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La myotonie congénitale est une maladie non 
évolutive. Elle n’affecte pas l’espérance de vie 
et a très peu d’influence sur le développement 
du corps. Le principal symptôme de cette 
maladie est une raideur musculaire ou des 
crampes provoquées par la myotonie lors de 
mouvements volontaires.

De façon générale, la myotonie est 
caractérisée par une relaxation anormalement 

lente (ou un relâchement anormalement lent) 
du muscle après une contraction volontaire. 
Elle produit une raideur musculaire invalidante 
de courte durée, soit de quelques secondes à 
quelques minutes. À titre d’exemple, les 
personnes avec de la myotonie peuvent avoir 
de la difficulté à se relever d’une position 
assise ou sont tout simplement incapables de 
relâcher les muscles de la main après l’avoir 
serrée (figure 1). 

A) Relâchement du poing fermé 
sans myotonie

B) Relâchement du poing fermé 
avec myotonie

Figure 1 : Myotonie
Une personne souffrant de myotonie aura de la difficulté 

à relâcher les muscles après contraction. 



La myotonie est causée par une anomalie de la 
structure des cellules musculaires. Ces cellules 
contiennent des canaux ioniques qui sont 
essentiels aux muscles pour se contracter et se 
relâcher par la suite. C’est une dysfonction 
dans ces canaux ioniques qui produit la 
myotonie.

Les symptômes sont souvent déclenchés par 
une contraction musculaire lors d’activités 
physiques intenses, suite à une période de 
repos ou d’inactivité prolongée (position 
assise). Les crises sont souvent localisées au 
niveau des jambes et peuvent nuire à la 
marche et causer des chutes. Les bras et parfois 
même le visage sont aussi touchés, entraînant 
des difficultés particulières comme mâcher, 
serrer des objets fermement et battre des 
paupières. D’autres facteurs peuvent 
également aggraver la myotonie comme le 

froid, la grossesse, le cycle menstruel, le stress 
ou même les émotions.

Le «  phénomène d’échauffement  » est 
caractéristique à la myotonie congénitale  : la 
myotonie est améliorée par l’utilisation répétée 
du muscle impliqué. Généralement, lors des 
premières contractions, la raideur s’intensifie; 
elle s’atténue puis disparaît après quelques 
mouvements. Les muscles fonctionneront alors 
normalement jusqu’à la prochaine période de 
repos musculaire prolongée. Ce phénomène 
permet aux personnes atteintes de myotonie 
congénitale de pratiquer certaines activités et 
certains sports intenses. 

 La myotonie congénitale ne touche que les 
muscles squelettiques. Il n’y a donc aucun 
risque pour le muscle cardiaque ou ceux du 
système digestif.

Par ailleurs, les personnes atteintes de 
myotonie congénitale devront informer leur 
médecin traitant lorsqu’une anesthésie 
générale sera nécessaire. Une anesthésie peut 
être risquée si on utilise de l’anectine 
(succinylcholine) et entraîner une rigidité 
musculaire surtout de la mâchoire. Les 
personnes atteintes de myotonie congénitale 

devraient toujours avoir en leur possession une 
carte de référence indiquant ce diagnostic et le 
risque anesthésique.

5LVTXH�GH�FRPSOLFDWLRQV�ORUV�GŇXQH�DQHVWK¬VLH



&KDSLWUH � &DXVH�J¬Q¬WLTXH�GH�OD�PDODGLH

Chaque être humain est constitué de milliards 
de cellules et dans chacune d’elles se 
retrouvent 23 paires de chromosomes. Plus de 
25  000 gènes constituent ces chromosomes 

(figure  2). Ce sont eux qui codent pour 
différentes caractéristiques telles que la 
couleur des cheveux et des yeux. 

GèneHumain Cellules

En fait, toutes les caractéristiques physiques 
d’un enfant sont définies par les gènes que lui 
ont transmis ses parents. C’est son bagage 
génétique. Malheureusement, il peut arriver 
que dans ce bagage se retrouvent des gènes 
défectueux causés par l’apparition d’erreurs 
(mutations) dans ces gènes. 

Ces derniers peuvent alors causer des maladies 
que l’on nomme maladies héréditaires. 

