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INTRODUCCIO, JUSTIFICACIO I OBJECTIUS

Aquest treball és un estudi exhaustiu sobre una malaltia, la miotonia congenita (especificament la
de Becker). Descriu els simptomes que apareixen, les proves per diagnosticar-la, la causa, els

efectes pel pacient, el tractament, la curacio i la prevencio per futures generacions.

Inicialment no tenia previst fer el treball sobre aquest tema. Primer vaig escollir fer un treball
sobre les salamandres i el comportament de les seves cries a diferents temperatures. Com que les
salamandres sOn animals protegits, jo no podria manipular-les i per tant el treball va quedar
denegat. Vaig estar molt temps intentant decidir sobre el tema del treball perd no acabava de
decidir-me entre els seglients temes: els cecs, el carboni, la suor, I'aloe vera o experiments amb

alguns animals. Tots els temes m’intrigaven, i m’agradaven, pero no n’estava gens convenguda.

Un dia un dels meus professors, concretament el d’Educacié Fisica (Josep Coll), em va donar la
idea ja que aquest tema m’afectava a les seves classes i en parlavem sovint. Jo no m’ho havia
plantejat en cap moment, tot i que era un tema en el que pensava constantment. De cop en vaig
estar molt convencuda i vaig decidir fer-lo. Crec que aquest tema em va motivar ja que és un
tema personal i que forma part de la meva vida. La meva tutora va demanar autoritzacio als meus

pares, i ells ho van acceptar.

Aquest treball és un treball cronologic introspectiu sobre la meva malaltia i la del meu germa. Aixo
m’ha comportat ampliar molt els meus coneixements sobre la fisiologia humana per tal

d’entendre el que m’esta passant.

Aquest treball com ja he dit anteriorment és cronologic, és a dir, esta ordenat segons van passar
els fets, que son totes les accions que va efectuar la meva familia per tal de detectar i diagnosticar

la malaltia. Els fets comencen el 2005 i acaben tractant sobre el futur.

En aquest treball podras trobar: entrevistes a metges, proves de diagnostic, entrevista personal al
meu germa i pares, recerca d’aspectes relacionats en genética i fisiologia humana, practiques de
laboratori... Tota la meva experiencia personal davant aquesta malaltia. Els meus sentiments i les

meves emocions.

Els meus objectius principals son:
1. Estudiar a fons la patologia que patim jo i el meu germa.

2. Descriure els passos que es segueixen per detectar una malaltia de forma personal.
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Estudiar el diagnostic de la malaltia.

Coneixer les causes i factors que provoquen la malaltia.
Descriure el progrés de la patologia.

Descriure els efectes de la malaltia al cos huma.
Estudiar les possibles terapies o tractaments.

Coneixer els riscos que hi ha de que les futures generacions pateixin la patologia.



-Refle ¥ io personal- Introspeccio.
-Entrevista als pares.

-Diccionaris per |'explicacio dels tipus
de metges.

-Tambe he fet us d'internet per tal
d'ampliar informacié i trobar imatges.

-Entrevista al meu germa (I'Adria).

-Entrevista a I'antic entrenador de tutbal

del meu germa.

-Llibre d'histologia animal.

-Dur a terme una practica al laboratori.
-Observar mostres ja preparades dels
diferents tipus de teixit muscular.
-Internet per algunes imatges.

-Llibres de fisiologia muscular.
-Internet per les imatges i per efectuar
esquemes.

-Llibre sobre les miopaties.

-Diccionaris i enciclopédies médiques.

-Internet per buscar mes informacio.
Pagines segures.

-Llibre sobre les miopaties.

-Pagines d'Internet que el neugdleg
em va recomanar.

-Entrevista i preguntes durant les
visites al neurdleg de Sant Joan de
Deu.

-Internet per ampliar la informacié.
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METODE DE TREBALL I DIFICULTATS.
Metode de treball:

1-

Observar a partir d’experiéncies personals els passos que cal seguir per determinar una
malaltia. També coneixer el tipus de metges i les evidencies que han fet possible aquest
resultat. Per poder assolir aquest objectiu, primer de tot he dividit el treball en apartats.
Cada apartat tracta d’'un pas que hem seguit la meva familia i jo per detectar la malaltia.
Per fer-ho he efectuat algunes entrevistes : als meus pares, una al meu germa i a I'antic
entrenador de futbol del meu germa. A cada pas he anat explicant amb I'ajuda de
diccionaris i informacid dels tipus de metges que hi havia relacionats juntament amb
I’explicacié de les proves que s’havien dut a terme. He fet Us d’Internet per tal d’ampliar la
informacié que tenia en alguns apartats i per trobar algunes imatges. |, Finalment, hi he
aportat la meva reflexié personal i introspeccio.

Aprofundir els coneixements sobre les cel-lules que formen el teixit muscular i el mateix
teixit. Per poder assolir aquest objectiu he necessitat llibre/s d’histologia animal per tal de
poder coneixer totes les parts de les cel-lules i la formacié del teixit muscular. Per posar en
practica aquests coneixement he dut a terme una practica al laboratori per observar amb
el microscopi optic una cel-lula muscular i intentar diferenciar les seves parts. Finalment, al
mateix laboratori, he fet la observacié de mostres ja preparades dels tres tipus diferents
de teixits, per tal de poder-los diferenciar. He fet us d’Internet per tal de trobar algunes
imatges i també per buscar la traduccié en catala d’algunes paraules, ja que la informacio
estava escrita en Castella.

Coneixer I'aparell locomotor i fixar-me en la contraccié6 muscular ja que té una gran
importancia en aquest treball. He necessitat llibres de fisiologia muscular per tal de poder
entendre la contraccio muscular. He fet Us d’Internet fer esquemes i per buscar algunes
imatges.

Coneixer el concepte de “miopatia” i el concepte de “miotonia congénita” des d’un punt
de vista extern. Per poder assolir aquest objectiu he necessitat un llibre sobre les
miopaties, aixi com diccionaris i enciclopedies mediques per alguns conceptes i per
ampliar. He fet Us d’Internet per ampliar molt la informacid i he buscat mitjancant pagines

segures.



5- Ampliar els meus coneixements sobre la “miotonia congenita”. He necessitat un llibre de
les miopaties i pagines d’Internet recomanades pel neuroleg.

6- Coneéixer quina de les dues variants de la “miotonia congénita” tenim el meu germaii jo
(Thomsen o Becker). Coneéixer les terapies possibles, I’evolucié de la malaltia i els metodes
de prevencid per a futures generacions. He trobat informacio al llibre de miopaties i I’'he
ampliat amb I'ajuda d’Internet i fent una entrevista al nostre neuroleg, el Dr. Jaume

Colomer Oferil, de I’'hospital Sant Joan de Deu (Barcelona).

Dificultats:

Respecte a les dificultats he de dir que és un treball bastant complex i que té un grau alt de

dificultat. A continuacié exposaré i justificaré els apartats en els quals n’he tingut més:

e La contraccié muscular. La contraccié muscular és un procés molt complex en el qual
formen part ions, cations, proteines, membranes,canals, potencials, etc. Es un apartat de
la materia de bioquimica. He hagut d’ampliar molt els meus coneixements i fer un gran
esforg tant per comprendre el llenguatge com per entendre el procediment. El que també
m’ha causat dificultats en aquest apartat han set els noms d’alguns components, ja que la
majoria de fonts d’informacid eren en castella i m’ha costat bastant trobar la seva
traducci6 al catala.

* La patologia. La informacio sobre la miotonia congenita és bastant reduida, he hagut de
buscar en moltes pagines i , per sort, he trobat un llibre on en parlava escassament. El
meu neurdleg em va recomanar una pagina d’Internet on hi havia molta informacio, i és
molt segura. El problema esta en que tota la informacié d’aquesta pagina estava en
angles. En aquest apartat, la major part de dificultats han set a causa de les llenglies. He
hagut de traduir moltes paraules i fer un esfor¢ per entendre la informacid escrita en
angles.

e Patogenia, ja que he hagut de lligar-la amb la contraccid i relaxacié muscular.



EIX CRONOLOGIC.

He efectuat un eix cronologic per tal de situar-vos en la situacié de la meva familia dins aquest

treball. Com es pot veure a les tres pagines seglients, |'eix esta dividit en tres parts:

- La primera és el passat, que inclou els periodes des del 2005 fins al 2009 . Aqui hi podem
trobar accions, evidéncies, probes, sentiments,etc. Que van succeir en aquest periode de
temps. Tot aix0 ens dona una pista per del contingut del treball, ja que -com he dit a I
introduccid- és un treball introspectiu cronologic. (Ens guiarem a partir dels passos o
accions que s’han efectuat en el passat per fer el seu desenvolupament.

- La segona és el present, que sén les accions que han anat passant a mida que jo feia el
treball.

- La tercera part és el futur. Una aproximacio del que succeira tenint en conte les accions

passades i presents.

Hem hagut de partir I’eix cronologic en 3 parts ja que ocupava un full dina 3 i no hi ha prou espai

per poder-lo posar dins aquest document i que es vegi correctament.

10
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1- 2005.L’entrenador de futbol de I’Adria va observar que ell es cansava molt

als entrenaments i que li costava bastant recuperar-se, i ho va comentar als

pares.
Entrevista Joan Estrella (I'entrenador).

e Que et va fer pensar que passava quelcom a I’Adria? Com te’n vas adonar?

Als primers entrenaments jo sempre em fixo en els moviments, en la manera de coérrer ,
com es recuperen després de correr i les qualitats de cadascun dels nens. Quan em vaig
fixar amb la manera de com feia els exercicis I’Adria em vaig adonar de que li costava

recuperar-se després de fer un esforg.

e Que et va fer sospitar?

