegségek

Thomsen (AD):
=sGyerekkorban kezdédik
= Athletikus alkat
=*CK normalis
"Prognozis: jOo
=*Therapia: mexiletine, acetazolamid

Becker (AR)
=Késobb kezdodik, mint a Thomsen
= ,ascendalé myotdnia”
=Jelent6sebb proximalis érintettség (felallas, 1épcso)
=Kifejezettebb hypertrophia
=CK kissé emelkedett
=*Therapia: mexiletine, acetazolamid




Non-dystrophias myotoniak Il.
Natrium csatornabetegségek

"Hidegre fokozottan érzékenyek

=Kalium fogyasztasa rontja

= warming up” helyett paramyotonia is lehet
=Tobb mutacid ismert

=Mitét kapcsan rhabdomyolysis veszélye



Non-dystrophias myotoniak Il.
Natrium csatornabetegségek

Paramyotonia congenita:
= Paramyotadnia (siras; provokacio)
* Hidegre fokozottan érzékeny (fagylalt; provokacio)
" Gyengeség
" Therapia: életvezetés, mexiletin

Kalium szenzitiv myotoniak:
" Hidegre altalaban nem romlanak
= Kaliumfogyasztas provokalja
" Gyengeség nem jellemzé




Non-dystrophias myotoniak Il.
Natrium csatornabetegségek

Mytonia fluctuans:
= Kaliumfogyasztas, mozgas provokalja
=, warm up” van, de 20-40 perc terhelés utan kifejezettebb a
myotonia
= CK: 2-3x
= Fluktual

Myotonia permanens:
= Sulyos betegség, 10 éves kor alatt kezd6dik
= Generalizalt, légz6izmok is sulyosan érintettek
= Kifejezett hypertrophia, K rontja
= Mexiletin és acetazolamid valamelyest javithat

Acetazolamid responsive myotonia:
= Hideg és K provokalja, mozgas nem jellemzéen
= fajdalmas myotonia, szemhéj paramyotonia lehet




Non-dystrophias myotoniak Il.
Natrium csatornabetegségek

Hyperkalaemids periodikus paralysis myotoniaval:

sGyermekkorban kezdédik

"Az arc és légzGizmok altalaban megkiméltek
"Hideg, K, mozgas utani pihenés provokalja
*Néhany perctél néhany oraig tarto tiinetek
"Tunetek alatt se-K emelkedett lehet

*Therapia: K-ban gazdag ételek keriilése, acetazolamid



KOszonom a figyelmet



