
A PROPOS DE LA DYSTROPHIE MYOTONIQUE 

Y. DESNOYL-'RS, M.n., F.~.C.e.(C)* 

LA DYSTROPHIE myotonique est une maladie hfir6ditaire, d'allure syst6mique, et 
pr6sente de la deuxi6me ~t la quatri~me d6cade de la vie. La maladie est suscep- 
tible de cr6er une multitude de probl6mes en anesthfisie, ~t cause de l'insuflqsance 
fonctionnelle de plusieurs organes. La physiopathologie a iei fait l'objet d'hypo- 
th6ses multiples 1 et ~t la lumi6re d'un cas clinique, nous tenterons d'y ajouter 
un nouvel aspect. 

SYMPTOMES 

Les malades prfisentent une atrophie musculaire fr6quemment diss6min6e, 
affectant en particulier les muscles de la respiration (diaphragme, muscles inter- 
costaux, musculature abdominale, sternocleidomastoidien, larynx), figalement les 
muscles de la face, ceux des membres, le trap6ze. Le syndrome myotonique est 
caract6ristique (persistance de la contraction musculaire apr~s cessation d'un 
effort volontaire). La maladie se caractfirise 6galement par l'incidence accrue de 
cataractes, calvitie ffontale, atrophic gonadique, insufiqsance cortico-surr6na- 
lienne, hypom6tabolisme, troubles de conduction myocardique, perturbations du 
m6tabolisme du glucose, ~-a atteinte mentale. 4,~ 

PI-IYSIOPA'ITIOLOGIE 

La maladie se caract6rise par une atteinte musculaire (Denny-Brown, 1941), 
avee anomalie de l'excitabilit6 de ]a fibre musculaire qui fait qu'une excitation 
conduit ~t la d6charge r6p6t6e d'un courant d'action dans la fibre musculaire, TM 
effet non r6duetible par les curares non d6polarisants. Au point de vue histolo- 
gique, l'atteinte de la fibre musculaire est caract6ristique: (a) noyaux plac6s, sous 
le sarcolemne, en rang4es centrales dans des fibres musculaires par ailleurs nor- 
males; (b) plaques terminales petites mais allong6es; (c) r6seau de fibres ner- 
veuses se ramifiant autour de fibres musculaires ou p6n6trant dans la fibre; (d)  
ramification terrninale tr6s profuse des fibres nerveuses avec formation de mul- 
tiples plaques terminales sur la m4me fibre musculaire. 4,~ 

La symptomatologie musculaire pourrait th6oriquement s'expliquer soit par 
un exc6s d'ac6tyl choline produit ~ la terminaison nerveus@ (Dundee, 1951), ou 
par une diminution d'activit6 des cholinest6rases. I1 serait plus probable, cepen- 
dant, que les fibres musculaires soient anormalement sensibles ~ l'ac6tyl choline 1 
et que l'aceommodation de la fibre musculaire soit d6ficiente, r avee possibilit6 
d'un trouble m6tabolique intra-cellulaire permettant au potassium de sortir plus 
facilement de la cellule. 

*D6partment d'anesth6sie, H6pital Ste-Jeanne d'Arc, Montr6a], Qu6bec. 
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DANGERS DE L'ANEsTrlESm 

La premiere description de risque anesth6sique dam la dystrophie myotonique 
est due ~t Johnson et Marshall en 1915, qui rapportent un cas de dystrophie 
myotonique, cause, sous anesth6sie ~t l'6ther, d'une insufllsance respiratoire avec 
cyanose qui dura 24 heures. Par la suite, on rapporta dans cette maladie des cas 
d'apn6e prolong4e durant de 30 ~t 45 minutes et de rel,*tchement musculaire 
excessff 6's ~t la suite de faibles doses de thiopentone (100 rag); on crut ~t une 
aetlon p6rlph~rique et non pas eentrale du thiopentone. Des cas semblables 
furent rapport6s par Bourke (1957) et Pachomov (1958); cependant, dans tous 
ees eas, Kaufman 1 met en doute l'effet sp6cifique du m6dicament, ces patients 
ayant tous requ 6galement une multitude de drogues susceptibles de d6primer 
la respiration (p~thidine, morphine, succinylcholine, etc. ) et il sugg~re plut6t un 
effet additif de d~pression centrale chez des patients ayant d6j~ une r6serve respi- 
ratoire diminu4e. 