Primer de tot vaig veure que li costava de seguir als altres corrent. També quan havia
passat un temps concret els hi contava les pulsacions i els feia descansar perque es
recuperessin, per novament tornar a correr. Quant les hi contava al teu germa li anaven
molt rapid, i després d’un temps els hi tornava a contar per veure fins quant havien
disminuit pero ell encara les tenia accelerades. Es a dir, que li costava molt recuperar-se.
Llavors li vaig comencar a fer una mena de tracte mig especial que el feia correr menys i tot
i aixi, es cansava més que els altres. Durant la primera temporada em vaig adonar de que

no rendia el suficient. Llavors els hi vaig dir als seus pares.

* Podries descriure en quines situacions ho feia,és a dir, en quins moments de I’entrenament

(principi, cos o final)? Podries fer una breu explicacio de tots els moviments estranys ?

Durant I’entrenament i durant I'inici de la carrera, ell corria d’'una manera estranya, pero
més tard corria correctament. Després de descansar i tornar a cdrrer, li tornava a costar i
tornava a fer-ho “malament”. Jo li demanava si li feia mal alguna cosa i si es trobava bé. El

meu pensament al principi era que ell era una mica gandul.

14



Jo li feia fer exercicis diferents de la resta de I'’equip per tal de que no es cansés, pero tot i
aix0, cada vegada veia que estava pitjor i que corria més malament (durant els
entrenaments). Em vaig fixar també en la seva manera de cdrrer i corria d’'una manera
estranya: semblava que ho fes de puntetes i de costat.

Als partits també, com que feia de porter, es tirava al terra per parar les pilotes perod un
cop al terra li costava aixecar-se, anava molt lent. Quan aconseguia aixecar-se i havia de
xutar la pilota, corria una mica per embalar-se i semblava que anés coix i xutava malament.
Jo no ho entenia perqueé el vaig anar coneixent i em vaig adonar que no era gandul com jo
hem pensava al principi. Jo li demanava si és que em vacil-lava, ja que només corria
malament al principi de cérrer; pero ell em deia que no i aixi em vaig adonar de que

guelcom no funcionava bé i que no ho feia expressament.

* Ljveies dificultats a I’hora de fer alguna cosa en concret?

Li veia majoritariament les dificultats a I’'hora de cdrrer, aixecar-se i recuperar-se després

d’un esfor¢. Miravem d’entrenar el que no feia bé pero no obteniem millores.

Aguesta entrevista, que ens situa en I'estat del meu germa I’any 2005( fa 5 anys),és la primera
evidencia de la anormalitat que li van veure, i segurament gracies a aquesta s’ha descobert tota la

veritat que sabem actualment.
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2- 2005. Visita al cardioleg. Primer es pensaven que era culpa del cor perque el

que li costava era recuperar-se després de fer un esforg. Li van fer a I’Adria
una prova d’esforg i els resultats van confirmar que no tenia cap problema al

cor ni res en relacio amb aquest.

Aquesta prova la van decidir fer després de que I'entrenador comuniqués als pares de I’Adria les
evidencies anormals que hem vist a I'apartat anterior i els hi fes entendre i sospitar que quelcom
no funcionava correctament. Després, els pares van anar al cardioleg. Com que parlem d’un
cardioleg i d'una prova d’esforg, hem de saber ben bé quée és, que fa i altres coses

que explicaré a continuacio. Cardidleg

2.1-CARDIOLEG

Un cardioleg és “el metge del cor”, és a dir, és un metge que ha estudiat i s’"ha especialitzat en la
cardiologia. La cardiologia és la branca de la medicina que s’encarrega de I'estudi de les malalties
del cor i de I'aparell circulatori. Es un dels ambits que ha evolucionat més durant els Gltims anys, i
tot gracies als avengos tecnologics que hi ha hagut als camps de I'electronica® i la medicina

nuclear?.

Dins de la cardiologia, els cardiolegs es poden especialitzar en diferents ambits. Un d’aquests
ambits son els cardidlegs especialitzats en les proves d’esfor¢c, o dit d’'una altre manera,

especialitzats en I'ergometria.

La branca de I'electrocardiografia és la branca

L LE] i

gue s’especialitza en la interpretacio de S _:h.l 5 100 ...Ir-, EEEE ARy
. B | i
I'electrocardiograma. La paraula ;
ik L
“electrocardiograf” prové del grec. El podem l [J, AEESSESNIRELS NASETL Jr;'i, [
T Il E RN SEHEEE | HEmmE
dividir en tres termes, electro que significa ' | 1
] it g
“activitat electrica”, cardio que significa “cor”, ] ! REREL A Jr_-'] Jila r
AR _._i_l..-fll. g™ |-!I I [ [ pEE SR e
i grafos és una arrel grega que significa H- f 1 |
™ bl .ill..l-'.'.

“escriure”. Podem veure un exemple Electrocardiograma (Fig.1)
d’electrocardiograma a la Fig.1. Un electrocardiograma és un grafic que enregistra I'activitat
electrica del cor. Els electrocardiogrames s’utilitzen tant per a mesurar el ritme i la regularitat dels

batecs del cor, com per determinar la mida del cor i la posicié dels ventricles i de les auricules,
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com per detectar qualsevol malaltia o qualsevol anormalitat, o I'efecte que causen les drogues
sobre ell. Els electrocardiogrames sén molt usats per a detectar

malalties cardiaques.

L’electrocardiograma és fa a través d’un aparell anomenat
electrocardiograf que representa les ones de |'activitat electrica del cor
en forma de grafica continua. Un electrocardiograf (Fig.2) és un aparell
que deriva del galvanometre, que va ser el primer aparell capag

d’indicar el pas del corrent eléctric. L'electrocardiograf el que fa és

captar i ampliar I'activitat eléctrica del cor a través d’uns electrodes Flectrocardideraf (Fig.2)
col-locats a les 4 extremitats a les posicions adequades. L'electrocardiograf és capag de dibuixar la

grafica gracies a un galvanometre, que amb les seves agulles representa les

ones. Prova d'esforg

2.2-PROVA D’ESFORC

La prova d’esforg, és la prova la qual s’obté un registre d’un electrocardiograma fent un esforg

controlat. El procediment que es segueix és el seglient:

- El pacient cal que no fumi durant 8 hores ( en el cas que sigui fumador).

- Cal que porti roba comode i calcat adequat ja que haura de cérrer o caminar.

- El metge li col-locara uns electrodes adhesius al torax.

- A continuacid, els electrodes es connectaran a 'aparell
indicat i el pacient haura de seguir les instruccions del
metge, tant si és anar en una bicicleta estatica, com
correr o caminar sobre una cinta de correr. En aquest
cas el meu germa va caminar com es pot observar a la
Fig.3.

- El pacient haura de comunicar qualsevol incident que
I’hi passi, tant si es fatiga, mal al pit, etc.

- Mentre el metge controla |'electrocardiograma, hi

podra veure la pressid arterial, el comportament del

cor davant d’un esforg i podra determinar si el pacient  Prova d'esforg (Fig.3)

esta afectat d’alguna malaltia, trastorns del ritme cardiac o altres.
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En definitiva, la prova d’esfor¢ de I’Adria va sortir correctament, és a dir, no li van detectar cap
anomalia al cor ni tampoc cap malaltia relacionada amb el seu funcionament. D’aquesta manera
els pares de I'Adria van deixar de preocupar-se per un temps fins que es van fixar en noves

evidencies. A I'annex 3 hi podreu observar I'informe dels resultats del cardioleg.
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3- 2006. El professor d’educacid fisica de I’Adria de I'’escola primaria del I’Abat

Oliva va comunicar als pares que li veia dificultats a I’hora de correr tot i que
li estranyava molt ja que ell era un nen valent. També va comunicar que
caminava d’una manera estranya i que havia observat que es cansava

bastant.

Quant el professor d’educacié fisica deia que I’Adria era un nen valent,
es referia a que tenia els musculs desenvolupats. Estar fibrat representa
un avantatge a I’hora tant de cdrrer, de caminar, com de fer esport. En
aquest cas hi havia una contradiccio ja que I'Adria estant fibrat com
estava tenia problemes a I'hora de cérrer i caminar. Aixo era un fet
estrany que va fer evident que a ell li passava alguna cosa que no era
normal. He adjuntat la Fig.4 on es pot veure que I'Adria té les cames

(bessons) bastant desenvolupades i fortes.

Bessons Adria (Fig.4)

Per acabar d’explicar aquest apartat he decidit fer algunes preguntes a
I’Adria perque ens expliqui la seva experiencia a l'escola, els seus sentiments i les seves
sensacions. He de comentar també que I’Adria sempre ha set un nen tancat (timid) que no ha
expressat massa els seus sentiments ni preocupacions, aix0 s’ha de tenir en compte ja que
segurament les seves respostes davant a preguntes sobre sentiments, pors o sensacions poden ser

poc expressives sensorialment. Aqui les teniu:

- Adria, podries intentar explicar quina sensacio tenies a I’hora de correr? Qué era el qué
t'impedia correr i qué feies quant aixo et passava?
Quant volia arrancar a cérrer era com si les cames no em responguessin, jo ho intentava,
perd les meves cames no em deixaven. Era com si intentes arrancar pero tingues dues
persones repenjades, una a cada cama. Jo havia de fer molt esfor¢ per poder-me moure el
mes rapid possible. Anava lent i havia de fer moviments rars. Tot i aix0, jo continuava i al

cap de 5 metres de correr ja no em passava.
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- Tu, principalment qué et pensaves que et passava?

Jo pensava que era normal i que als altres també els hi passava tot aixo.

- Els nens i nenes de la teva classe, et deien alguna cosa al respecte? Se’n reien?
A vegades em demanaven perque no ho feia bé, i jo com que no tenia el perque, els hi deia

gue em feia mandra. Principalment no se’n reien pas de mi.

