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decrescendo de 
potentiels de la 
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D’après Peter K. et al, nature (2012)

Chr 19

DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



Jennifer R. et al, Nature Reviews Genetics 2005



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



Pneumologue

orthophoniste

Psychologue

Cardiologue

Ophtalmologue

Orthopédiste

Nutrition

Neuro-psychologue

Patient

Steinert

Neurologue

Rééducateur MPR

Podologue

Rééducateur MPR
Ergothérapeute

Podologue



Pneumologue

orthophoniste

Psychologue

Cardiologue

Ophtalmologue

Orthopédiste

Nutrition

Neuro-psychologue

Patient

Steinert

Neurologue

Rééducateur MPR

Podologue

Rééducateur MPR
Ergothérapeute

Podologue



DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



D’après Peter K. et al, nature (2012)

DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE STEINERT



Jennifer R. et al, Nature Reviews Genetics 2005

DYSTROPHIE MYOTONIQUE TYPE 2

Chr 3
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DYSTROPHIE MYOTONIQUE TYPE 2

PROMM STEINERT

Myotonie + (<50%) ++

Cataracte + +

Faiblesse proximale sans 
déficit distal 

+ -

Myalgies + -

Hypersomnie/ atteinte 
centrale troubles cognitifs

minime +

Atteinte cardiaque + +

Tremblement + -

Troubles endocriniens + +

Anticipation faible +

Forme congénitale - +

Corrélation 
répétitions/sévérité de la 
maladie

- +
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Canal chlore 
(CLCN1)

Canal sodium
(SCN4A)

Canal calcium
(CACNA1S)

Canal potassium
(KCNJ2)

- Myotonie congénitale 
de Thomsen (AD; PI)

- Myotonie congénitale 
de Becker (AR; PC)

- Paramyotonie 
congénitale (AD; PC)

- Myotonies du canal 
sodium (AD; PI)

- Paralysie périodique 
hyper/normoK+ (AD;PC)

- Paralysie hypo+ type 2 
(AD; PC ou PI)

- Paralysie périodique 
hypokaliémique type 1 
(AD; PC ou PI)

- Syndrome d’Andersen-
Tawil (AD; PI)

AR: autosomique récessif. AD: autosomique dominant. PI: pénétrance (% de sujets porteurs d’une mutation et qui expriment la maladie liée 
à cette mutation) incomplete. PC: pénétrance complète.

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Fontaine, 2005
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LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

symptômes + ENMG

Myotonies 
congénitales

- Âge de début :: 1er décennie
- Accés de raideur musculaire / 
myotonies touchant mb inf > 
mb sup avec phénomène 
d’échauffement

- Accès de faiblesse possible 
au début du mouvement avec 
amélioration secondaire
- Hypertrophie musculaire (mb 
inf ++)
- Aggravation  après repos, 
stress, froid, grossesse…

Pattern II

Paramyotonies 
congénitales

- Âge de début :: 1er décennie
- Accés de raideur musculaire / 
myotonies touchant  face >mb 
sup> mb inf avec aggravation à
l’effort / froid
- myalgies

- Accès de faiblesse possible 
après épisode de raideur
- Hypertrophie musculaire 
souvent généralisée
- Aggravation  froid, grossesse, 
jeûne

Pattern I

Myotonies du 
canal sodium

- Âge de début :: 1er décennie
- Raideur musculaire / 
myotonies touchant  face >mb 
sup= mb inf intermittentes ou 
permanentes.
- Amélioration ou aggravation à
la poursuite de l’effort
- myalgies

- Pas d’épisode de faiblesse 
musculaire
- Hypertrophie musculaire 
généralisée
- Aggravation froid inconstante, 
jeûne, grossesse

Pattern III

Paralysies 
périodiques 

hyper/normoK+

- Âge de début :: 1er décennie
- Episodes transitoires de 
paralysie/faiblesse de qq 
minutes à qq heures, svt 
diurnes
- Parfois myotonies 
paradoxales

- Myotonies visage (paupières 
langue) discrète
- Déficit permanent  (myopathie 
vacuolaire) possible
- Aggravation par le repos 
après effort intense, immobilité , 
jeûne, K+, froid, stress…

Pattern IV



ORIENTATION CLINIQUEORIENTATION CLINIQUE

Myotonie congénitale
(AD = Thomsen / AR = Becker)

Myotonie mécanique ou dynamique

Amélioration par l’effort (phénomène 
d’échauffement), parfois précédé d’un 
Déficit transitoire (quelques secondes).

Sensation de raideur musculaire peu ou 
pas douloureuse (Mb inf > mb sup)

Hypertrophie musculaire (Mb inf> mb sup)

Trip et al, 2009
Raja Rayan, 2010Mutations du gene CLCN1

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Aggravation au repos, stress, froid +/-, 
grossesse



Paramyotonie congénitale

Accès raideurs / myotonies face > mb sup
> mb inf

Mutations du gene SCN4A (sous unité alpha canal sodique)
Trip et al, 2008
Raja Rayan, 2010

Trip et al, 2009

ORIENTATION CLINIQUE

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Paramyotonie congénitale

sensibilité au froid ++, jeûne, grossesse

Parfois suivie d’une fatigabilité
musculaire prolongée voir paralysie

Hypertrophie musculaire possible, le plus 
Souvent généralisée.

Mutations du gene SCN4A (sous unité alpha canal sodique)
Trip et al, 2009
Raja Rayan, 2010

ORIENTATION CLINIQUE

Accès raideurs / myotonies face > mb sup
> mb inf

Intensification à la poursuite de l’effort

myalgies

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Myotonies du canal sodium

sensibilité au froid +/-, jeûne, grossesse

Jamais d’accès de faiblesse musculaire

Hypertrophie musculaire possible, le plus 
Souvent généralisée.