Ces malades pr4sentent 6galement un risque exag~r6 du point de vue pulmo- 
naire. L'incidence d'infection pulmonaire postop~ratoire est accrues rhypoven- 
tilation pr6 et surtout, postop6ratoire est fr4quente et exag6r6e par les m6dicaments 
d6presseurs de la respiration. 3,s,9 Ces malades sont davantage susceptibles ~t la 
pneumonie d'aspiration par insufl]sance des m4canismes protecteurs lors de la 
d6glutition, a~ On a rapport6 4galement la possibilit4 de myotonie des muscles 
respiratoires conduisant ~t l'insufl]sance respiratoire (Katffman, 1960), dont un 
cas tt la suite d'injection de succinylcholine, n 

Le syst~me cardiovasculaire peut 6galement ~tre perturb6 principalement sous 
forme de troubles de conduction vari4s, et amener des perturbations secondaires 
au tours de l'anesth4sie. 

Enfin, mentionnons une sensibilit~ accrue tt tousles mc~licaments, en particulier 
sous anesth~sie, due tt un hypom~tabolisme et des dangers secondaires tt Fin- 
sufl~sance cortico-surr4nalienne parfois pr~sente. 

PRESENTATION D'UN GAS 

M. A.R., 21 alas, 106 livres, est op6r6 d'urgence pour appendicite suppur4e et 
p4ritonite secondaire. Le patient est tr~s souffrant et le questionnaire pr~op~ra- 
toire est difl~cile. Le dossier actuel ne mentionne aucune pathologic ant~rieure. 
Le malade re~oit en pr4m6dication: M~p6ridine, 75 mg et atropine 0.4 mg. 
L'induction est faite avec 325 mg de thiopental, puis apr~s quelques minutes, il 
est possible d'assister la respiration au masque en circuit semi-ferm4, avec N20 
tt 4 L/min, 02 tt 2 L/min et halothane de 0.5 ~t 1 pour cent. Le malade n'est pas 
intub& A l'ouverture du l~ritoine, 30 mg de succinylcholine est inject6 intra- 
veneusement pour obtenir le rel~tchement musculaire, et le malade tombe en 
apn4e. La m~me dose est r6p6t6e apr~s une autre 10 minutes, pour augmenter le 
rel~tchement musculaire quoique le malade soit encore apn4ique tt ce moment. 
Le malade demeure en apn6e tt la fin de l'intervention, il est intub6 facilement, 
et il s'~coule 60 minutes entre la premiere injection de succinylcholine et le retour 
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la respiration spontan~e. La revision subs6quente du dossier ant~rieur du 
patient nous fait d~eouvrir qu'il souffrait de "dystrophie myotonique" prouv~e 
depuis deux ans. 

INVESTIGATIONS 

Par la suite, pour Sprouver la susceptibilit~ du malade au thiopental et inves- 
tiguer ses pseudocholinest&ases, nous avons fait les ~preuves suivantes: 

1. Nous avons inject6 au patient, non pr6mSdiqu~, 200 mg de thiopental ~t 2.5 
pour cent, intraveineusement. I1 s'enuivit une p~riode d'apn~e d'environ 45 
secondes, puis le patient s'~veiUa alerte et sans dSpression respiratoire, apr~s deux 

trois minutes, manffestant ainsi une r~action tout ~t fait normale. 

TABLEAU I 

ETUDE DES PSEUDOCHOLINEST~RASES DU PATIENT 

"Dibucaine "Fluoride 
Dosage Activit~ cholinest~rasique number" number" 
(N: 40 ~ 80 unit~s) (N: 126 ~ 190 unit~s) (N: 71 unit~s) (N: 60 unites) 

15.2 118 18 24 

2. Le Tableau I TM est compatible avee des pseudocholinest6rases atypiques 
du type homozygote28 

Nous avons investigu6 subs6quemment les pseudocholinest6rases plasmatiques 
de la seeur du patient (a),  qui souffre 6galement de dystrophie myotonique, du 
p~re (B) et de la m~re (c) qui, eux, sont asymptomatiques. Nous avons obtenu 
les r6sultats que montre le Tableau II. 