- Estaves avergonyit davant d’aquest fet? Perque?

Si. Perque hem feia vergonya no poder-ho fer normal i que les altres persones em veiessin.

- Tenies por de tindre una malaltia greu?

No, no m’ho havia plantejat.

- Per culpa de no poder correr correctament, és a dir, del que et passa, has caigut algun cop a
terra perqueée les cames no et responguessin?

Si, dos cops quant estava intentant correr.

- Quant a l’escola el professor us feia fer relleus de correr i saltar, podies fer-ho?

Si, perd em costava.

- Sé que abans feies futbol, i en Joan Estrella (entrenador de futbol) em va comentar que et
feia fer alguns exercicis diferents a la resta del grup . Qué et feia fer? Principalment quines
coses et passaven a futbol?

Em feia estirar més que a la resta del grup. Jo era porter, quant em tirava a terra per parar
una pilota em costava molt aixecar-me. Després, un cop m’havia aixecat, havia de sacar i
passar la pilota als del meu equip. No ho podia fer bé , comencava a cérrer endavant per
xutar-la i no podia ni correr bé i amb prou feines la xutava. També quant parava la pilota

amb el puny tancat no podia obrir la ma.

Un cop ja fetes a I'Adria totes les preguntes m’ha comentat també que a I'any 2009 va plegar de
fer futbol ja que: “no em treien gaire al camp i m’avorria a la banqueta, a part tampoc podia jugar

be’ll
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4- 2006. Els pares es van comengar a fixar en aquestes evidéncies i van

observar que:

* L’Adria feia de porter a un equip de futbol. Quant es tirava al terra per parar una
pilota li costava d’aixecar-se ,anava molt lent, feia moviments encarcarats i els hi
semblava que ell arrossegava una mica les cames. Es pensaven que era un
encantat!

e Licostava arrencar a correr, i ho feia de puntetes.

* Pujava malament les escales, fent uns moviments estranys.

e Quant menjava i mirava el plat i li deies alguna cosa i et mirava se li quedaven els

ulls com encarcarats mirant avall i els obria molt per poder-te mirar.

Després de totes aquestes evidencies, es van adonar que realment li passava alguna cosa a I’Adria

i van comengar les preguntes, les preocupacions, les pors,etc.

e Podrieu afegir alguna evidencia més a las que he explicat abans?

Quant esta assentat al sofa, aixecar-se I’hi és dificil.

* Principalment qué pensaveu que li passava?
Primerament, ens pensavem que no feia bé aquestes coses per mandra. Seguidament, el
que li passava a futbol ens pensavem que era perque es quedava bloquejat i encallat de

nervis. A vegades ens semblava que anés coix.

e Quant us veu adonar de totes aquestes evidéncies, veu veure la possibilitat de que fos una
malaltia, o quelcom greu?
No, no haviem pensat en cap moment que fos res greu ni que fos una malaltia. Pensavem

gue com que feia de porter es podria haver lesionat el femur.

e Estaveu molt preocupats per tots aquests fets ?
No, només veiem que tenia una dificultat en comparacio als altres nens i que tenia una

manera peculiar de caminar i d’aixecar-se.

Algunes d’aquestes evidencies les podreu observar al DVD adjunt al treball, tot i aixd, recomano

mirar-lo més endavant.
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5- 2008. El metge de capcalera va derivar a I’Adria al traumatoleg infantil

perque li semblava que tenia dolor a la pelvis, perqué quan caminava i

corria li oscil-lava una mica aquella part. Li va mirar i, observant-lo, va veure

que ho tenia tot correcte, excepte un”escurcament del

triceps sural Aquil-les”.

5.1- TRAUMATOLEG

Un traumatoleg és un metge que ha estudiat i s’ha especialitzat en la traumatologia. La

traumatologia és I|'especialitat de la medicina que s’encarrega del diagnostic, tractament,

rehabilitacio i prevencié de les malalties i lesions del sistema muscular i esquelétic (juntament amb

ossos, articulacions, tendons, musculs i nervis).El traumatoleg és I'encarregat de detectar lesions

traumatiques, tant internes com externes. Els traumatolegs infantils, tal i com expressa el seu

nom, s’especialitzen amb nens.

El traumatoleg va comencar a examinar el cos de I’Adria i no li va trobar cap patologia® a la pelvis.

Llavors, es va adonar de que alguna cosa de les cames no funcionava bé a I’hora de caminar i al

final de tot li va detectar un escurcament del triceps sural Aquil-les. A I'annex

4 hi podeu trobar I'informe del traumatoleg.

5.1.1Triceps sural Aquil:les.

Com podem veure a la Fig.5 el triceps sural esta format per un muscul
profund, anomenat soli , i dos musculs superficials , anomenats els bessons.
Aquests tres junts formen la lamina d’Aquil-les que passa per un conjunt de
procediments i acaba formant el tendd d’Aquil-les. El tendd d’Aquil-les
s’insereix al calcani, que és I'os del tald. Aquesta insercid fa possible la unié
de la cama amb el turmell. El conjunt del triceps sural i el tendé d’Aquil-les fan
possibles molts moviments, com per exemple posar-se de puntetes, caminar
correctament , fer el moviment anomenat “flex” (el contrari de punta), etc.

Aquests ens permeten caminar, correr i saltar correctament.

Betsd
intern

Calcani

|| Bessa
¢ jextern

Tendd
' Aquil-les

Parts del Triceps sural
Aquil-les (Fig.5)
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L’escurcament d’aquest conjunt no afecta a la persona davant el moviment de
col-locar-se de puntetes. En aquest moviment el muscul es contrau al maxim,

, . . ’ s . , s Lz
és a dir, s’escurca. Si el muscul en si ja és curt, no té cap problema a s} PATEIES

I’hora d’escurcar-se més. Observeu la Fig.6 per resoldre possibles dubtes.

Mdscul quant
estem dir

Muscul quant estem de
puntetes (Fig.6)

Adjunto la Fig.7 que és la imatge d’una persona amb un escurcament del triceps sural Aquil-les de

puntetes(’Adria) i la Fig.8 que és la d’una persona

moviment.

Pacient afectat d'un
escurgament del Triceps
sural Aquil-les de

untetes (Fig.7).
Adria: P (Fg:7) Altre:

En canvi, I'escurcament d’aquest conjunt afecta la persona davant el
moviment anomenat “flex” , ja que en aquest moviment, el conjunt del

triceps sural i el tendd d’Aquil-les s’ha d’estirar i allargar-se el maxim possible.

Observeu la Fig.9.

sense cap escurcament fent el mateix

amb cap escurgament

Muascul guant tenim el
peu en flex (Fig.9).

A continuacio podem veure la diferencia que hi ha entre una persona sense cap escurcament fent

el moviment de “flex” davant una persona amb un escurgament del triceps sural Aquil-les, fent el

mateix moviment a les Fig.10 i Fig.11.
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Cames de I'Adria en posicid de flex escurcament am la posicio flex

Adria:  (Fig-10). Altre; (Fig-11)

El maxim “flex” que ha pogut aconseguir I’Adria el podem observar a la Fig.10. L’Altre persona, tot
i tenir un bon “flex”, entrenant-se i fent estiraments podria arribar a millorar-lo més, aixd ho puc
assegurar ja que jo faig trapezii al principi de tot no en feia gens i al final vaig aconseguir millorar-
lo molt. En canvi, I’Adria per molt que l'intentés millorar el seu “flex” no aconseguiria gaires

millores.

En conclusid, les persones amb aquest tipus d’escurcament tenen dificultats a I’'hora de fer aquest
moviment. Tant el moviment de “flex” com de punta els fem servir a I'hora de caminar

repetidament.

Aqui adjunto la Fig.12 on especifico la posicio del peu a I’hora de caminar.

Punteta Normal Normal _Flex MNormal Flex Flex Flex Punteta Elex
Imatge de les posicions dels humans a I'hora de camniar (Fig.12).-

Amb la imatge anterior podem veure que aquest escurgcament afecta a I’hora de correr i caminar
ja que, aquest, els priva de fer-ho correctament. Normalment, les persones afectades amb un
escurcament d’aquest tipus corren de puntetes, caminen una mica de puntetes o arrossegant els
peus i fins i tot pugen les escales de puntetes. Aixo és perque a I’hora de posar-se en “flex” tenen

el muscul més curt i no el poden allargar tant com una persona normal i per aixo no poden fer-ho.
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Es normal que les persones amb aquest escurcament tinguin els bessons bastant desenvolupats ja
que gairebé sempre els contrauen i els fan treballar en posar-se de puntetes. D’aqui prové el
desenvolupament dels bessons del meu germa, I’Adria, que hem vist a I'apartat 3. Adjunto unes
imatges de les cames del meu germa (Fig.13 i Fig.14) corrent i pujant les escales. Podreu observar

que ell gairebé ho fa tot de puntetes perque té aquest escurcament.

Corrent: Tot i que la fotografia esta feta amb la camera torta, es pot
apreciar com ell té els dos peus una mica de puntetes, on els talons
no toquen a terra. Puc assegurar que I'Adria corre tota I'estona

sense tocar amb els telons a terra (de puntetes).Al DVD adjunt hi

podeu observar com I’Adria corre i puja les escales. :
L'Adria corrent (Fig.13).

Pujant escales: Es pot veure com I’Adria només col-loca la punta
del peu a les escales com es pot observar a lla Fig.14. Es a dir, puja

les escales de puntetes només recolzant la part dels dits dels peus.

Podem intentar d’allargar el conjunt de musculs que pateixen
aquests escurcaments fent una serie d’estiraments cada dia. Aixi,
podriem aconseguir estirar-lo encara que sigues només una mica.

Aquests estiraments els veurem a I'apartat seglient.

