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INTRODUCTION
Les canalopathies musculaires sont des pathologies rares, principalement .
d'origine genetique, dont le diagnostic est souvent difficile et tardif. Elles y— -—_ M SO -
peuvent se manifester par des acces de paralysie ou de faiblesse
musculaire, dans le cadre des paralysies periodiques, ou bien par des 70
raideurs, douloureuses ou non, et des lenteurs a la décontraction
musculai.re (myotonies), dans le cadre des syndromes myotoniques non g a5 o o 2 s 5
dystrophiques. Temps (s)
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Cing patients de familles distinctes sont reféres dans notre laboratoire 130 S
d'électrophysiologie en raison de raideurs musculaires, de crampes, voire 100 4
d'épisodes de faiblesse. llsont bénéficie d'une exploration selon le = il i
protocole etabli par Fournier et al (2004, 2006), comprenant un test 5 N | | ,
d'effort court a temperature ambiante, un test d'effort court au froid, un
test d'effort long, une stimulation nerveuse répétitive a 10 Hz et une étude R = = = 2 2 2
EMG de déteCtlon é |'aIQUI||e Temps (s)
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RESULTATS -
Des decharges myotoniques sont enregistréees dans tous les muscles et \“\“‘——\—.—’* e
étudiés. Nous n'objectivons pas de modification de I'amplitude du PGAM 80 H——1 =
apres les tests de provocation realisés a température ambiante, sauf chez il
I'un des 5 patients ou une reduction d'amplitude du PGAM lors du test )
d'effort long est constatée directement apres l'effort et de maniere ‘

prolongée. Par contre, une diminution de plus de £ 30% de I'amplitude du 20
PGAM chez 4 des 5 patients est enregistree apres un test d'effort court
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sensibiliseé par le froid. (tableaux 1 et 2). Tableau 1
Patient 1 Patient 2 Patient 3 Patient 4 Patient 5
Decharges myotoniques ++ ++ ++ ++ ++

Test d’effort court a t° ambiante

Test d'effort long a t° ambiante

| 25% PGAM

Stimulation nerveuse repetitive a 10 Hz

Test d’effort court au froid

| 40% PGAM

| 30% PGAM

| 30% PGAM

| 25% PGAM

Tableau 2

DISCUSSION

Sur base des données cliniques et électrophysiologiques, un syndrome myotonique congénital (SMD), secondaire a une canalopathie sodique, est
suspecte. Les tests de biologie moleculaire ont confirmé le diagnostic avec identification d'une mutation faux-sens sur le géne SCN4A (Leu1436Pro)
chez les 5 patients. Cette mutation a eté décrite pour la premiere fois en 2005 au sein de notre laboratoire. Elle est particulierement exceptionnelle et

n'a eté rapportee que dans trois autres familles par Bissay ef al (2011).

CONCLUSION

Nous rapportons le cas de 5 patients, de familles differentes, porteurs d'une mutation rare, responsable d'une canalopathie sodique, uniguement decrite

en region wallonne, en Belgique : la mutation faux sens Leu1436Pro sur le gene SCN4A.
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