La myotonie congénitale est une maladie 
héréditaire causée par un défaut génétique 
dans le canal chlorique des cellules 
musculaires, soit dans le gène CLCN1. Ce gène 
est situé sur le chromosome 7 et plus de 150 
mutations ont été identifiées dont certaines 
sont spécifiques à la région du 
Saguenay–Lac-Saint-Jean. 

Figure 2 : De l’humain au gène
Les gènes se retrouvent dans les cellules qui composent l’être humain.
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Le diagnostic est posé suite au questionnaire 
médical, à l’examen clinique, à 
l’électromyogramme et à l’analyse génétique.
 
Dans un premier temps, le médecin évalue la 
sévérité de la myotonie ainsi que différents 
stimuli pouvant affecter l’apparition et l’inten-
sité de la myotonie. Par exemple, le froid, les 
contractions brusques et les fluctuations 
hormonales aggravent-ils la myotonie? Est-ce 
qu’un phénomène d’échauffement la diminue? 
De plus, le patient devra faire mention s’il a 
déjà présenté dans le passé des symptômes 
pouvant évoquer une rhabdomyolyse à 
l’exercice (une importante douleur musculaire 
persistant durant plusieurs jours) ou des 

complications lors d’une anesthésie générale. 

L’examen clinique permettra ensuite d’évaluer 
s’il y a présence de myotonie, de faiblesse 
musculaire et d’hypertrophie musculaire. La 
présence de myotonie est confirmée par 
électromyogramme (EMG) (figure  3) qui est 
effectué par un neurologue. Des examens 
laboratoires peuvent aussi être effectués, 
notamment pour mesurer le taux de créatine 
kinase (CK) dans le sang, qui peut augmenter 
légèrement dans 20 % des cas. Finalement, le 
médecin procède à une analyse génétique. 
Lorsque le gène défectueux est identifié, le 
diagnostic de myotonie congénitale est 
confirmé. 

Figure 3 : Électromyogramme
Exemple de la présence d’une décharge myotonique provoquée lors 

d’une électromyographie.
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Il existe deux formes de myotonie congénitale qui se distinguent par leur mode de transmission 
et leur sévérité : la myotonie récessive de Becker et la myotonie dominante de Thomsen.

Cette forme est la plus courante et souvent la 
plus grave des myotonies congénitales. La 
myotonie de Becker est une maladie 
héréditaire récessive. C’est-à-dire qu’il faut 
obligatoirement posséder les deux copies du 
gène défectueux responsable de la maladie 
pour en être atteint. Une personne ayant une 
seule copie du gène défectueux est dite 

porteuse, elle ne sera jamais atteinte de la 
maladie; elle peut cependant présenter des 
anomalies à l’EMG. Lorsque les deux parents 
sont porteurs du même gène défectueux, ils 
ont 25  % de probabilité d’avoir un enfant 
atteint (figure 4). La maladie touche également 
les deux sexes.

0\RWRQLH�U¬FHVVLYH�GH�%HFNHU



L’apparition des symptômes se produit 
généralement vers la fin de l’enfance ou le 
début de l’adolescence. Par contre, dans de 
rares cas où la maladie est plus grave, les 
symptômes peuvent apparaître dès la petite 
enfance. Ces symptômes peuvent s’aggraver 
pendant quelques années suivant le diagnostic 
et se stabilisent généralement vers le milieu ou 
la fin de la vingtaine.
 
La maladie peut altérer le volume de certains 
muscles, principalement les jambes et les 

fesses, mais également les muscles des bras, 
des épaules et du dos. Ce phénomène se 
nomme hypertrophie musculaire et donne une 
apparence pseudo-athlétique des muscles 
atteints. Enfin, dans de très rares cas, les 
épisodes myotoniques s’accompagnent d’un 
état de faiblesse invalidante qui peut durer de 
quelques secondes à plusieurs heures. Il y a 
parfois de la douleur musculaire à la suite d’un 
épisode de myotonie. 

Figure 4 : Mode de transmission de la myotonie récessive de Becker
La myotonie de Becker est une maladie héréditaire récessive. Deux parents porteurs du même 

gène défectueux auront 25 % de probabilité d’avoir un enfant atteint, 50 % de probabilité d’avoir 
un enfant porteur, mais non atteint et 25 % de probabilité qu’il soit non atteint et non porteur.