L' Adria pujant les escales sense
correr, lentament{Fig.14).
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6- 2008. El traumatoleg va fer anar a I’Adria a rehabilitacié on li van fer

practicar una série d’estiraments per tal d’intentar allargar el triceps sural
Aquil-les. Li va dir també que aquest escurgament podia ser el signe d’alguna

malaltia neurologica i el va derivar al neuroleg de Vic.

] Rehabilitacio
6.1-REHABILITACIO

La rehabilitacio és I'ambit de la medicina que consisteix en un conjunt de procediments medics,
psicologics i socials que intenten restablir o recuperar la salut d’una persona. La rehabilitacio actua
tant en cassos de discapacitat, com en els d’efectes produits per una malaltia. Els objectius dels
programes de rehabilitacié és aconseguir que els seus pacients assoleixin el maxim nivell

d’independencia davant les capacitats i aspiracions de la propia vida.
L’hi he fet una petita entrevista a I’Adria sobre la seva experiéncia a rehabilitacio.

6.1.1-Entrevista (Adria)

e Adria, oni durant quant de temps vas anar a rehabilitacio?
Jo hi vaig anar a I’"hospital general de Vic i exactament un mes sencer.
e Quants cops a la setmana i anaves i quanta estona?

Hi anava dos cops a la setmana, exactament dimecres i divendres i hi anava durant una
hora i mitja.

* Principalment qué et feien fer?

L’4nic que em feien fer era estiraments, ja que el que interessava era estirar el triceps sural
Aquil-les.
L’Adria ens ha ensenyat i explicat tots els estiraments que li feien fer per ordre. Aqui adjunto fotos
dels estiraments amb una breu explicacid. Primer de tot hem de dir que a les tres primeres
sessions abans de fer cap estirament li posaven una llum a les cames que desprenia escalfor per
escalfar la part de I'escurcament. Les imatges (fotos) estan enumerades totes amb Fig.15, pero hi
ha els apartats a,b,c,etc. Cada imatge correspon a I'explicacié lateral, i cada explicacié disposa d’un

numero (nimero d’estirament) i del nimero de la imatge.
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6.1.2-Estiraments (Adria)

1.Fig.15a. Estirar-se de panxa enlaire i
agafar-se una cama arronsada pel genoll.
Amb els bracos, acostar la cama cap a la
panxa al maxim (fletxa vermella), de
manera que s’estiren els isquiotribials
(zona vermella). Aquest el practicava
durant un minut a cada cama.

2.Fig.15b.Estirar-se de panxa enlaire i
agafar-se la cama per sota del genoll.
Acostar al maxim la cama cap a
'abdomen amb [l'ajuda de les mans
(fletxa vermella). Aquest estira els
isquiotribials (zona vermella). Aquest
estirament el practicava durant un minut
a cada cama.

3.Fig.15c.Estirar-se a de panxa enlaire i
estirar una cama sense que toqui al terra
i I'altre doblegar-la per sobre i fer forga
cap al teu propi cos (fletxa vermella).
Aquest estirament estira la part dels
isquiotribials i la part dels quadriceps
(zona vermella). Aquest el practicava
durant un minut a cada cama.

4.Fig.15d.Estirar-se de panxa enlaire i
estirar una cama al terra i I'altre enlaire.
La que esta enlaire col-locar un mocador
0 una corda al peu a la part dels dits. Fer
forca amb la corda cap al teu cos (fletxa
vermella), per tal d’estirar la part dels
bessons (entre ells I'escurcament, és a
dir, el triceps sural Aquil-les que esta
marcat amb vermell). Aquest el
practicava durant dos minuts a cada
cama.
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5.Fig.15e.Estirar-se de panxa enlaire amb
una cama estirada i l'altre arronsada. La
diferencia d’aquest amb el primer és que
aqui situes el mocador o corda al peu, a la
part dels dits. Aixi aconsegueixes que el
peu es col-loqui en posicio “flex” i estires
cap al teu propi cos (fletxa vermella).
D’aquesta manera estires el conjunt del
triceps sural Aquil-les (zona
vermella).Aquest el practicava durant un
minut a cada cama.

6.Fig.15f.Posar-se dret i agafar-se una
cama pel peu (per darrera). Acostar el
peu el maxim possible al cul (fletxa
vermella), de manera que s’estiren els
quadriceps (zona vermella). Aquest es
feia durant un minut a cada cama.

7.Fig.15g.Anar en bicicleta amb wuna
bicicleta estatica durant 5 minuts. L’Adria
ens ha explicat que no havia d’anar rapid,
sind, que havia d’anar lent, a una
velocitat constant. D’aquesta manera
aconseguia escalfar les cames.
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8.Fig.15h.Anar a unes escales. Col-locar
un peu totalment repenjat a l'escala i
I'altre només repenjat a la punta de tal
manera que sobresurt la majoria del peu
per darrera. Fer forca cap avall amb el
peu que sobresurt (fletxa vermella) i aixi
estirar la part del triceps sural Aquil-les,
vulgarment anomenat bessons(zona
vermella). Aguest estirament el
practicava tres vegades amb cada peu i
cada vegada durant un minut.

9.Fig.15i.A rehabilitaci6 tenien tres '
rampes petites amb diferents graus de '
pendent (Dibuixades a la Fig.15i amb els
numeros 1,2 i 3). S’han de col-locar els |

peus a sobre de la primera rampa i
intentar repenjar el cos cap endavant
(fletxa vermella), per aixi, aconseguir
estirar el triceps sural Aquil-les (zona

vermella). Aquest el practicava durant un |

minut amb cada rampa. A la Fig.15i hem
hagut d’'improvisar ja que no teniem cap
rampa a ma. N’'hem fet una amb l'ajuda
d’'un arxivador i un objecte per
augmentar el grau de pendent.
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10.Fig.15j. A rehabilitacid tenien unes
espatlleres. Estirar-se a terra i aixecar les
cames de manera que el cul s’apropa a
les espatlleres. Fer la posicié “flex” amb
els peus i intentar acostar cada cop més
el cul a les espatlleres (fletxes vermelles).
Aixi s’estira la part del triceps sural
Aquil-les (zona vermella). Aquest el
practicava tres cops i cada cop durava 10
minuts. Cada cop havia d’estirar mes. A la
Fig.15j hem fet servir una porta ja que no
teniem espatlleres.

' Fig.15]

Un cop passat un mes havia fet 8 sessions. Ja no hi va haver d’anar més pero els de rehabilitacié li
van aconsellar que fes tots aquests estiraments a casa un cop al mes com a minim, per tal
d’exercir la part de I'escurcament del triceps sural Aquil-les.

Mentre I’Adria anava a rehabilitacid, va assistir a una visita al neuroleg. n
Neuroleg
6.2-NEUROLEG.

Un neuroleg és un metge especialitzat en la neurologia. La neurologia és la branca de la medicina
gue s’ocupa dels trastorns del sistema nervids. Especialment s’ocupa de la prevencio, el
diagnostic, tractament i rehabilitacié de totes les malalties que involucren el sistema nervids i

també inclou els vasos sanguinis i teixits,com serien els musculs.

El que va fer possible que derivessin a I’Adria al neurodleg va ser I’escurcament que li van trobar al
triceps sural Aquil-les que va resultar ser un “signe” d’una malaltia neurologica. Cal diferenciar
“signe” de “simptoma”. Un “simptoma” és un indici d’una malaltia, lesié o que alguna cosa no
funciona bé al nostre cos. Un pacient pot notar simptomes pero segurament una altre persona no
podra observar-los. Per exemple si tens esgarrifances, debilitat, dolor muscular, tos i dificultats a

I’hora de respirar, aixo son simptomes d’una pulmonia.

Els “signes” també son un conjunt d’evidéncies externes que fan possible detectar que una
persona té una patologia. A diferéncia dels simptomes aquests sén detectats per un metge, una
infermera, o un professional. Aquests ens donen pistes sobre la malaltia tot i que la majoria dels
casos no son suficients per arribar a detectar quina és, és a dir, necessitem fer algunes proves
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mediques ja que hi ha moltes malalties . Per exemple la febre, la respiracié accelerada, i sorolls

anormals a I'hora de respirar poden ser signes d’una pulmonia.

Com que els principals protagonistes d’aquests apartats son els musculs i I'aparell locomotor,els

hem estudiat.

6.3- NOSALTRES 1 EL QUE ENS PERMET EL MOVIMENT.

El cos huma és bastant complex. Podriem dir, des d’un punt de vista molt objectiu, que els humans
estem formats basicament per ossos, tendons, venes i arteries, pell i musculs. Els humans tenim la
capacitat de generar moviment. Aixo és gracies a I'aparell locomotor que esta format pels musculs
i els ossos. Els ossos tenen com a funcié donar forma al cos, protegir alguns organs delicats, i fer

possible el moviment. Segons la seva funcié els ossos tenen una forma o una altre.

Els musculs son allargats i acabats en unes fibres que s’anomenen tendons, que més endavant ja
veurem de que estan formats. Els tendons permeten que els musculs s’uneixin als ossos. El muscul
és un sistema que té com a funcid executar una accié mecanica, com a resposta d’una ordre, que
tant pot ser nerviosa com hormonal. Sabem que el sistema muscular és el responsable de molts
processos. Podem destacar uns dels més importants com serien: el moviment, el bombeig i
regulacié del fluix sanguini,els moviments peristéltics4, la parla i d’altres. També podem associar-
hi alguns processos interns, com per exemple la regulacié de la temperatura corporal. Hi ha tres

tipus de musculs que veurem a I'esquema que hi ha a continuacid.

ipus de
musculs

Musculs ( . . Uscul estriat
ipus:
Musculs)

isceral multi
unitari
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6.3.1-Tipus de musculs.

e Hi ha el muascul cardiac que també forma part del teixit estriat. A
diferéncia del muscul esqueletic aquest és involuntari, és a dir, ell
mateix fa l'accié sense que tu li ordenis. Aixi podem dir que la seva
activitat és espontania i ritmica. Esta format per cel-lules més curtes
que les del muscul esquelétic que son mononuclears”. Aquest el podem
trobar al cor. Observeu la Fig.16 que és l'aspecte de les cél-lules del

muscul Cardiac.

