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Introduction

◼ Plainte fréquente

◼ Myalgie ou autre douleur?

◼ Crampes, contractures, myotonie

◼ Siège, intensité, chronologie, handicap

◼ Symptôme non spécifique

◼ ATCD

◼ Examen clinique: musculaire ➔ neurologique ➔général

◼ Démarche diagnostique  

◼ Jusqu’où aller?
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Prévalence MNM

◼Chez les moins de 20 ans

1/ DMD:  26/100 000

2/ AMS: 11,2/100 000

◼Chez les plus de 20 ans:

1/CMT: 40/100 000

2/ FSH: 5/100 000

3/ Steinert: 3-5/100 000
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Terminologie

◼ Myalgie

◼ Crampe

◼ Contracture

◼ Myotonie
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Crampes: définition

◼ Contraction involontaire, brutale, douloureuse

◼ D’un segment de muscle

◼ D’un muscle

◼ D’un ensemble de muscles.

Crampes « vraies »: activité EMG
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Crampes essentielles

◼ A tout âge

◼ Agé, nocturne

◼ Douleur intense

◼ Contraction violente

◼ Muscle creusé

◼ Arrachement tendineux, 

douleurs permanentes
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Crampes essentielles

◼ Fatigue

◼ Facteurs nerveux

◼ Déséquilibre alimentaire

◼ Explorations: si fréquentes, invalidantes et/ou signes 
associés

◼ Biologie: quel bilan?

◼ EMG

Forme familiale

AD

Début ado, prédominance distale.
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Crampes symptomatiques

Pour le neurologue: 

orientation vers le 

NERF PERIPHERIQUE
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SHNP
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Crampes/Fasciculations:
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Diagnotics différentiels

◼ Contractions indolores:

◼ Dystonies

◼ Myotonies (pas toujours indolores)

◼ Douleur et contraction

◼ Lombalgies chroniques

◼ Lésion musculaire

◼ Homme raide

◼ Contractures: silence électrique

◼ Myopathies métaboliques

◼ Brody
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Myotonie: lenteur à la décontraction
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Myotonie

DYSTROPHIES MYOTONIQUES

DM1: Steinert

DM2: PROMM

CANALOPATHIES

Sodium

Chlore
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Canalopathies



+Dystrophie myotonique
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Contracture
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Pathologie neurologique non 

musculaire: centrale
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Pathologie neurologique non 

musculaire



+Pathologie neurologique non 

musculaire: NERF MOTEUR

SCF Myokimie
Neuro-

myotonie
Isaacs Morvan

Neuropathies périphériques:

- Polyneuropathies

- Radiculopathies

- Maladies du motoneurone

- NMMBC
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Pathologie neurologique non 

musculaire: jonction NM

◼ Myasthénie

◼ Lambert-Eaton

◼ « Lourdeur »≠ « douleur »



EMG



LEMS: EMG
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Pathologie non neurologique

Kyriakides et al, Eur J Neurol, 2013
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Pathologie non neurologique

Kyriakides et al, Eur J Neurol, 2013
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Les explorations 

complémentaires
EMG

CPK

Biopsie
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L’EMG de détection

◼ Sensibilité

◼ Etudiée dans PM/DM

◼ Dystrophies?
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Fibrillations et pointes positives



PUM de faible amplitude, polyphasique

Recrutement spatial
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CPK
◼ Causes traumatiques : traumatisme direct (sports de combat, chute, injection 

intramusculaire) ou ischémique (crush syndrome), immobilisation 

prolongée.

◼ Excès d’exercice musculaire : coup de chaleur des militaires, séances de 

musculations mal conduites.

◼ Causes infectieuses : contexte fébrile, d’origine virale ou bactérienne.

◼ Causes toxiques : stupéfiants (cocaïne, héroïne), myopathie alcoolique aiguë 

ou chronique, piqûre de serpents ou d’insectes, toxiques alimentaires 

(champignons).

◼ Cause médicamenteuses : statines, fibrates, béta-bloquants, isoniazide, 

valproate, émétine, zidovudine, diurétiques thiazidiques (avec 

hypokaliémie).

◼ Causes endocriniennes : hypo ou hyperthyroïdie, hypo ou hyper-

parathyroïdie, hypokaliémie, hyponatrémie, hypercorticisme, insuffisance 

surrénalienne.