TABLEAU II 
ETUDE DES PSEUDOCIIOLINEST~RASES DES AUTRES MEMBRES DE LA FAMILLE 

"Dibucaine "Fluoride 
Sujet Activit6 cholinest6raslque number" number" 

A 177 63 41 

B 214 60 42 

C 224 64 46 

Les r6sultats du Tableau II sont tous compatibles avec des pseudocholines- 
t6rases atypiques, mais du type interm6diaire ou heterozygote (cas peu sensibles 

la succinylcholine). 

D i s c u s s i o n  

La physiopathologie de la dystrophie myotonique a fait robjet de plusieurs 
hypotheses dam le pass6, les trees s'appuyant sur une d6ficience du m6tabolisme 
ou de la structure de la fibre musculaire 14 elle-m~me (Lanari, 1946; Landau, 
1952; Kaufman, 1959) pour expliquer le' ph6nom~ne myotonique, les autres men- 
fionnant la possibilit6 de pathologie de la junction myo-neurale s,16 pour expliquer 
la dystrophic. Quoique la possibilit6 de m6canismes cholinest~rasiques suit men- 
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tionn6e, nous n'avons d6couvert aucun autre rapport de cas d'atypie pseudo- 
cholinest6rasique du type homozygote, prouv6, dans cette maladie. 15 La sceur, qui 
souffre de la m4me maladie, le p6re et la m6re du patient poss6dent tous un 
g6ne atypique et un g6ne normal dans leurs cholinest6rases. Nous nous ques- 
tionnons done sur la possibilit6 qu'il y ait relation, dans certains cas de dystrophic 
myotonique, entre un tel g6ne et la maladie. 

I1 demeure que ratypie pseudoeholinest&asique homozygote pourrait parfois 
4tre un facteur associ6 ~t maladie, et pourrait expliquer un certain hombre de 
cas d'apn6e prolong6e ou de d6pression respiratoire mentionn6s par plusieurs 
auteurs ~ la suite d'anesth6sies ehez ces patients. 

L'6tude des pseudocholinest6rases devrait, ~t notre avis, faire partie de l'inves- 
tigation de tout cas de dystrophic myotonique, en particulier en pr6vision d'une 
anesth6sie, ot't une atypie constituerait une contre-indication de plus ~t l'utilisation 
de curarisants du type d6polarisant dans ces cas. 

�9 t RESUME 

La dystrophie myotonique est une maladie h6r6ditaire impliquant une multi- 
tude de syst~mes, aeeompagn6e de rnyotonie et d'atrophie museulaire. L'histo- 
logie de la fibre musculaire et celle des plaques terminales est caract6ristique. 
La physiopathologie fait l'objet de th6ories multiples impliquant des perturbations 
du m6tabolisme de la myofibrille ou de la jonetion myoneurale. L'anesth6sie de 
ees patients pr6sente des probl~mes reli6s ~t une sensibilit6 accrue aux d6presseurs de 
la respiration. Nous avons pr6sent6 la premi6re description d'atypie pseudocho- 
linest6rasique homozygote clans un cas de dystrophie myotonique. Apr6s inves- 
tigation familiale, nous croyons ajouter une nouvelle hypoth6se g6ndtique 
possiblement reli6e ~t eertains de ees eas ou du moins mentionner un nouveau 
danger reli6 ~ l'anesth6sie de ees patients. 

SUMMARY 

Dystrophia myotonica is hereditary and causes systemic effects subsequent to 
myotonia and muscular atrophy. Pathohisto|ogical findings in the muscle fibre and 
the terminal plate are characteristic. Physiopathological theories are numerous 
and are related to metabolic disturbances of either the muscle or the neuro- 
muscular junction. These patients are hypersensitive to respiratory depressants 
used during anaesthesia. A n e w  description is presented of atypical heterozygo- 
tous pseudocholinesterases found in a case of dystrophia myotonica. Following 
familial investigation, a new genetic hypothesis is formulated in an attempt to 
explain another danger in relation to anaesthesia in these patients. 
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