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	Verantwoordingstekst myotonia congenita
De informatie over het onderwerp myotonia congenita is bedoeld als aanvulling op het gesprek met uw arts. Deze algemene informatie kan niet altijd recht doen aan iedere individuele situatie. Hebt u na het lezen van deze informatie nog vragen, dan kunt u die stellen aan uw arts.
De teksten zijn gebaseerd op informatiemateriaal van de Vereniging Spierziekten Nederland. De informatie is goedgekeurd door de Nederlandse Vereniging voor Neurologie.

Klik hier voor de tekst in Wordformaat
Beschrijving van myotonia congenita
Myotonia congenita (aangeboren spierstijfheid) is een zeer zeldzame erfelijke spieraandoening. De ziekte wordt veroorzaakt door een aangeboren soort overgevoeligheid van de spieren.
Kenmerkend zijn de meestal pijnloze aanvallen van spierkramp. Deze kramp of stijfheid ontstaat wanneer iemand zich weer beweegt na een tijd van rust, door emoties en soms door koude. De meeste patiënten hebben slechts af en toe last van deze krampen.
Een ander kenmerk is spierhypertrofie: een overontwikkeling van bepaalde spieren waardoor iemand er heel atletisch uitziet.
Er zijn twee vormen die verschillen in hun manier van overerven: een autosomaal dominant erfelijke vorm, beter bekend onder de naam ziekte van Thomsen, en een autosomaal recessief erfelijke vorm. De ziekte van Thomsen is de zeldzaamste van de twee. Bij het autosomaal recessief erfelijke type ontstaat de spierstijfheid later dan bij het andere type. De stijfheid is vaak wel ernstiger.

Beschrijving van myotonia congenita: verschijnselen
De eerste verschijnselen van het autosomaal dominante type van myotonia congenita (de ziekte van Thomsen) treden al heel vroeg op. Soms kunnen de ouders al snel aan de ogen van hun baby zien dat er iets aan de hand is. Als een kind hoest of niest, knijpt het de ogen stijf dicht. Een kind met de ziekte van Thomsen doet de ogen daarna vertraagd weer open. Dit komt door myotonie (stijfheid) van de oogspieren. 
In een later stadium van de ziekte kan bij vrijwel alle spieren stijfheid ontstaan. Vaak nemen de klachten in de puberteit toe om daarna weer af te nemen. De stijfheid kan echter ook variëren van dag tot dag of tijdens een dag. Daarbij verergert de spierstijfheid door langdurige rust, menstruatie, zwangerschap, vermoeidheid, stress en mogelijk ook door een koude omgeving. Stijve spieren in de benen, armen en handen kunnen erg vervelend zijn bij de dagelijkse activiteiten. 
Een ander verschijnsel is hypertrofie (overmatige ontwikkeling) van spieren. Dit treedt meestal op in de spieren van de nek, de bovenarmen, de dijbenen en de kuiten. Er bestaat ook een gegeneraliseerde vorm van hypertrofie, wat wil zeggen dat de spieren over het hele lichaam verspreid overmatig ontwikkeld zijn. Iemand krijgt daardoor een heel atletisch uiterlijk, maar de spierkracht is hiermee meestal niet in overeenstemming.
Bij het autosomaal recessief erfelijke type van myotonia congenita (Becker myotonie of ziekte van Becker, niet te verwarren met de Becker spierdystrofie) openbaren de eerste verschijnselen zich in de jeugd of nog later. De belangrijkste klacht is (ernstige) stijfheid in de beenspieren. Geleidelijk worden alle spieren aangedaan. Andere verschijnselen bij dit type myotonia congenita zijn een lichte spierzwakte, een overontwikkeling van bepaalde spieren of juist een vermindering van de hoeveelheid spieren (spieratrofie).

Erfelijkheid bij myotonia congenita
Myotonia congenita bestaat in een autosomaal dominant erfelijke variant (ziekte van Thomsen) en een autosomaal recessief erfelijke variant. 
Bij autosomaal dominante overerving is er een kans van 50% dat een kind de ziekte krijgt als een van de ouders de ziekte heeft.
Als de ziekte autosomaal recessief wordt overgeërfd betekent dit dat een kind de ziekte alleen kan krijgen als beide ouders de aanleg voor de ziekte doorgeven. Zowel de vader als de moeder moeten daarvoor drager zijn van de ziekte. Dragers hebben zelf over het algemeen geen klachten en weten vaak niet van zichzelf dat ze de aanleg voor de ziekte met zich meedragen. Als beide ouders inderdaad drager zijn, is de kans dat een kind de ziekte krijgt 25%. Er is 50% kans op een kind dat drager is en dus zelf geen klachten zal krijgen. De kans op een gezond kind dat geen drager is is 25%. Is maar een van de ouders drager van de ziekte, dan krijgen de kinderen de ziekte niet, maar er is wel een kans van 50% dat het kind ook drager is.

Medische en paramedische behandeling van myotonia congenita
Myotonia congenita is (nog) niet te genezen. De behandeling is erop gericht de spieren in een zo goed mogelijke conditie te houden. Het vastzitten van spieren en gewrichten (contracturen) kan worden tegengegaan met fysiotherapie. Verbetering van de spierstijfheid kan worden bereikt door oefeningen te doen waarbij de spieren regelmatig worden samengetrokken (contractie-oefeningen). Speciale ademhalingsoefeningen kunnen de ademhaling verbeteren. 
De resultaten met medicijnen zijn vaak teleurstellend. Als er al er een gunstig effect wordt bereikt is dit meestal maar voor een korte periode. Alleen wanneer iemand vaak voorkomende of ernstige aanvallen heeft, worden geneesmiddelen voorgeschreven. Vaak zijn de bijwerkingen van deze geneesmiddelen erger dan de kwaal.

Patiënten- en belangenorganisaties myotonia congenita
Voor verdere informatie over myotonia congenita kunt u contact opnemen met de Vereniging Spierziekten Nederland. Deze vereniging geeft informatie en behartigt de belangen van mensen met een spierziekte, onder wie mensen met myotonia congenita. Ook voor lotgenotencontact kunt u hier terecht.

Vereniging Spierziekten Nederland, Spierziekteninfolijn: 0900-548 04 80




