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Миотония Томсена - наследственное заболевание, проявляющееся
обычно в каждом поколении семьи пациента.
Болезнь Томсена протекает мягко и относительно стационарно. У
больных миотонией уже в детстве наблюдается выраженная гипертрофия
мышц, ребенок во время плача начинает задыхаться, лицо после плача очень
медленно расслабляется. Иногда первые признаки заболевания появляются в
более позднем возрасте, когда к мышечной системе предъявляются
повышенные требования.
Движения затруднены, особенно на холоде, постоянная мышечная
скованность не сопровождается болью в мышцах. Больные не могут быстро
разжать кулак после его сильного сжатия. При повторных движениях
скорость раскрытия кулака нормализуется. Спазм круговых мышц глаз
проявляется затруднением при открывании глаз после плотного смыкания
век. Телосложение больных может быть атлетическим, но мышечная сила
при этом невелика.
Больные, как правило, приспосабливаются к своему дефекту, имеют
индивидуальные приемы «разрабатывания» перед выполнением быстрых
движений (посадка в транспорт, начало ходьбы и т. д.).
Важна своевременная профоориентация. При правильно выбранной
специальности, которая не должна быть связана с физическими перегрузками
и необходимостью производить экстренные движения, больные длительно
остаются трудоспособными. С возрастом проявления заболевания обычно
становятся менее выраженными (редко отмечается постоянно
прогрессирующее течение). Продолжительность жизни не изменяется.
К возможным осложнениям этого заболевания можно отнести
следующие:
- аспирационная пневмония, вызвана нарушением глотания;
- проблемы с суставами;
- слабость мышц живота.
Больным не всегда требуется лечение. При значительной скованности
мышц невролог назначает препараты, облегчающие состояние. При
тяжелом течении заболевания применяют курсы лечения
кортикостероидами. Возможно проведение курсов массажа с включением
приемов сегментарного массажа и точечной вибрации. Полезны
упражнения на растяжение.
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Миотонии – гетерогенная группа нервно-мышечных заболеваний, объединенная общим характерным комплексом нарушений мышечного тонуса, проявляющимся затруднением расслабления мышц после активного сокращения.
Различают наследственные миотонии (стационарные медленно прогрессирующие и периодические, рецидивирующие формы) и миотонические синдромы.
Врожденная миотония (болезнь Лейдена—Томсена). Заболевание впервые описано Лейденом в 1874 г. Томсен в 1876 г. обратил внимание на наследственную природу болезни на примере своей семьи (дети и многие родственники – 20 членов его семьи в 4 поколениях страдали миотонией).
Частота 0,3—0,7 на 100 000 населения. Наследуется по аутосомно-доминантному типу. Пенетрантность более высокая у лиц мужского пола.
Патогенез. Имеют значение нарушения проницаемости клеточной мембраны, изменение ионного и медиаторного обмена (нарушения функциональной взаимосвязи в звене кальций—тропонин—актомиозин), повышенная чувствительность ткани к ацетилхолину и калию.
Патоморфология. При световой микроскопии обнаруживается гипертрофия отдельных мышечных волокон; гистохимически определяется уменьшение размеров II типа мышечных волокон; при электронной микроскопии выявляются умеренная гипертрофия саркоплазматической сети, изменение формы и увеличение размера митохондрий, расширение телофрагмы миофибриллярных волокон.
Клинические проявления. Впервые симптомы заболевания проявляются преимущественно в возрасте 8—15 лет. Ведущими признаками служат миотонические спазмы – затруднения расслабления мышц после активного напряжения. Миотонические спазмы локализуются в раз-личных группах мышц, чаще в мышцах кисти, ног, жевательных мышцах и круговых мышцах глаза. Сильное сжатие пальцев кисти, длительное статическое напряжение ног, смыкание челюстей, зажмуривание глаз вызывают тонические спазмы. Фаза расслабления мышц задерживается на продолжительное время, и больные не в состоянии быстро разжать кисти, изменить положение ног, открыть рот, глаза. Повторные движения уменьшают миотонические спазмы. Повышение механической возбудимости мышц определяется с помощью специальных приемов: при ударе неврологическим молоточком по возвышению I пальца происходит приведение его к кисти (от нескольких секунд до минуты) – «симптом большого пальца», при ударе перкуссионным молоточком по языку на нем появляется ямка, перетяжка – «симптом языка». Внешний вид больных своеобразен. Вследствие диффузных гипертрофии различных мышц они напоминают профессиональных атлетов. При пальпации мышцы плотные, твердые, однако объективно мышечная сила снижена. Сухожильные рефлексы нормальны, в тяжелых случаях снижены.
Течение. Болезнь медленно прогрессирует. Трудоспособность сохраняется в течение длительного времени.
Диагностика и дифференциальный диагноз. 
Поскольку миотония Томсена обычно манифестирует в раннем возрасте, родители заболевшего ребенка обращаются прежде всего к педиатру, который и направляет их на консультацию детского невролога. Для выявления миотонического симптомокомплекса невролог просит обследуемого несколько раз быстро сжать и разжать кулак. Замедленное разжимание пальцев в начале тестирования и постепенная нормализация движений при их повторении свидетельствуют в пользу миотонии. О наличие миотонического феномена говорит образование «валика» локального мышечного сокращения в ответ на постукивание неврологическим молоточком по мышце. В неврологическом статусе выявляется снижение мышечной силы и миотонический характер сухожильных рефлексов. Возможна миотоническая реакция зрачков на световое раздражение.
Основополагающими в диагностике миотонии Томсена являются электрофизиологические исследования: электромиография и электронейрография. Первая выявляет специфичные для миотонии повторяющиеся высокочастотные разряды, а вторая дает возможность полностью исключить поражение анимальной нервной системы.
Биопсия мышц позволяет изучить морфологические изменения мышечной ткани. Тем не менее, выявляемая при болезни Томсена гипертрофия миофибрилл и централизация ядер их сарколеммы наблюдается и при других типах миотоний. Для постановки точного диагноза с верификацией вида миотонии необходимо проведение молекулярно-генетического анализа, позволяющего определить дефект гена CLCN1.
Лечение. 
Основная задача лечения миотонии Томсена сводится к уменьшению ее проявлений и замедлению прогрессирования симптомов. Для снижения тонической спастичности используются такие препараты, как дифенин, фенитоин, карбамазепин. Для поддержания ионного равновесия мембран миофибрилл применяют препараты кальция в виде медикаментозной терапии, электрофореза, гальванизации воротниковой зоны. С этой же целью рекомендованы мероприятия по уменьшению содержания калия в организме: диета с малым содержанием калия, мочегонная терапия. Из мочегонных средств предпочтительно назначение ацетазоламида, поскольку, кроме усиленного выведения калия с мочой, он также увеличивает проницаемость сарколеммы. Особое значение в комплексном лечении миотонии Томсена имеют массаж и ЛФК. Они должны проводиться с особой осторожностью, чтобы улучшить обменные процессы мышечной ткани и одновременно уменьшить ее наклонность к тоническому спазмированию.