¢ Hi ha el muscul visceral multi unitari que forma part del teixit llis. Aquest,
igual que el cardiac, és involuntari. Esta format per cel-lules que tenen un
sol nucli que és allargat i relativament gran. La contraccié d’aquests teixit
llis és de 4 a 20 vegades més lent que el del teixit estriat. Una de les grans
caracteristiques d’aquest teixit és que té la capacitat de canviar tant de
longitud com de tensid. El podem trobar als intestins i a qualsevol organ

intern. Observeu la Fig.17 que és I'aspecte de les cel-lules del muscul llis.

* Hi ha el muscul esquelétic que és en el que ens centrarem en aquest
treball. Es denomina esquelétic ja que esta unit a I'esquelet. Aquest forma
part del teixit estriat i és voluntari. Que sigui voluntari vol dir que no actua

per si mateix, és a dir, rep ordres del sistema nervids central. Les cel-lules

del teixit muscular esquelétic son poIinucIearss. Dins d’aquest n’hi ha de
formes diferents i que fan accions diferents. Uns exemples serien: els bessons, els triceps,
etc. A aquests se’ls dona noms especifics. Se li diu estriat a causa del seu aspecte, ja que
mostra bandes transverses clares i fosques que tenen un paper crucial en la contraccid
muscular. Aquest tipus de musculs s’uneixen als ossos mitjangant tendons, que son
estructures de teixit connectiu que poden variar tant de forma com de mida. Observeu la

Fig.18 que és I'aspecte de les cél-lules musculars.
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Un cop estudiades les caracteristiques més superficials del muscul esquelétic el comencarem a
estudiar des de l'interior, és a dir, estudiarem la cel-lula que el forma i les seves parts, i com arriba
a formar tant el teixit muscular com el muscul en si. També estudiarem més endavant els tendons

gue els permeten la unié dels musculs amb els ossos.

6.3.2-La cél-lula muscular.

Les cél-lules musculars, sén cél-lules eucariotes diferenciades. Les cel-lules eucariotes sén aquelles
gue posseeixen un nucli amb la membrana nuclear diferenciada del citoplasma. Aquestes céel-lules
son diferenciades, és a dir, passen per un procés d’especialitzacié . En aquest procés la cel-lula
s’especialitza en la contraccio muscular. Tenen les mateixes parts que les cél-lules normals
Unicament disposades d’altres maneres i amb uns altres noms més especifics. De cel-lules
musculars n’hi ha de dos tipus, les cel-lules que formen el muscul estriat , i les que formen el
muscul llis. De moment ens centrarem a les cél-lules del muscul estriat. He adjuntat un esquema

en el que podreu veure el procés de formacié del muscul que ja s’explicara més endavant .

LIGOTHZElHula MIOCIT
Hiferenciada

6.3.3-Procés de formacié de les cél-lules del muscul estriat.

Les cel-lules musculars les podem anomenar fibres musculars o miocits. Aquestes cél-lules es
formen a través de 4 processos que es produeixen durant el procés embrionari a partir d’unes

cel-lules principals anomenades cel-lules mesenquimals.

Primer pas:

Com podem observar a la Fig.19, " 3
aquest procés comenga amb les Q - 9
T ©

cél-lules mesenquimals, que son Céllules mesenquimals  Miohlasts

) Miotub sincitial en
3‘“--.. w“desenvolupament
w

cel-lules produides al principi del 4 SETMANES

desenvolupament embrionari. Q

Cél-lules del prime pas de formacio d'una cél-lula
muscular (Fig.19).
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Aquestes cel-lules pateixen uns petits canvis i es tornen allargades i fusiformes, a partir d’aqui se
les anomena mioblasts. La paraula mioblast prové del prefix grec “mio” que significa “muascul” i “
blast” que fa referéncia a la cel-lula precursora. Els mioblasts son cel-lules que contenen un sol
nucli, i encara no tenen filaments. Com podem veure a la fotografia, els mioblasts es fusionen i
formen miotubs, que sén cel-lules sincitials (amb molts nuclis) , és a dir, polinuclears6 amb nuclis

centrals perd sense activitat miototica. L'activitat miototica és la presencia de cel-lules que es

multipliquen. Aquest procés es forma durant les primeres 4 setmanes del procés embrionari.
Segon pas:

Com podem veure a la Fig.20, els miotubs Nuclis Centrals

sincitals ~ formen  fibres  musculars Fibra muscular

primitives. Aquestes tenen nuclis centrals
que sintetitzen filaments d’actina, i

posteriorment filaments de miosina. Els
Michlasts
miotubs creixen de longitud per aposicié de = g
nous mioblasts.

9 SETMANES
Aquest procés es completa a les 9

setmanes del procés embrionari. Fibres musculars primitives (Fig.20).

Miofilaments prims( ACTINAJ
Miofilaments groixuts (MIOSINA)

Tercer pas:

Paral-lelament s’organitzen les
proteines contractils i s"ancoren (o es
fixen) als filaments d’actina
(anomenats també banda Z). També
s’organitza el sistema tubular i es

forma la membrana basal.

Procés on s'han format els miofilaments prims i groixuts
(Fig.21).



Aix0 succeeix als 5 mesos del procés embrionari. Observeu la Fig.21.

Quart pas:

Es completa la formacié del sistema
tubular amb la migracié dels nuclis cap a
la periferia. | també augmenten de mida
les fibres agregades en feixos. Observeu la

Fig.22.

En aquesta fase hi ha apoptosi’, que és un
sistema en la qual s’eliminen algunes
cel-lules en els miotubs. Aquests
determinen el nimero de fibres. També

més endavant hi ha una altre fase

Nuclis periférics Miofibrilles { feixos de

9 MESOS

micfilaments disposats
longitudinalment).

__Fibra muscular

Quart pas de la formacid de les fibres musculars (Fig.22).

d’apoptosi’ que determina la forma del muscul.

6.3.4-Parts de les cél-lules musculars.

FParts de la
bra muscular

Un Cop ja formades les fibres musculars, ens fixarem en les seves caracteristiques (parts) més

rellevants. Recomano observar la Fig.23 després de I'explicacio de les parts per tal de situar-les.

feccopocma

ol

Reticle

Sarcomer sarcoplasmatie

Parts de la cél-lula (fibra) muscular (Fig.23).
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Nucli: El nucli de la cel-lula muscular esta col-locat a la periféria. Les cel-lules musculars tenen
molts nuclis (polinuclears) ja que son el resultat de la fusid de moltes cél-lules. El nucli conté la
major part de la informacié genetica. Dins seu s’hi troba la cromatina®, que és la substancia
fonamental del nucli. La cromatina esta constituida per filaments d’ADN® units a histones™® en

diversos graus de condensacio.

Sabem també que com que la cel-lula té un nombre elevat de nuclis, cada nucli s’encarrega, o és

responsable d’un volum determinat de citoplasma, d’aixo ho anomenem domini nuclear.

Reticle sarcoplasmatic: Es el reticle endoplasmatic de la cél-lula muscular. Aquest esta associat

amb el nucli cel-lular. La seva funcié com a qualsevol cel-lula eucariota és transportar el material
cel-lular a fora de la cel-lula. Al Reticle endoplasmatic es sintetitzen moltes proteines del muscul.
La sintesis proteica11 esta controlada pel nucli i feta als ribosomes™. Les proteines son molt
importants per a les cél-lules musculars, ja que la majoria participen en la contraccié muscular, en
la forga, en la resistencia i en la rapidesa. El reticle sarcoplasmatic té un paper molt important a
I’hora del cicle de contraccio- relaxacié muscular . El trobem en forma de sarcotubuls envoltant les

miofibril-les.

Sarcosoma: Sén les mitocondries del muscul. Es solen situar entre les fibril-les i n’hi ha un nombre
elevat i variable. Els Sarcosomes sén els responsables de la generacié de la principal molecula
d’energia de la cel-lula, el trifosfat d’adenosina(ATP). El sarcosoma conté tots els enzims
encarregats de |'oxidacié dels precursors altament energetics que fan que aquests donin lloc a
molecules d’oxigen i aigua. Durant aquest procés s’obté un nombre elevat d’energia quimica que
s’emmagatzema en forma d’ATP . Aquest ATP sera usat per la cel-lula per dur a terme la contraccié
muscular, el transport ionic, la sintesis de proteines, la regeneraci6 cel-lular, etc. La quantitat real
de sarcosomes a les fibres amb gran capacitat oxidativa pot superar el 20 % del volum cel-lular

total.

Sarcoplasma: és el nom que se li déna al citoplasma de les cel-lules musculars. El sarcoplasma és
ric en proteines solubles, components filamentosos del citoesquelet i altres substancies. Algunes
de les substancies més importants son fonts de I'energia de la fibra muscular, com per exemple:

glicogen i lipids.
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Miofibril-les:Sén una estructura subcel-lular de numero variable i sén una agrupacié de sarcomers
ordenats. Les miofibril-les es disposen unes al costat de les altres paral-lelament per a poder
formar una fibra muscular. Les miofibril-les estan interconectades les unes amb les altres

mitjangant un conjunt de proteines especialitzades anomenades filaments intermedis.

nivel
maolecular

Sarcomers: Sén zones estructuralment artificials en les que es divideix una fibril-la. Els sarcomers
son les unitats funcionals de la contraccid muscular. Una miofibril-la és, per tant, un grup de
sarcomers disposats en serie. EIl nimero total de Sarcomers a l'interior d’'una fibra depén de la
longitud i el diametre de la fibra muscular. Els sarcomers estan formats per filaments contractils
anomenats miofilaments. Al sarcomer existeixen dos grups principals de filaments contractils: un
és relativament gruixut, i I'altre és relativament prim. Els miofilaments gruixuts sén polimers de la
proteina anomenada miosina. Els miofilaments prims sén polimers de la proteina anomenada
actina. Aquests miofilaments sén els que provoquen a al muscul un aspecte estriat degut a la

repeticié de bandes fosques i clares.

