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abstraCt 

Myotonia congenita (MC) is a genetic neuromuscular chan-
nelopathy that affects skeletal muscle fibers. It is caused by muta-
tions in the CLCN1 gene, encoding the skeletal muscle chloride
channel ClC-1. (7q35). Myotonia, defined as a delay or failure of re-
laxation in contracted skeletal muscle, is considered to be the hall-
mark of the disease and results in prolonged rigidity which is
clinically presented  in stiffness, cramping and muscle hypertrophy.

Purpose: To present phenotype-genotype correlations in Bulgar-
ian patients with myotonia congenita Becker.

Мethods: neurological examination, electromyography, echocar-
diography, electrocardiography, spirometry, CPK, Timed Up and Go
test and Time-stands test.

Results: Clinical examination – myotonia and muscle hypertro-
phy were found in all cases. The „warm-up effect” may also be
demonstrable. Еlectromyography demonstrated a shower of sponta-
neous electrical activity in diffuse myotonic discharges or „bursts”.
In 6 cases elevations of creatinine kinase have been described up to
two times the upper limit of normal. 

Conclusion: Affected individuals describe muscular stiffness
upon initiating movement. The stiffness remits with several repeti-
tions of the same movement, giving rise to the so-called warm-up
phenomenon.

Key worDs: CLCN1-gene, myotonia, myotonic phenome-
non.

РЕзюМЕ

Вродената миотония e генетично невромускулно заболяване,
което засяга скелетната мускулатура. Клинично се характери-
зира с нарушена релаксация след силна мускулна контракция
(миотония). Дължи се на мутации в CLCN1-гена, кодиращ
хлорни канали в мускулните клетки (7q35).
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Пациент номер 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11

Възраст на начало 4 г. 2.5 г. 11 г. 6 г. 7 г. 15 г. 7 г. 1 г. 2 г. 6 м. 3 г. 3 г.

Възраст при поставяне на диагнозата 25 5 14 51 21 17 21 13 4 53 43

Пол М М Ж М М М М М Ж Ж М

Перкусионни миотонични феномени + + + + + + + + + + +

Акционни миотонични феномени + + + + + + + + + + +

Warm up-феномен + + + + + + + + + + +

Псевдоатлетичен хабитус + + + + + + + + + + +

Скъсени Ахилесови сухожилия – + – – – – + + – – –

Сухожилна хипорефлексия – – – + – – – – – – –

Намалена мускулна сила в 
мускулатурата на крайниците

– – – + – – – – – – –

Миотония на лицевата мускулатура – – – + – – – – – + –

Миалгия – – – + – – – – – – –

Засилване на оплакванията при 
охлаждане

Не Да Не Да Не Не Не Да Не Да Не

Фамилна обремененост Да Не Не Не Не Не Не Не Да Да Не

Прогресия на оплакванията с времето Не Да Да Да Да Да Да Да Да Да Не

CPK норма до 190 U/I 246 162 184 199 685 172 322 717 127 120 427

ФЕО1 76% 64% 96% 98% 69%

ФВК 64% 65% 81% 83% 68%

Таблица 1. Клинични характеристики и резултати от проведените изследвания при пациентите с Вродена миотония тип Бекер
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Цел: Да се представят фенотип-генотип корелации при бъл-
гарски пациенти с Вродена миотония тип Бекер.

Методи: При всички пациенти са проведени клинична и нев-
рологична оценка, електромиография, ехокардиография, елек-
трокардиография, функционално изследване на дишането,
изследване на креатинкиназа. За клинична оценка на състоя-
нието са използавани Timed Up and Go (TUG) тест и Time-stands
test (TST).

Резултати: При всички пациенти се установяват акционни и
перкусионни миотонични феномени, warm up феномен и псев-
доатлетичен хабитус. При всички пациенти се регистрира елек-
трична миотония от провеждената иглена ЕМГ. При 6/11
пациенти е налице завишена стойност на КК. Средно увеличе-
ние – 2.2 пъти над нормата. Не се наблюдава засягане на сър-
дечната и дихателната функция. 

Заключение: Всички пациенти съобщават за мускулна ско-
ваност при инициация на движение. Сковаността отзвучава след
няколко повторения на едно и също движение, което представ-
лява така наречения феномен на загряване.

Ключови думи: CLCN1-ген, миотония, миотоничен фено-
мен.

