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INTRODUCTION

Nosography of Myotonic Dystrophies


�������� ����	�(����� =�
X� 	�(	������ �� ����	�'����#�� ��"���� ��� ����#	�������
��� "#��#��	� 
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�������	�(����(	�'	������������"���������������������>�"�����������	�����
	�����"�����
1909 (Über das klinische und anatomische Bild des Muskel schwunds der MyotonikerX��
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!#	���"�����{�����������������"����(�	����������	����������#�#�#�����������������	�

Figure 1�������/�����	��=~_?]<~^~~X����(	��#���������(�	"��������	�"��������(��'����&�	������	���&��
=��� /������	'�� ��� ��'��	�� ����� /�����	��� �#"� ~[[�� ���	����'� ��	� �	�������	���#�'� ��	� "��������
����	�(����� *�	&���	��� @[[_;?^�^\~<^?[X�
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/�����	�����	�'������	������������	������	������������������������������k��������§/�����	����

������������	�(�����	�§/�����	��������������§!#	���"���<{�����</�����	��������	�"����
§
�������� ����	�(����� �	� §�������"�<!#	���"���<{�����</�����	���� ����	�"����
§
����������	�(������	�����	�(������

$���"���	�������������	����	���������§(�����	�(��"������������������&��&�"���������&�	���
�	'�������������"����������#����"�����"����������	��������������������	����	�����������
��	���	��"�	����&�	�������������"(��"���������(	��'�=������(������(����"����X�

�����������'����������������&��������������~^^@�������{	��k���������"����	��������
expanded CTG-triplet on the 3¶������������'�	�'�����������§����	�(����
���������%	������
��������=�
%�X�'���������	�"���"��~^������(��������~|�|�=~^�~|�|X��������#����������
	�(�������	��(����������	����������������������������������#	���2

����k����(������(�������'�����(�������	�'����������"������������	�(�������
	���
�#''������������	��������������~^^Q��������������	��������������	����	����������"��������
§Steinert-like’ syndrome with systemic involvement and AD transmission, in which it 
��������(����������������������(	��������������£!��¤n expansion on chromosome 19q.5

/�&�	�������	�(������������'����	���"����������������	����	����������"������������	�"��
with multisystemic involvement and AD transmission, appeared in the early 1990s, some 
with mostly distal neuromuscular involvement (Steinert-likeX���������	�������(	�>�"���
��&��&�"����=%�$>�"���
��������
��(�����§%�$

�;�%	�>�"���
������������	�(���
§%�
�X�6,7

����
����'�����#���(����+'�����(�������	�'�������	����������(	����"�����������
����������
����(�	����'���""�����	"��=�
~��Steinert-like��"����#��	�������	"����X��	�"�
���(�������	"������
�=�
@+%�$

�����%�
������"����#��	�������	"����X�����#"�
��������#��������k������	�"���"��|����	��
@����~^__�����������#�	�������������&�	��������
the nucleotidic quadruplet [CCTG]n,��������������	�"���"��|�����(��������@~�=|�@~X�����
����
	������	����������"�	!#$	���#������	
��	��=�*)^�'���X������	��(����������	�����	'��
(�	���������Steinert-like or non-Steinert-like syndromes without a link on chromosome 
~^���������	���	�������#����������#����������£!��¤n expansion.3

���� ��"� ��� ���� ������� 5�
!� �����	����� =5���	��������� 
�������� ����	�(���
!����	��#"X�� ����� ��� ~^^^�� ���� ��"��� ��� 	����� ���� (	�&��#�� ��>���"�� ��� "��������
����	�(������5�����������������������������	"�§�
@�����#���������(������	�����(	�'	����&��
"#����	'�������	��	�� ���k��� ��� �����
@����#��8��������#��������"��������������
����
(	�����������������~�

Table 1������'�����(�<(������(���(���	#"����"������������	�(����

Genotype Phenotype

Chromosome Expansion

DM1 19q13.3 CTG Myotonic dystrophy (mostly distal)