Observarem a fons els miofilaments:

-Filaments prims (anomenats també filaments

d’actina): Estan compostos per tres tipus de
proteines: I'actina, la tropomiosina,i la troponina.
Aquest filament és el que regula la generacié de
tensié produida per el filament de miosina.
Aquests filaments es troben quasi a totes les

cél-lules formant part del citoesquelet. Aquest té

una forma practicament esferica. Observeu la Miofilaments prims (Fig.24).

Fig.24.

Actina: Es la proteina que presenta 2 estats: -Globular -Filamentosa.
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Tropomiosina: Es una proteina filamentosa formada per 2
cadenes entrellagades en forma de a-hélix, que de la mateixa
manera s’enrotlla sobre el filament d’actina. Com podem

veure a la Fig.25, en estat de repos la tropomiosina es disposa

sobre I'actina per evitar la unié actina-miosina. Tropomiosina (Fig.25).

Troponina: Es una proteina formada per la unié de troponina T,
troponina C i troponina |. Cada complex de troponina esta unit a una
molécula de tropomiosina. Com podem veure a la Fig.27, la troponina

I”

i la tropomiosina juntes formen el “complex proteic regulador”. La

troponina és la responsable de I'inici de la contraccié muscular. Complex proteic regulador.

Troponina (Fig.27).

-Filaments gruixuts (també anomenats filaments de miosina):

Al centre del sarcomer hi trobem integrats amb els filaments
d’actina els filaments de miosina. Els filaments gruixuts estan

formats principalment per miosina perd també tenen ,en

W TFATATY AP

menys quantitat, altres proteines. Els filaments de miosina

son fixes, és a dir, no es desplacen de la seva posicié inicial, =~ Miofilaments guixuts (Fig.28).
perque a la linia M és la linia totalment central on hi trobem proteines amb funcié “d’ancoratge”i

fixament dels filaments fins als discos. Observeu la Fig.28.

Miosina: El filament de miosina és un polimer format per

molécules de miosina.

Aquesta, és una proteina relativament gran, i és una de les
proteines més estudiades per la biologia, perqué no només
es troba a les cel-lules musculars. Esta formada per 2
cadenes entrellagades entre elles amb a-heélix i quatre de

simples. La molécula de miosina és asimetrica.

Té una part globular(S-1) anomenada cap , que és la part
encarregada d’impulsar la contraccié, i una part allargada, l

que és la que permet la unié de diverses molécules en un

Formacio dels filaments de miosina
(Fig.29).



Ill

filament conjunt. El conjunt de S-1i S-2 formen el “pont creuat”. Per formar aquest filament les
molecules de miosina es col-loquen antiparal-leles, és a dir, la part globular d’'una al costat de la
part allargada de l'altre i a l'inrevés. Aixi, s’aconsegueixen formar fibres com les que podem

observar a la Fig.29, que sén fonamentals per a la contraccié muscular.

Sarcolema: Es la membrana cel-lular de les fibres musculars. Es una membrana semipermeable i
lipidica, igual o semblant a la membrana cel-lular de les altres cel-lules eucariotes. La seva funcio
és protegir a les fibres musculars i col-laborar, juntament amb el teixit connectiu, a formar
resisténcia quant la fibra s’estira. En algunes parts podem veure invaginacions, parts on la
membrana s’endinsa cap a l'interior del sarcoplasma. A aquestes invaginacions se les anomena

tubuls transversos (T) .

Tubul transvers(T): Sén invaginacions del sarcolema cap a l'interior de la fibra, entre I'espai

intracel-lular i el reticle sarcoplasmatic. La funcié d’aquests tubuls és conduir la senyal d’activacio
produida per la motoneurona a les miofibril-les. Els tubuls T sén com un conducte eléctric per la
senyal nerviosa, que actua juntament amb el reticle sarcoplasmatic. A continuacié he adjuntat un

esquema del recorregut que fa la senyal nerviosa. Observeu la Fig.30 per situar-lo.

—> Miofibril-|

Senyal
nerviosa

Cisterna: S6n engrossiments del reticle sarcoplasmatic que es localitzen als tubuls T, o que estan

en contacte amb els tubuls T. Observar la Fig.30.

Triada: La Triada esta composta per la invaginacio del sarcolema,  Tibul

Iransvers

anomenat tubul T, que es situa al mig de dos cisternes

provinents del reticle sarcoplasmatic. Observar la Fig.30.

Cisternes
D’aquesta manera la fibra muscular permet que la senyal B ey
. i o . . Tibuls -T i Cisternes (Fig.30).
nerviosa provinent de la motoneurona arribi als sarcomers i els

activi, per aixi efectuar la contracciéd muscular. Es sap que per cada sarcomer hi ha 2 tibuls T per
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tant hi ha 2 Triades. D’aquesta manera les senyals nervioses arriben a tots els sarcomers, i

s’efectua la contraccié muscular.

Un cop ja conegudes les parts de les cel-lules musculars he fet una practica per intentar veure la

cel-lula muscular a través d’un microscopi optic.

6.4-PRACTICA DE L’OBSERVACIO DE LES CEL-LULES MUSCULARS.

6.4.1-OBJECTIU

Intentar observar una cel-lula muscular iintentar veure algunes de las parts que la comprenen ja

que les he estudiat tedricament.

6.4.2-MATERIALS

Pastanaga.

Cuixa de pollastre.

- Ganivet.

- Bisturi.

- Navalla.

- Tisores.

- Pinces ( grans i petites).
- Agulla emmanegada.

- Vas de precipitats.

- Plaques de petri.

- Colorants( verd brillant, oceina AiB)
- Alcohol( 1009, 902, 702)
- Aigua destil-lada.

- Aigua de l'aixeta.

Microtom de ma.

Cronometre.

6.4.3-PROCEDIMENTS

- 1-Agafar la pastanaga i tallar-la per Ila

meitat( horitzontalment).

Procés de tallar la pastanaga al laboratori{Fig.31).



2- Tallar un dels trossos obtinguts per la meitat (verticalment) com podem observar a la
Fig.31.

3-Escapcar la pastanaga per els costats i tallar-la per la meitat de manera que entri dins del
microtom.

4- Un cop a dins del microtom inserir entre els dos trossos de
pastanaga un tros de muscul de la cuixa de pollastre, endinsar-lo tant

com es pugui de manera que ens quedi com a la Fig.32.

b W
5-Obtenir talls prims amb la navalla arran del microtom de forma que ,P; ’ ‘

surtin trossos molt petits de muscul de pollastre, i anar-los acumulant [

B

Primers talls al
microtom (Fig.33).

a una placa de petri amb aigua destil-lada tal i com podem observar a

la Fig.33.

6-Preparar 3 plaques amb alcohol. A la primera posar-hi alcohol del

100%/9, a la segona posar-hi alcohol del 90%/2 i a la tercera | m/l -_
oo e
Plagues amb alcohols de
de filtre (com que no en teniem hi vam posar una cartolina). diferents graus (Fig.34).

alcohol del 70%/2. Per no confondre la placa ho escrivim al paper

7- Posar 3 trossos el maxim petits a la placa de I'alcohol de 1002. Encendre el crondmetre, i
esperar fins que hagin passat 7,5 minuts.

8- Mentrestant, tallar més trossos amb la navalla i amb
I’'ajuda del microtom.

9-També podem preparar un altre placa amb aigua
destil-lada. Preparar els 3 colorants i afegir 6 plaques, una

per cada colorant ja que tenim 3 colorants i les altres per @
. . s . Plagues de petri amb les
omplir-les amb aigua corrent de 'aixeta. Observeu la Fig.35. GRS

substancies corresponents, el

10- Quant han passat 7 minuts i mig, canviar els tres trossos crenometre i els 3 colorants
(Fig.35).
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gue hi havia a la placa de I'alcohol del 1002 a la de I'alcohol del 902. Afegir tres
trossos nous a l'alcohol del 1002. Un cop han passat 7.5 minuts més farem un
altre cop el canvi. Els trossos de I’alcohol del 1002 els posarem a I’alcohol del 909,
els de I'alcohol del 902 els posarem a I'alcohol del 702. Afegirem 3 trossos nous a
I’alcohol del 100°.

11- Passats 7 minuts i mig tornem a fer el canvi igual amb les diferéncies que no Colorants
n’hi afegirem més a I'alcohol del 100%, i que els trossos de I’alcohol del 70% els (FIE:36).
posarem a l'aigua normal de I'aixeta, ja que ens interessa perquée conté minerals.

12- Posar una mica de cada colorant a cada placa. (Una amb colorant verd brillant, I'altre
de color oceina A i oceina B; com a la Fig.36.)

13- Un cop hagin passat 7. 5 minuts més tornar a fer els canvis dels
trossos de muscul i els alcohols.

14- Els trossos que estaven amb aigua normal els posem un a cada

placa de diferent colorant.

Canvi dels talls de
muscul dels colorants
amb aigua posar-los amb els colorants. Cadascun amb un colorant gz l'aigua de l'aixeta
(Fig.37).

15- Un cop passats 7.5 minuts tornar a fer el canvi i els que estaven

diferent. A continuacié els que haviem posat anteriorment a les
plagues amb colorant posar-los amb aigua normal, com a la Fig.37 i Fig.38.
16- Esperar 7 minuts i mig i els dltims trossos que estaven amb aigua
destil-lada els hem afegit amb els colorant i els que estaven amb colorant
els hem posat amb I'aigua normal.