Mutations du gene SCN4A (sous unité alpha canal sodique)
Trip et al, 2009
Raja Rayan, 2010

ORIENTATION CLINIQUE

Raideurs / myotonies face > mb sup
= mb inf permanentes ou intermittentes

Amélioration ou Intensification à la 
poursuite de l’effort

myalgies

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Paralysie périodique hyperkaliémique

Parfois éviter par le maintien d’un léger 
exercice musculaire ou la prise de 
glucides

Paralysie flasque / Parésie déclenchées 
(qq minutes à qq heures):

• Repos post effort intense 
• immobilité prolongée
• froid
• jeûne glucidique
• aliments riches en K+

Parfois myotonies paradoxales

Mutations du gene SCN4A (sous unité alpha canal sodique)

Amélioration après 30 ans

Trip et al, 2009
Raja Rayan, 2010

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

ORIENTATION CLINIQUE

Myopathie vacuolaire possible



Test d’efforts brefs répétés

Streib et al, 1982
Fournier et al, 2004

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Test effort
10 s

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

ex

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

ex

Pas de variation significative (5%)
Chez le sujet normal

Fournier et al, 2004

Étude musculaire étagée

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern



Test d’efforts long

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

McManis et al, 1986
Kuntzeret al, 2000
Fournier, 2005

Test d’effort 
5 minutes

Sujet normal:
• PAM 2s > transitoirement
• PAM restent stables par la suite 
(variation<20%)

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts brefs répétés

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern I

Potentiels myotoniques postexercice 

Décrément croissant de l’amplitude
du PAM post effort (> 40%)

Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts brefs répétés

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern I

Potentiels myotoniques postexercice 

Décrément croissant de l’amplitude
du PAM post effort (> 40%)

Accentuation du phénotype (ou 
apparition) pour des efforts au froid

Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010Fournier et al, 2006

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts long

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

McManis et al, 1986
Kuntzeret al, 2000
Fournier, 2005

Décrément immédiat et prolongé du 
PAM s’atténuant après 30 à 40 minutes
de repos

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Pattern I

Potentiels myotoniques postexercice 

Décrément croissant de l’amplitude
du PAM post effort (> 40%)

Accentuation du phénotype (ou 
apparition) pour des efforts au froid



Pattern I

Myotonies Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Décrément immédiat et prolongé du 
PAM s’atténuant après 30 à 40 minutes
de repos

Pattern I

Potentiels myotoniques postexercice 

Décrément croissant de l’amplitude
du PAM post effort (> 40%)

Accentuation du phénotype (ou 
apparition) pour des efforts au froid



Test d’efforts brefs répétés

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern II

Décrément de l’amplitude du PAM
(50 à 80%) immédiatement après 
le premier effort s’atténuant après.

Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts brefs répétés

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern II

Décrément de l’amplitude du PAM
(50 à 80%) immédiatement après 
le premier effort s’atténuant après.

Accentuation du phénomène 
au froid (Thomsen)

Fournier et al, 2006

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern II

Décrément de l’amplitude du PAM
(50 à 80%) immédiatement après 
le premier effort s’atténuant après.

Accentuation du phénomène 
au froid (Thomsen)

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Test d’efforts long

Test d’effort 
5 minutes

Pas d’anomalie au test d’effort 
long 



Fournier et al, 2004;2006
Raja Rayan, 2010

Pattern II

Décrément de l’amplitude du PAM
(50 à 80%) immédiatement après 
le premier effort s’atténuant après.

Accentuation du phénomène 
au froid (Thomsen)

Myotonies 

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Pas d’anomalie au test d’effort 
long 



Pattern II

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Test au froid



Test d’efforts brefs répétés

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Pattern III

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

ex

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

2s

50s

60s

40s

30s

20s

10s

ex

Pas d’anomalie de forme 
ou d’amplitude des PAM

Pas de modification au froid

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Pattern III

Pas d’anomalie de forme 
ou d’amplitude des PAM

Pas de modification au froid

Pas de modification au test 
d’effort long

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

Test d’efforts long

Test d’effort 
5 minutes



Pattern III

Pas d’anomalie de forme 
ou d’amplitude des PAM

Pas de modification au froid

Pas de modification au test 
d’effort long

Myotonies

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts brefs répétés

Fournier et al, 2006
Matthews et al, 2010

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Fournier et al, 2006
Matthews et al, 2010



Test d’efforts long

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

McManis et al, 1986
Kuntzeret al, 2000
Fournier, 2005

Pattern IV

Incrément initial (>30%) du PAM ( peut
être vu après un test d’efforts brefs)

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’efforts long

Mesure PAM abducteur du 5eme doigt
32°-34°

McManis et al, 1986
Kuntzeret al, 2000
Fournier, 2005

Pattern IV

Incrément initial (>30%) du PAM ( peut
être vu après un test d’efforts brefs)

Décrément tardif (> 40%)

Myotonies 

Paralysie périodique hyperK+ par mutation du canal NA+

Apport des tests d’efforts:
détermination des pattern

LES CANALOPATHIES AVEC MYOTONIES



Test d’effort long +
étude du PAM sur les 5 

premières minutes

Fournier, 2004
Vicart, 2004

Test d’effort brefs répété

étude du PAM à 10 
minutes post effort

Test d’effort brefs répété
sur le muscle pédieux
Ou sur ADM au froid

étude du PAM à 20 
minutes post effort

Etude de 5 muscles
en électromyographie

étude du PAM toutes
les 5 minutes jusqu’à
40 minutes post effort



Mr C. Georges né le 24/12/1996
ATCD: hémophilie A

-Myotonies cliniques membres inférieurs > membres 
supérieurs
-Diificultés à monter les escaliers
-Hypertrophie généralisée
-CPK: normal