Myotonic dystrophy (mostly distal)
DM2 PROMM PDM 3q21 CCTG Proximal myotonic myopathy 

(mostly proximal)
Proximal myotonic dystrophy 
(mostly proximal)
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CLINICAL FEATURES

Steinert’s Myotonic Dystrophy (DM1)


������������	�(�����(��~��������"�����	��#������	"����"������������	�(������������
����"�����"���"#"�(	�&�������	�������_<~[�=^�|~X����������(��(���=#(����~@�������"�������
��	���X�(�	�~[[�[[[�(�(#��������5��������	����	���������#����"��<��"������=��X�����	�������
�����������(������(����"�����=��	���	�����"�	����&�	����&��&�"�����������(	��'X�

����������������������
~�����>�	�"����&�	��������#�����������Q��#�'	�#(�����(��������
���� ��� ������'#������ ����	���'� ��� ������ ����� =~X� !��'������� )�	"� =����� "���	����
�	���"���������������>(������������X;�=@X��#&�����������;�=|X���#��������;�=QX�������������
5��������"(��"�����(	�������������(���'	���(�����&����	��
~������
��������'����������
��������"��������*�������������>��(������������������'������		��	��1

�
~��������	"��������£!��¤n triplet expansion on chromosome 19q13.3, at the 
'���"������#���������	��<��	������k��������"����
%�2�=)�'��@X�

�
~�(���������	���	���	�	�����#�������
����������'	�#�������£!��¤n triplet expansion 
size:

E1 � 50-149 CTG; E2 � 150-1,000 CTG; E3 � �1,000 CTG.8

���	���	�����������@������	�����#�������
����������	��1, E2, E3�������������������(���'�
����	����	������������	����(������������'������<����(	��������������	�������
������������
includes an E4����������	������������£!��¤n �1,500.

Figure 2.� �X� �
%�� '����� {X� �
%�� (	������� ���� ��#����� 	���� 	�'���;� ������� ��"���;� 55��
�#���	���<�(���
���������;��{���(���������	��<������'���"���;�!!��§coiled-coil�;��#�����#��	��������������
��"����� =
���
��� �	�"�� �	������ %�� ��� ���� !������#��&�� ���� 	�'#������ "����� ��� �(�����'� (	��#��� ��>�
"���	� "�������� ����	�(��� (	������ k������ =�
%�X� �����	"�� ����� ��������� (	�(�	������ �#"� 
��� ������
@[[[;� ^=QX�\[]<~\;� ��� (�	"������� ��� $>��	�� ���&�	����� %	����X
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�>(��������	��'��'��	�"�|?����Q^�£!��¤n��	���������	���§(	�"#��������������"��
�#���	���������������	�������#�
�����������#����������������(���#	����#��"������	��(��������
��	�(���������>(�����'��	�(������������(	��'��'�&�������(��#���	��������������������£!��¤n 
polynucleotide.4

����(������(���(�����	�(������	����	�����������
~���������#""�	����������������

� ~�� ��(��	�(����"#��#��	�"���������������#	���"�����������������(	�>�"�������	��#����;�
���k������������	������#��'	�(�"���������	�(�	�#������"�������;

� @�� �	���'��<���(����	��������������=��(��	�(������"������	��������"(�	���"#�����X;
� |�� ���(��	�(�������"�����	�������	������+�	�"��(���������(���������"�#���=�������

���k����X;
� Q�� �	������������';
 5. slurred speech, rhinolaly;
� \�� 	��(�	���	������#	�;
� ?�� ��	���������	"���������	��		����"��;
� _�� �(�����������������������	���;
� ^�� ��(�'������"�������������������	������	��������#	������;
~[�� ������k�����������	"�������;
11. cognitive involvement;
12. daily somnolence, hypersomnia;
~|�� '���	�����	�������#	�������

�������	����	�������������(������(����������
~�������'��������������)�'#	��|�
Figure 4 shows the anticipation phenomenon.
An over-expanded triplet (usually �1,000 [CTG]nX� ����� ��	��� "������������� ���

��"(��"�������	����	��(�	���	������#	��������&�	����(�������=%���&
���&X����k��������
§���'�������"������������	�(����=�
~X��!��'�������"������������	�(�����������������
documented in DM11,4,9,10�=)�'��]X�

Figure 3.� ���� ������'�� ��������� ��� �
~�� {���� (	������ �� ��
���� ��� ��(�(������� ���	������ ��� �<���
��	"����� ������� ��� ��<��� (�#�� �	'������ �����
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����	���	����������	#"����������������>�"������������"���������'�����'���(�������
�#�(�����������&��'��
~����&��&���	�#����������������������	�"��'	�(�����������"(���#���
����������������"#��#��	����(���

Routine blood test generally reveals hyperCKemia (rarely �~�[[[��5+�X���#''����&��
��	� "��(������ ����#	������;� ��(�<
<'���#����"��� ��� ���� ���	��#������ ����� ��� ��	#"�
electrophoresis.

Figure 4.���"����Q]������ =����X��������������"������������	�(�����(��~� =��#��������X�������	������~?�
����� =	�'��X�� ����� ���������� ����� �#&������ ������ =������(������ (����"����X�

Figure 5.� �� ����� ��� ���'������� "�������� ����	�(��� ��(�� ~� ��� ������� =��(	��#���� �	�"�� %���	� /��
��	(�	�� 
�������� ����	�(���� @[[~�
'#	�� ^;� ª@[[~� ����� (�	"������� �	�"� ����&��	X�
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Electromyography shows peculiar spontaneous electrical insertional activity within 
����	���>��'�"#�������>(��	�����������	���<��������'���	���������#�����#��(	�"�������������
�"����"#��������������������������	�����	���	�'�������������'��/#�������&���������""�����
	���		���������§�����	�"��'	�(����"��������������((��	�����"#���(���"��������������	'���
k�������� §dive bomber potentials����������	��&�	������ ��	��"(���#������� �	��#������
��������������'���������	'��=)�'��\X�

A slit lamp study����#"�����(����	��	��#���(�#��	��	����������(��������������������
���"��������������������&�	����(�������	��
~�

Muscle pathology� 
����'�� �	�� ���� �(���
�� ���� ���� (����'��"������ ����� �	��
�>�����&��������	��������������������(�	�'	�(��=���������X�

In DM patients, in-depth clinical11���������	#"�������&��#�����������	������	��(�	���	���
��#	�(�������'����������	����(�	�#�����(����	����	��"������	��

~�� ��	�����'����>�"��������=���;���������"��<�����	;�������	���'	�(��X;
@�� 	��(�	���	����&����'������=�(�	�"��	�X;
|�� ��#	��"�'��'�=
�5��/%�!�X;
4. extensive neuropsychological evaluation.

Heart1,13

!�	�������&��&�"��������
~�����
	���������	��������~^~~��/#����#���������&�	���
reports documented impaired cardiac conduction and hypotension. In addition, a wide 
���(	�(�	����� ���� ����	&��� �������� ��"(��"����� =~\¡X� ���� ���"(��"����� (��������
���������	"��������������	����&����'����������	���	�������>�����&����	�����'�����#������
��������#''������������#"�����������"������������	������#��������������#	���(��������
���������	��<&���	��#��	��	����='���	������������#����������k�����
	�����'	��X��	��	�����
����k�� =�{{�� �{{X� �	� "�	�� ��"(��>� ��	����� ����#������ �������� =��� ������ _[¡� ���

Figure 6.� �
�� (����	�� ��� "�������� ������	'��
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(�������X��
�	(���#�������������	"��������=��������&����	���"��(����X��	��	�	��������	&���
=�������	���������"������	���#	���'���	���&���	���#	�"#��#��	�����	��	�X��#������(	�������
�������&����������	��#�����#�(�����������(�����������#	������"���	��		����"����=��	����
�#���	��	�
�	��������������(�����������#����������	�����	�&���	��#��	��������	���X��5��������
�����������
�	���������'���������������	�	�'���&���	���������	&����(�������������������(��������
�����������������������������������!���������#����������������#�'�(��������������������
�
~���&����������������	�����="#��#��	�(�	��	"��������������(�����������������'����
(	������	²X��������������#�����������������#������������	������'���	������#�����(	�<�>�������
k������	�#�k�������	���������#��������������

������� (�	������ ��	�����'��� ������<#(� ��� �
~� (�������� ��� "������	��� 5�� ���#���
encompass standard EKG, Holter dynamic-EKG and echocardiogram. Moreover, more 
in-depth cardiologic studies are recommended, such as intracardiac conduction studies, 
������������(	�'	�������������	�� 	����"�����#	��������(�	����������������	"���������	�
critical symptomatic patients.

Heart pathology studies suggest a deterioration within the heart conduction system 
���������&���������(	�"����������������
�	���������'�������"���������(�	�	�(���
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PATHOGENESIS OF DM21,22
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MANAGEMENT, TREATMENT AND FUTURE PERSPECTIVES

���(	��������������"(��"��������	�(�����	���&����������	�"������������	�(����������
�	���"������	��'���	�����������#���#����������	���"�������	����&��<(�	��������	���"(������<�
many symptoms that can occur in DM1.
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daytime somnolence.28
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especially in children in association with serious respiratory impairment. In these cases, 
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intervention, to avoid complications related to general anaesthesia.12

��	"����	�(����"�������	�(���������������	������������������(�'������"�����(	�&���
���������&��24��������"����(�(#������������
~�(����������&��������	�����������5�)<~�������#��
��'��
��������������������#"������	�(����"�������	�(�������(�����������������	��#�����<���
���	����������	����"#����������&�������(	�(�������#����������#������	���������������#��&��25,26

����	�#�����������	�(��������'��������		�����	���&�	������(	���������"#�������	�(���������
�	�������&���������
�	��&�	���������#�����(��������	����	��'�����		����'������������������
reducing the causative [CTG]n��	�(�����>(������������	"���&��#������&�������������&���(����
����&�	������(	�'	�����'�k������'���������(����'�����"�������"��#���	����'�"��������
����	�(�����������������'�����(�	�(����&����������(�������������������������'��������&��
�	#'���	'����'����(	������������		#(��������	���(������'���������������&�����������������	�"�
[CTG]n�	�(�����������		�����(�����'�������(	����(��������*������	��	�������&���������k���
���������#���������#�������������
�����	����'���'�

CONCLUSION


������������	�(����������"�����	��#�����#����"�����"����������	�����"#��#��	�
����	�(��������
��������'���������(�����������������*������������������"#�����(������'��
����'����	����(������#������(����'��"�������
~�����#�������£!��¤n triplet expansion on 
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chromosome 19q. This nucleotide expansion acquires a toxic gain-of-function within the 
���������"���#��������#��������'�����������	"����*���(�����'�(	�������������&��&�����&�	���
����	�'������������&�	�����'�������(���#	�����"������������	�(�����(��~����(�������������
�����������"���	�����	���"�������������������	���������(������(����"�����"�������	���	�
������&�	�	���&��&�"�����������(	��'���
~�������	����	��������(�����	�(��"�=��&��&�"����
��� ��&�	��� �	'���� ���� �����"�X� ����� &�	������ ��&�	����� ���� (�������� ���� ��&�� "���	�
���	������#	�������������	������&��&�"������������#����	��������������	��#������	��������
����	����� 	��(�	���	�� ���#�
�������� ��'����&�� �"(��	"����� '���	�����	��� ��&��&�"�����
At present, treating DM1 mostly means adopting symptomatic pharmacological or 
�#	'�������	���'������	�(	�&�����'��������#		��������(���������������<��	�������'���	�����
����	��(�	���	��(	����"���5�����	���������������(����������������������#�#	���������������
(��	"�����'������(�����¨��	'������������'������������	�(����'�����"�������"¨�����
����&������������#	��"������������	�(���
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