◼ Autres causes : cancers, prélèvement sous garrot chez l’enfant, grossesse et 

accouchement, sujets de race noire.
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HyperCKémie à l’effort

Objectif: valeur seuil de CPK associée à une rhabdomyolyse d’effort (RE)
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Patients et méthode

◼ Critères d’inclusion:

◼ Nouvelles recrues

◼ 18-45 ans

◼ N’ayant pas débuté l’entrainement

◼ Evaluations: J0-J3-J7-J14

◼ Clinique

◼ CPK

◼ Auto-cotation myalgies (spontanées et à la palpation)

◼ Recueil des exercices effectués

◼ Bilan hospitalier si signes cliniques de RE

N= 499

N= 435



+
Résultats

◼ Pas de cas de RE

◼ 4 recrues envoyées à l’hôpital:

◼ 2 cas: myalgies et déficit moteur (1à J3, 1 à J7)

◼ CPK: 876 U/L (J3) et 1154 U/L (J7)

◼ 2 cas d’urines foncées (à J7)

◼ Ex neuro normal et CPK à 874 et 983 U/L)
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Résultats

J0 J3 J7 J14

Moyenne 223 734 1126 667

Extrêmes 34-3130 76-10243 56-35056 80-5518

Médiane 157 478 567 486

Anormal 24,5% 88,5% 84,2% 87,1%

> 5 N 1,2% 12,4% 26,5% 13,3%

> 10 N 0% 3,9% 11,3% 2,8%

> 50 N 0% 0% 0,9% 0%

Pas de différences entre les entrainés (>2j/sem) et les non-sportifs

Pas de corrélation avec âge, poids, BMI
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Résultats

En hiver: 

plus d’exercices en course externe (squats)

plus de miles en course à pied
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Biopsie musculaire
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Patients et méthodes: biopsie

◼ Site: deltoïde ou vaste latéral

◼Histologie et histochimie:
◼ HES, Gomori,PAS, Noir Soudan ATPases, NADH-TR, SDH, 

COX-SDH, phosphorylase, myoadenilate deaminase.

◼ Immunohistochimie:
◼ Dystrophine, γ-sarcoglycan, dysferline: si ano 

myopathiques ou normal

◼ CMH-I si nécrose

◼ CCR si dysfonction mito (RRF…)

◼ Phophorylase, PFK, PGK, PGM, LDH: si accumulation au 
PAS, myopathie ou normal.
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Résultats

240 patients (9,3% des 2570 patients avec biopsie de 1990 à 2003)

Filosto et al., Neurology, 2007
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Résultats

◼Groupe anomalies myopathiques hétérogènes 

(n=124): 

◼ Nécrose isolée, fiber splitting, inégalotés de taille, 

cetralisations, atrophie type I….

◼ 8 patients (6,5%): profil spécifique

◼ MP à agregats tubulaires (n=3), MP centronucléaire (n=1), MP 

central core (n=2), MP avec lobulation fibres type I (n=2).
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Résultats

◼ Groupe anomalies mitochondriales (n=47):

◼ Anomalies chaîne respiratoire: 8 patients.

◼ Recherche délétions ADNmt et ARN cytochrome b chez ces 8 

patients: pas d’anomalies retrouvées.

◼ Groupe myopathie métabolique (n=6):

◼ Accumulation de glycogène au PAS

◼ Déficit en phosphorylase: n=5

◼ Déficit en PFK: n=1

22/240: 9,1%
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VP des résultats de biopsie

◼ CPK:

◼ CPK élévées/biopsie anormale:VPP=86%

◼ CPK normaux/biopsie normale:VPN= 28%

◼ EMG (n=190):

◼ EMG anormal/biopsie anormale: VPP= 82%

◼ EMG normal/biopsie normale: VPN=19%
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Démarche diagnostique
Après avoir éliminé une pathologie extra-musculaire….



REPOS MIXTES EFFORT

EXAMEN CLINIQUE

NORMAL DEFICIT

CPK

EMG

Explorations 

ciblées

Génétique

IRM

Biopsie…

ANORMAL

NORMAL STOP
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Exemples
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Exemples



EFFORT

EXAMEN CLINIQUE

NORMAL Signes associés

MITOCHONDRIE?BETA-OX Glycogénoses



Béta-oxydation: système carnitine



Déficit en CPT2

◼ 20-30 ans

◼ Myalgies, myoglobinurie, rhabdo post-effort.

◼ CMH: rare

◼ Sang: profil des acylcarnitines, activité CPT2



CLINICAL SYMPTOMS OF 

MITOCHONDRIAL DISEASES
0 10 20 30 40 50 (%)0102030(%) 

Encephalopathy

Myopathy

Myocardiopathy

Intol. Exerc.

Kidney disease

Leigh syndrome

Ophthalmoplegia

Intestinal disease

Dysmorphy
Bone marrow dysfunction

Retinopathy

Peripheral neuropathy

Ataxia

MERRF/MELAS

Deafness

Alpers syndrome

Diabetes

Optic atrophy

Liver disease

Adults (n = 390) Children (n = 220)
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Conclusions

◼ Interrogatoire +++

◼ Examen clinique

◼ Causes non neurologiques

◼ Causes neurologiques non musculaires
◼ Causes musculaires

◼ CPK, EMG, place de l’IRM?
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