17- Hem guardat 3 trossos que no els hem passat per els alcohols amb

aigua destil-lada i també els hem posat als colorants.

18- Un cop passats 3 i minuts i mig hem acabat de posar els trossos que hi

havia al colorant amb aigua normal. Trossos de masculs
en remull { Fig.38).

20- Hem comengat a preparar les mostres, les quals es poden

veure a la Fig. 39.

21- Cada tros de muscul -després de estar ben esclarit- 'hem

posat a una placa de petri i, amb I’'ajuda d’una gota d’aigua, hi

hem posat un vidre petit a sobre.

Mostres preparades (Fig.39)-



- 22- Observar les mostres i veure si hem obtingut resultats i podem veure algunes de les
parts de la cel-lula muscular.

- 23- Si la mostra és massa gruixuda s’ha de practicar un splash, que és tracta de posar un
paper a sobre de la mostra i aplastar-la el maxim possible amb els dits per tal de que

s’aplanii s’escampi i poder veure millor les parts per el microscopi optic.

6.4.4-RESULTATS

Hem iniciat I'observacidé per una preparacié on hi havia una mostra tenyida de color verd que no
havia estat submergida als alcohols anteriorment. Hem realitzat una observacié amb diferents
augments. Hem distingit les parts principals (membrana, nucli i citoplasma), no obstant, no s’han

pogut guardar les fotografies satisfactoriament.

Hem seguit observant les seglients 12 preparacions. Degut que no s’observava el nucli
correctament perqueé el citoplasma estava tenyit, hem aplicat la tecnica SPLASH a les mostres més
petites i les més primes. L’Splash ha permeés fer que la mostra sigues més prima per aixi poder

diferenciar els nuclis del citoplasma. Els resultats sdn els seglients:

FOTOS: (X=augments) (O:observacié (humerada per ordre))

0.1=400X 0.2=400X
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0.3=400X 0.4=100X

Amb aquestes hem pogut diferenciar alguns nuclis ( son els puntets foscos que es poden observar)

i fer aquestes fotos.

També hem observat algunes mostres que hi havia ja preparades dels diferents teixits musculars.

-Muscul cardiac:

0.5=100X
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-Muscul esquelétic:

0.6=100X

-Muscul llis:

0.7=100X

6.4.5-CONCLUSIONS

Tot i que no hem pogut obtenir unes mostres en les quals es poguessin veure les parts facilment
hem pogut veure fotos d’unes mostres ja preparades. També, tot i que aquesta practica 'hem fet
amb un material que no era del tot adient ( ja que no teniem prou temps per a demanar alguns
colorants, ens faltaven alguns materials i el microtom era manual), hem aconseguit alguns

resultats on hi hem diferenciat els nuclis de les fibres musculars.

6.5-FORMACIO DEL MUSCUL
Un cop ja coneguda la cel-lula muscular hem d’estudiar com es formen els musculs. Primer de tot

observeu I'esquema que hi ha a la Fig.40 per facilitar aquest apartat i després he fet un altre
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esquema d’explicacio per tal d’aclarir alguns apartats del primer esquema que no s’hagin entes

correctament.

"~ e Sarcolema

. $§

Proces de formacio del muascul (Fig.40).

Un conjunt d'aguestes
ibres s'envolten amb un
eixit conjuntiu
anomenat perimisi i aixi
ormen un fascicle.

Ho he explicat d’una altre manera comengant pels musculs:

Un muscul és un conjunt de fascicles envoltats per teixit conjuntiu anomenat epimisi. Un fascicle
és un conjunt de fibres envoltades per teixit conjuntiu anomenat perimisi. Les fibres sén un
conjunt de cel-lules musculars envoltades per un teixit conjuntiu anomenat endomisi. Les cél-lules

musculars com hem vist abans estan envoltades d’un teixit conjuntiu anomenat sarcolema.
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Cal comentar que quant s’acaba el muscul hi ha la unié d’ell amb els ossos,
aixo és gracies als tendons. Els tendons son una part del muscul estriat. Sén
de color blanc, tenen una consisténcia forta i no sén contractils. Estan
constituits per fibres de teixit conjuntiu. Per tan, podem dir que no son res
més que 'unié de tots els teixits conjuntius que envolten tots els apartats

dels quals el muscul esta format (sarcolema + endomisi + perimisi + epimisi).

Sarcolema
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7- 2008. El neuroleg de Vic li va fer una analitica (analisi de sang) , i un

electromiograma que van sortir anormals.

Ja que aquestes proves formen part de la deteccid de la malaltia, hem de saber de

qué es tracta cada prova, perqueé serveix i com es fa. Analitica

7.1-ANALITICA.

Una analitica, o també anomenada analisi de sang, consisteix en agafar una mostra de sang del
pacient. Les analitiques es fan servir per a detectar possibles malalties o també com a control de Ia
salut. Mitjancant un analisis de sang es poden detectar una serie de malalties, tant les freqlients
com les que no ho son tant, o també algunes infeccions. L’analitica que li van fer a I'Adria, els
resultats van sortir anormals. Observeu I'annex 5, és l'informe

(Resultats) de I'analitica de I’Adria.

Electromiograma

7.2-ELECTROMIOGRAMA.

Un electromiograma és una prova
neurofisiologica. Els electromiogrames
antiguament eren proves doloroses, pero gracies
als avencos en la tecnologia i en la medicina,
actualment, no ho soén tant, o gairebé gens. Un
electromiograma consisteix en aconseguir un
grafic on hi ha representada I'activitat eléctrica

dels musculs. Quant es produeix la contraccio

muscular es produeix una descarrega eléctrica

del nervi sobre el muscul. L'electromiograma

permet detectar alteracions en [|'activitat eléectrica
muscular i del sistema nerviods periferic. S’hi poden trobar
algunes variacions que ens poden indicar que alguna part
del nervi o del muscul esta danyada o no funciona
correctament. Els electromiogrames es duen a terme

amb uns electrodes, que sén uns elements en forma

LA i r
Surrncirierawl Teal lagad i riel

d’agulla molt fina que recullen I'activitat eléctrica dels

musculs. Ho recullen a través d’un aparell anomenat : ' ' .
Resultats (grafica) de I'electromiograma (Fig.42).
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oscil-loscopi, o també anomenat aparell de detectar la activitat eléctrica i les seves oscil-lacions.
Aquesta informacio és traspassada a un ordinador que recull i interpreta els resultats a través de
grafiques. Podem veure un exemple d’aquestes grafiques a la Fig.42. S’ha de dir que aquesta prova

I’ha de fer un metge expert, i només, si és realment necessaria.
Cal explicar ordenadament els passos de la prova, els he enumerat:

1. El pacient s’ha de treure la roba de la part del muscul en el que es vol fer la prova( aquest
cas eren les cames i als bragos), i estirar-se a la “camilla”.

2. El metge posara un numero concret d’electrodes i a llocs concrets ( en el nostre cas a les
cames i als bracos), els quals estaran connectats a I'oscil-loscopi.

3. Cada electrode transmetra un impuls eléctric al muscul, aixdo donara lloc a una petita
contraccid muscular involuntaria que generara una activitat eléctrica muscular que sera
detectada per I'electrode i recollida per I'oscil-loscopi.

4. Després d’aixo, el metge fera un registre de I'activitat muscular voluntaria, és a dir,

realitzada pel propi pacient.

Ja que veiem que un dels temes principals és la contraccié muscular I'explicarem

detalladament.

7.3-LA CONTRACCIO MUSCULAR.
Abans de comencar a explicar ben bé la contraccié muscular explicarem qué és una motoneurona i

com s’uneix al muscul ja que aquest procés és fonamental per explicar la contraccié muscular.

7.3.1-Motoneurona.

La motoneurona és la neurona del sistema nervids central que el que fa és unir-se a través del seu

axo a un muscul o a una glandula.
Les motoneurones es poden classificar en 3 tipus:

1. Somatiques: Actuen sobre el muscul esqueletic.
2. Les viscerals especials: Per exemple, les que actuen a les branquies en peixos, i en
vertebrats terrestres a algunes parts de la cara.

3. Les viscerals generals: Actuen sobre el muscul cardiac i sobre el muscul llis.
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Parts d’'una motoneurona: Fig.43.

Meurana
Axé: Es la prolongacié de la cél-lula nerviosa per on viatja I'impuls nerviés que ,
; - \ . [P S
arriba finalment a una altre cel-lula de la qual la neurona s’ha unit. En aquest ~ Lok
S K.
3 r
cas I'ax6 estaria unit a un muscul per a passar I'impuls nervids i permetre la -\
t ., | Cos .
contraccié muscular. cel-lular Axd

Cos cel-lular: Es el centre metabolic cel-lular. Rep impulsos provinents

majoritariament d’altres neurones unides a ell a traves de I'axd. Transmet

informacid. Dins seu hi ha el nucli.

Muascul

Aixi podem dir que la funcié de la motoneurona és fer arribar els impulsos Fig.43.

nerviosos als musculs, per aixi dur a terme la contraccié muscular.

7.3.2-Unié neuromuscular.

Aguest procés es forma quant ja tenim les fibres musculars fetes i totes estan a punt d’unir-se a
través d’'una membrana basal. Per aquesta unid s’utilitza un neurotransmissor quimic anomenat

acetilcolina ( ACh). Explicarem aquest procés a través de 3 passos:

1. Els receptors acetilcolina recobreixen tota la fibra muscular.
2. Aquests, es van desplagant cap al nervi que s’esta a punt d’unir.

