CONSULTATION DIAGNOSTIQUE

- Histore de la maladie (premiers symptdmes, évolution, antécédents famiiaux...)
- Artre généalogique (mode de transmission)

- Examen neuromusculare
- Tests analytiques et fonctionnels
- Examen général
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{PREMIERE EVOCATION I;'UNE PA'I’IIOI.OGIE_

ANALYSES BIOLOGIQUES SELOM LE CONTEXTE

- CPK, aldolase. .. (dystrophies musculaires)

- Anticorps anti-récepleurs (myasthénie)

- Autres bilans biclogiques

Scanner et IRM

EXAMENS CIBLES EN FONCTION DES PREMIERS ELEMENTS CLINIQUES

DIAGNOSTIC CLINIQUE

Elym génétiques

- Recherche de I'anomalie génatique primase

{mutations, analyse du génome...)

- Analyses de haison

DIAGNOSTIC céuénious
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Biopsie Electromyogramme 1 - Test d’effort Bilans inflammatoire
Musculaire (EMG) - Bilans et immunologique
¥

- Microscopie électronique

- Immunohistochimie

» Dystrophies musculaires * Maladie de Charcot- Marie-Tooth * Myopathies « Dermatomyosies,

de Duchenne et Becker © Myasthénse auto-immune métabobgques * polymyosites

« Dystrophies musculaires  Syndrome myasthémique congénital $:3) .

des ceintures « Syndrome myotonique

* Myopathies congénitales « Dystrophie myctonique de Steinert

* Myopathies  Dystrophie musculare facio-scapuio-

inflammatoires humérale

« Myopathies  Amyotrophie spinale

métaboliques. .



Nerf intramusculaire

Fibre (cellule) musculaire

Jonction neuromusculaire

Endomysium
(recouvre chaque fibre musculaire)

Périmysium (délimite le
faisceau des fibres musculaires)

Epimysium (recouvre
'ensemble du muscle)

Vaisseau sanguin

Tendon
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Principales

protéines', du c&tosquelette

Mérosine Collagéne VI

(ou laminine-2)

Fukutine

FKRP

(Fukutin Related Protein) Alpha-dystroglycanes

Sarcoglycanes

| Béta-dystroglycanes

Sarcospane
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M Le
diffuse & travers ka fente synaptique et

se lie aux récepteurs de l'acétyicholine
situés sur e sarcolemme.

'8 Aprés|afin du potentiel d'action
fe Ca st recapté dans
le réticulum sarcoplasmigue.

"B Modéle de contraction par glissement des filaments.
Selon la théorie de la contraction par glissement
des filaments, les filaments fins (actine) sant tirés
vers le centre du sarcomére par les tétes de myosine
des filaments épals. Ce glissement raccouecit le sarscoméce
et provoque [a contraction (a).
Le glissement est possible par la succession de création

{a) Contraction et de rupture des ponts actine-myosine, ces ponts

—_— se rompant simultanément pour se rattacher au site sulvant,
% permettant ainsi le mouvenent. La rupture de tous les ponts
= permet la relaxation des myofibrilles (b).
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Divers mecanismes d’atteinte

musculaire

par |ésion du motoneurone quiinnerve la cellule musculaire
ou de la transmission neuromusculaire

par atteinte primitive de la cellule musculaire:

soit de son architecture par anomalie d'une des protéines de
son cytosquelette : dystrophie musculaire

soit de son metabolisme : myopathie meétabolique

soit par anomalie de son développement : myopathie
congeénitale

myopathies inflammatoires



HISTOCHIMIE

» Hématéine éosine : morphologie des
myocytes ,etat de 'endomysium...

* Trichrome de Gomori : agrégats
tubulaires , amas mitochondriaux

* Noir Soudan : lipides
* PAS: glycogene






_MUSCLE NORMAL

Héematéine éosine Trichrome de Gomori




Noir soudan : lipides




PAS : GLYCOGENE




HISTOENZYMOLOQOGIE : lien entre la
morphologie et la biochimie des tissus

* Met en évidence les divers types de fibres

* Donne un aspect fonctionnel de la cellule
(éventuel déficit enzymatique , évaluation de
I'activite de certains organites intracellulaires
:mitochondrie , lysosome , réticulum
endoplasmique)

« Peut montrer des variations architecturales non
visibles avec les techniques de routine



ATPases myofibrillaires
ph 4,35 ph 9,4

Substratum : myosine
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processus neuropath

ATPase 4,35




ATPase 4,35: predominance d'un type
de fibres




Groupement des mémes types de fibres
histochimiques
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NADH : ATROPHIE NEUROPATHIQUE

Localisation intermyofibrillaire ,
Substratum :mitochondries réticulum et systeme T



Cytochrome oxydase-succinodéshydrogénase
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Localisation intermyofibrillaire substratum mitochondries




MITOCHONDRIOPATHIE







Immunohistochimie : mise en
évidence d’'un antigene dans un tissu

» Etude des protéines du cytosquelette
dans les dystrophies musculaires

 Qualification de l'infiltrat leucocytaire
dans les myopathies inflammatoires



Technique PAP
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MYOPATHIE DE DUCHENNE




Myopathie de Duchenne




Myopathie de Duchenne
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PROTEINES DU CYTOSQUELETTE
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IMMUNOHRISTOCHIMIE
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IHC : porteuse de Duchenne
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DUCHENNE FEMININ
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Translocation x autosome
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MYOSITE




MYOSITE : HLA de classe 1

dermatomyosite polymyosite