ПРОЯВИ НА зАБОЛЯВАНЕТО:

При 11/11 – водещ симптом е усещането за стегнатост на
мускулатурата, предимно за проксималните мускули на долните
крайници, продължаваща няколко секунди, по-силно изразена е
при започване на движение и отзвучава след раздвижване (по-
трудно се изправят от седнало положение, изпитват затруднение
при инициация на движение – ходене, бягане, изкачване на
стълби, трудно отпускат  пръстите на ръката след свиването им
в юмрук). При 11/11 се установява псевдоатлетичен хабитус.
При един пациент от мъжки пол е налице по-силно развита мус-
кулатура още от неонаталния период. При 4/11 – оплакванията
се засилват при по-ниска температура на околната среда. 11/11
са с нормално моторно и невропсихично развитие. 9/11 съобща-
ват за бавна прогресия на оплакванията във времето. При 3/11
са налице данни за фамилна обремененост по отношение на
мио тония конгенита. 1/11 пациент съобщава за възникване на
преходна мускулна слабост след преминаване на миотонията.
2/11 съобщават за стегнатост, локализирана освен в мускулите
на крайниците, и в лицевата мускулатура. При 1/11 е налице
мио тония на дъвкателната мускулатура, която затруднява пре-
глъщането. 1/11 съобщава за стегнатост на мускулатурата на
шиен и лумбален отдел. При 1/11 съобщава за наличие на па-
рестезии в долните крайници придружаващи миотонията. При
1/11 миотонията се съпровожда с миалгия. 

От неврологичния статус при всички пациенти се установя-
ват изразени перкусионни и акционни миотонични феномени,
както и warm up феномен. При 3/11 пациенти е налице скъсяване
на Ахилесовите сухожилия. При 2/11 са с генерализирана сухо-
жилна хиперрефлексия. При един от тях се установяват поли-
кинетични Ахилови рефлекси, фин тремор в покой, който се
усилва при движение и фин интенционен тремор. При 1/11 обек-
тивно се установява намалена мускулна сила в дисталните от-
дели на ръцете, повишен мускулен тонус в четирите крайника
и сухожилна хипорефлексия. 

От проведените лабораторни и инструментални изследвания
– 6/11 пациенти са със завишени стойности на КК. Средно уве-
личение на КК – 2.2 пъти над нормата ±1.2. 1/9 пациент е с ус-
тановена сърдечна патология от ЕхоКГ. 9/9 пациенти с нормална
ЕКГ. При 10/11 пациети се откриват електрични миотонични фе-
номени – пациенти 1, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11. При 5/11 пациенти
се откриват ЕМГ данни за миогенна увреда – пациенти 2, 3, 7,
10, 11.

timeD up anD go (tug) ТЕСТ 
И time-stanDs test (tst) 

зА ОЦЕНКА НА МИОТОНИЯТА

Изследвани са 8 пациенти:

Таблица 2. Резултати от TUG и TST тестове

Фигура 1. Хипертрофия на мускулатурата на мишницата при пациент
номер 11, на 43 г. в.

Фигура 2. Хипертрофия на мускулатурата на двете подбедрици при 
пациент номер 11, на 43 г. в.

Пациент TUG-тест TST-тест

1 9 s. 24 s.

2 16 s. 74 s.

3 18 s. 58 s.

4 11.6 s. 22.5 s.

5 5 s. 21 s.

6 7.3 s. 20.8 s.

7 21 s. 31 s.

11 15.9 s. 31 s.



септември 2023 72

5/8 от пациентите изпълняват TUG тест за време повече от
10s. (норма до 10s.).

8/8 от пациентите успяват да изпълнят 10 повторения при
TST-теста.

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИчНИЯ АНАЛИз:

3/11 пациента са с установена хомозиготна мутация в
CLCN1 гена – 2 мъже и 1 жена.

8/11 пациента с установени два патогенни варианта в хете-
розиготно състояние – 6 мъже и 2 жени.

ОБСЪЖДАНЕ:

Няма съществена разлика във възрастта на начало на забо-
ляването между мъжкия и женския пол. Тя варира от 5.5 г. при
жените до 5.6 г. при мъжете. Съотношение на мъже:жени – 8:3.
Всички пациенти са с нормално моторно развитие. Едва при
трима се съобщава за фамилна обремененост по отношение на
заболяването. Най-отличителният клиничен белег при всички
11 пациенти е миотонията, локализирана предимно в мускула-
турата на крайниците, наблюдавана особено след по-продължи-
телна почивка, и warm-up феноменът. Само двама от пациентите
съобщават за миотония, обхващаща и лицевата мускулатура.
Мускулна слабост придружаваща миотонията се докладва при
един пациент. В единични случаи се съобщава за симптоми като
миалгия и парестезии в комбинация с мускулната стегнатост.
По-малко от половината (36%) са съобщили за влошаване на оп-
лакванията от ниска температура на околната среда. Всички па-
циенти, с изключение на двама, съобщават за бавна прогресия
на оплакванията във времето.