Mère porteuse de la myotonie
généralisée de Becker

Père porteur de la myotonie 
généralisée de Becker

Fille atteinte de la myotonie
généralisée de Becker

Fils porteur de la myotonie
généralisée de Becker

Gène normal

Gène défectueux 

Fille porteuse de la myotonie
généralisée de Becker

Fils non atteint et non porteur de la 
myotonie généralisée de Becker



Cette forme de myotonie congénitale est une 
maladie héréditaire dominante. Il suffit qu’une 
seule copie du gène défectueux responsable 
de la maladie soit présente pour que la 
personne soit atteinte et développe les 
symptômes de la maladie de Thomsen. 

Lorsqu’un des deux parents est atteint, chaque 
enfant a un risque de 50 % d’être atteint de la 
maladie (figure  5). La maladie peut être 
transmise par le père ou par la mère et elle 
touche également les deux sexes.

Mère atteinte de la 
maladie de Thomsen

Père non atteint de la 
maladie de Thomsen

Fille atteinte de la 
maladie de Thomsen

Fille non atteinte de la
maladie de Thomsen

Fils atteint de la
maladie de Thomsen

Fils non atteint de la
maladie de Thomsen

Gène normal

Gène défectueux 
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Figure 5 : Mode de transmission de la myotonie dominante de Thomsen
La myotonie dominante de Thomsen est une maladie héréditaire dominante. Il 
suffit qu’un individu possède une copie du gène défectueux pour qu’il en soit 

atteint. Il aura alors 50 % de risque de transmettre le gène défectueux à 
chacun de ses enfants. 
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Les symptômes apparaissent généralement au 
cours de la petite enfance et parfois même à la 
naissance et sont moins sévères que la 
myotonie de Becker. Chez les personnes très 
peu atteintes, les symptômes peuvent 
demeurer imperceptibles jusqu’à l’obtention 
d’un diagnostic.

Bien que l’hypertrophie musculaire soit aussi 
présente dans la maladie de Thomsen, elle est 
généralement moins sévère que celle observée 
chez les personnes atteintes de la myotonie 
généralisée de Becker.

La myotonie congénitale ne peut 
malheureusement pas se guérir, mais il existe 
tout de même des moyens pour préserver une 
qualité de vie si la myotonie est 
incommodante.
 
La meilleure façon de traiter la myotonie est 
d’apprendre à reconnaître les éléments 
déclencheurs ainsi que les facteurs aggravants. 
Par exemple, si la myotonie est souvent 
déclenchée lors d’activités en climat froid, il 
est possible de l’éviter en adaptant les activités 
pour qu’elles se déroulent à l’intérieur. Le 
phénomène d’échauffement permet de réduire 
la durée de la raideur musculaire. De plus, des 

massages et des étirements musculaires 
enseignés en kinésithérapie peuvent aider à 
réduire les raideurs myotoniques.

Un traitement médicamenteux peut être 
entrepris, mais il sera plutôt suggéré en cas de 
difficultés quotidiennes importantes, puisque 
des effets secondaires peuvent survenir. Chez 
l’adulte, l’usage de la méxilétine ou de la 
phénytoîne (Dilantin) sera préconisé alors que 
chez l’enfant le tégrétol sera préféré. D’autres 
substances thérapeutiques peuvent aussi être 
prescrites (la procainamide).
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Fondé en 1980 par des parents, des 
chercheurs, des médecins et des professionnels 
de différents milieux, CORAMH est un 
organisme à but non lucratif qui œuvre dans le 
domaine des maladies héréditaires fréquentes 
au Saguenay–Lac-Saint-Jean (Québec).

Sa mission est d’informer, sensibiliser et 
éduquer la population sur les maladies hérédi-

taires et les déterminants génétiques de la 
santé. 

CORAMH est un lieu de concertation pour 
ceux et celles intéressés par la problématique 
des maladies héréditaires.

Transmettre à la population des notions de base sur la génétique et l’hérédité.

Informer la population sur le mode de transmission, les maladies héréditaires les plus 
fréquentes dans la région et les services spécialisés disponibles. 

Encourager la recherche.

Réaliser des projets communautaires visant à aider les personnes atteintes ainsi que 
leur famille.

2EMHFWLIV�GH�&25$0+c�



1RWHV