При всички пациенти обективно се откриват акционни и
перкусионни миотонични феномени. Само при един пациент се
обективизира мускулна слабост, локализирана в крайниците.
При трима се установяват скъсени Ахилесови сухожилия. При
всички пациенти е налице псевдоатлетичен хабитус – наблюдава
се добре оформена проксимална мускулатура на горните край-
ници, проксимални и дистални мускули на долните крайници и

аксиалната мускулатура.
6/11 пациенти от мъжки пол са със завишени стойности на

КК. Средно увеличение на КК 2.2 пъти над нормата. При десет
пациенти се наблюдава електрична миотония при иглената ЕМГ,
а при петима се открива миогенна увреда. Засягането на сърцето
и дихателната мускулатура не е характерно за заболяването. При
36% от пациентите е проведена терапия с Карбамазепин без
ефект, поради което е преустановена. Двама от пациентите не
провеждате терапия поради лек фенотип.

През 2020 г. са докладвани 12 случая на пациенти с Вродена
миотония на Бекер в Южна Италия. Съотношението между
мъже:жени при италианските пациенти е 6:6 /7:3 при българ-
ските пациенти, в полза на мъжкия пол/. Възрастта на началото
на заболяването варира от 2 до 15 години при италианските па-
циенти /1-15 г. при българските пациенти/. Феноменът на загря-
ване присъства при 100% от италианските пациенти, преходната
слабост е посочена при девет пациенти с BM (75%) /само 20%
в България са с мускулна слабост/. Миалгията присъства при
16,6% от пациентите с БМ в Италия /10% в България/. Мускул-
ната хипертрофия и засилването на оплакванията от студ се сре-
щат при 75% от пациентите, за разлика от българските
пациенти, при които мускулна хипертрофия се наблюдава в
100% от случаите, а влошаването на оплакванията от студ едва
при 40%. Феноменът на загряване е постоянна характеристика.
ЕМГ показва типичните миотонични разряди. Мутациите с по-
висока честота са р. His29Pro, p.Phe167Leu, p.Val273Met и
p.Val851Met (5).

Клиничната картина при два докладвани случая в Колумбия,
включва: миотония, мускулна хипертрофия на долните край-
ници, преходна слабост и тежка мускулна умора след упражне-
ния, появяващи се от  тригодишна възраст. При един от
пациентите е налице хипотрофия на тенера. И в двата случая се
наблюдава забавено моторно развитие – късно прохождане с
чести падания. Фенитоин е предписан за лечение на миотонич-
ните симптоми, но скоро след това е преустановен приемът, по-
ради липса на ефект и поява на НЛР (кожен обрив и прекомерна
сънливост през деня) (4).

Фигура 3. Мутационен спектър при пациентите с Вродена миотония тип Бекер.
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abstraCt 

Although intravenous thrombolysis increases the probability of
a good functional outcome in carefully selected patients with acute
ischemic stroke, a substantial proportion of patients who receive
thrombolysis do not have a good outcome. A number of recent trials
of mechanical thrombectomy appear to indicate that this treatment
may be superior to thrombolysis. Compared with patients treated
medically, patients who received mechanical thrombectomy were

more likely to be functionally independent as measured by a modi-
fied Rankin score. Mortality and symptomatic intracerebral hemor-
rhage were not significantly different between the two groups.

Mechanical thrombectomy significantly improves functional in-
dependence in appropriately selected patients with acute ischemic
stroke. We present our first 4 cases of endovascular treatment by pa-
tients with acute ischemic stroke with middle cerebral artery throm-
bosis.

Key worDs: acute ischemic stroke, endovascular treatment,
mechanical thrombectomy

РЕзюМЕ

Интравенозната тромболиза увеличава вероятността за
добър функционален резултат при пациенти с остър исхемичен
инсулт. Въпреки това, при част от пациентите, получаващи
тромболитично лечение, не се постига желания резултат. Редица
скорошни проучвания за механична тромбектомия показват, че
това лечение може да бъде по-ефективно от тромболитичното
при пациенти с оклузия на голям съд. В сравнение с пациентите,

ЕНДОВАСКУЛАРНО ЛЕчЕНИЕ НА ПАЦИЕНТИ 
С ОСТЪР ИСХЕМИчЕН МОзЪчЕН ИНСУЛТ ПРИ ТРОМБОзА 
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