3. Tots els receptors estan col-locats sota el nervi i queden atrapats per ell.

Aixi doncs, es forma la unié neuromuscular que té molta importancia respecte la contraccié
muscular, ja que la contraccié muscular s’inicia per un potencial d’accid provinent de la
motoneurona. De la motoneurona en direm neurona presinaptica (membrana presinaptica), en
canvi, de la membrana muscular en direm membrana postsinaptica. La superficie que ocupa la

motoneurona sobre la fibra muscular se’n diu “fenedura sinaptica”.

7.3.3-CONTRACCIO.

En aquest apartat explicarem el que passa des de la motoneurona fins la contraccid de les fibres
musculars. Recomano consultar I'annex numero 1 per tal d’entendre tot el procés i aprofundir més
en el tema. A I'annex, aquest procés esta explicat detalladament a través de fotos i de molts

passos que faran possible entendre’l, ja que és un procés bastant complex.
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Activaciéo muscular

L’activitat muscular esta controlada pel sistema nervids central a través de la distribucio dels
nervis en els musculs ( innervacio motora). La unid del nervi a les fibres forma la unid
neuromuscular, que provoca unes invaginacions del nervi dins la fibra. Es genera un potencial
d’accié a la unié neuromuscular. Aquest potencial s’efectua quant el nervi és activat per un impuls
nervidés que prové del sistema nervids central. El potencial arriba a I'axé i aquest augmenta la
permeabilitat del calci (Ca++). D’aquesta manera, els ions de calci entren a I'axé a través d’uns
canals especifics. Els ions de calci permeten que el neurotransmissor de 'acetilcolina(ACh) surti a
I’exterior del nervi i es col-loqui a la unié neuromuscular. ACh s’uneix als canals de la membrana
muscular i fa que aquests s’obrin. Aqui comenga una série de processos ionics on hi ha I’entrada
de diferents ions™® i cations™ a Iinterior del muscul. Aquests processos provoquen un gran
potencial d’accié que es propaga a través de la fibra. Un cop ja s’ha format el potencial d’accid a
dins el muscul 'ACh és descomposta per tal d’evitar que es torni a excitar. A partir d’aqui,

passarem a explicar el procés contraccid- relaxacié.
Contraccid — relaxacio

El potencial d’accié s’infiltra per

unes invaginacions del sarcolema elrades
X .|
que s’endinsen cap a la fibra. parcolema

Aquestes invaginacions sén els
tubuls-T, que ja hem vist a l'apartat fobulT _J
de parts de la cél-lula muscular. A
partir d’aqui, només es tracta de
passar el potencial eléctric en

activitat contractil als sarcomers. Als

tubuls-T hi podem trobar unes

o
=
3]
o
o
T
m .
5

estructures anomenades tetrades

que s’encarreguen de detectar els

canvis de voltatge. Quant el Parts del sarcomer gue son els responsables de la contraccid
muscular (Fig.44).

potencial arriba als tetrades aquests

activen els peus. Els peus sén unes estructures que es troben a les cisternes i quant son activats

51



alliberen ions de calci. La concentracio de calci al sarcoplasma augmenta i aquests es col-loquen al
voltant de les miofibril-les. Aquest augment no es manté ja que el calci s'uneix rapidament a una
serie de compostos que el retornen al reticle sarcoplasmatic. El calci activa el mecanisme de
filaments lliscants, degut a que hi ha unes estructures que bloquegen els filaments i quant aquest
s’uneix a les estructures deixen de bloquejar-los. El fenomen de filaments lliscants és gracies al
moviment dels caps de miosina sobre els filaments d’actina. Aquests moviments s’efectuen
formant un cicle on hi ha canvis energeétics i estructurals. A cada cicle es produeix la hidrolisi*> d’un
ATP, que allibera energia que serveix per generar forca i efectuar els moviments necessaris, d’aqui
la presencia d’ATP als filaments de miosina i d’actina. Aquest cicle consta de 4 parts , les quals

estan explicades a continuacié.

1- Unid: En aquesta part la miosina uneix el seu cap al filament d’actina.

2- Gir: La unid provoca una interaccié que produeix un gir ( rotacio) del cap de la miosina que
fa que canvii de posicid.

3- Desunid: La tensié del coll de la miosina es transmet al filament d’actina de manera que el
filament d’actina es desplaca.

4- Tornar a la situacié inicial: La miosina torna a la seva posicio relaxada inicial.
El cicle es repeteix moltes vegades.

Adjunto la Fig. 45, que és el procés que fan els caps de miosina sobre |’actina:

M1 r2 143 hA4

Fig.45.

La forca de la contraccidé prové de la unié sequlencial de varis llocs del cap de la miosina a altres
punts dels filaments d’actina. El cap de miosina necessita per a moure’s i canviar-se de posicio tant
ATP com Mg++(Catié magnesi) . Hem de saber que no tots els caps de miosina fan aquest
moviment, sind que, només uns quants. La for¢a generada per un sarcomer és molt petita pero
guant hi ha la unié en feixos de moltes fibres i hi ha milers de sarcomers col-locats en paral-lel, la

forca ja és considerable.
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Ja sabem que després de la contraccio bé la relaxacié del muscul, doncs aixo és el que s’explicara.

Principalment s’ha de dir que els ions de calci que han activat el fenomen de filaments lliscants sén
atrets per una proteina que s’anomena parvalbumina. La parvalbumina recull tots els ions de calci
i els porta cap al reticle sarcoplasmatic. Un cop els ions de Ca++ han entrat al reticle a través d’uns
tubs longitudinals, el magnesi i I’ATP també desapareixen. Com que no hi ha el calci al voltant dels
filaments, aquests es tornen a bloquejar. Aquesta és la part fonamental de la relaxacid, perque
sense el calci ni ’ATP ni el magnesi els filaments no poden lliscar entre ells i no poden efectuar la

contraccio muscular.

Per ultim, hem de tenir present que a la contraccid muscular hi entren en joc molts ions i cations
que fan possible que es formi el potencial d’accié a dins al muscul per arribar a la contraccid.
Aquests s’han d’eliminar amb altres processos per evitar que es formin nous potencials d’accio
sense que el nervi en doni I'ordre. Alguns d’aquests els fan possibles altres ions com podrien ser

els ions de Clor, que els veurem a I'apartat de la patologia, ja que hi estan directament relacionats.
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8- 2008-2009. El neuroleg de I'hospital de Vic el va derivar al neuroleg de

Barcelona, de I’hospital de Sant Joan de Deu. El neuroleg de Barcelona li va
fer un altre electromiograma , que també va sortir anormal, i li va

diagnosticar una miopatia, en concret una miotonia congeénita.

8.1-LES MIOPATIES. -

Les miopaties sén les patologies dels musculs esquelétics. El coneixement de les miopaties ha

avancat molt gracies a la introduccié de noves técniques. L’electromiografia que va millorar
rapidament, i posteriorment I'enzimologia muscular'®. Les miopaties principalment afecten als

musculs o a la placa motriu *’, sense arribar a lesionar el sistema nervids central periféric.

Es manifesten principalment per la péerdua de forca i pérdua de volum o de capacitat d’efectuar la
contraccio muscular. Normalment afecten als musculs del tronc i de les extremitats. Sabem que els
musculs tenen una capacitat de regeneracio limitada i que tenen dificultats a I’hora de respondre
a una agressié. En canvi, en moltes miopaties hi ha un factor genétic que es pot garantir la
malaltia en els descendents a través de les tares cromosomiques. Tot i que, per algunes malalties
no hi ha tractaments especifics, és molt important que el metge faci correctament el diagnosticii el
pronostic adequats, ja que segons la miopatia hi ha diferents maneres d’evolucionar. El diagnostic
i el pronostic també son importants per donar consells genétics a I’hora de tenir fills amb o sense
la malaltia. Dins les miopaties hi ha diferents apartats i nosaltres ens centrarem a |'apartat de

malalties miotoniques.

8.1.1-Malalties miotoniques.

Les malalties miotoniques es caracteritzen per ser malalties hereditaries que presenten un factor

miotonic, que vol dir que, tenen dificultats a I’hora de relaxar el muscul després de la contraccid.

Aix0, es detecta perque hi ha una relaxacié lenta que es pot observar facilment.

Els pacients amb fenomens miotonics expliquen que tenen problemes a I’'hora de la relaxacio del
muscul després de la contraccid, un exemple seria, quant diuen que els queda la ma rigida. Aquest
simptoma és habitual en mi i en el meu germa, a tots dos ens ha passat moltes vegades. Uns

exemples de situacions en que ens queden les mans rigides serien:

- Jugant a basquet. Després de tirar la pilota, la ma ens pot quedar ni oberta ni tancada,

rigida. Quant volem continuar jugant, no podem agafar-la a causa de la posicié de la ma.
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Aix0 passa perque quant ens queda la ma rigida no podem ni obrir-la ni tancar-la del tot,
només podem fer petits moviments progressius per tal de poder-la moure de nou.

- Després d’agafar qualsevol cosa, la ma et pot quedar rigida, tant pot ser un boligraf, una
bossa, maleta, llibreta, pilota, etc. Si I'objecte pesa i has de fer un petit esforg, aixo
augmenta les possibilitats de que et quedi rigida.

- Quant vaig amb moto ( moto de marxes) quant agafo I'embrague per canviar de marxa i
després el deixo(ja he canviat de marxa), he de moure el colze amunt perqué la ma em
gueda rigida i no puc deixar-lo.

- Quant fem un esfor¢ tant amb la ma com amb el brag, com seria agafar una pesa, la ma et
queda rigida( doblegada).

- Quant I'Adria para una pilota amb el puny tancat, després no pot obrir-la.

- Quant tanquem la ma fent forga ens costa molt d’obrir-la.

El concepte “quedar-te la ma rigida” és que per més que intentis moure-la no pots. El truc esta en
que si repeteixes aquesta accid (obrir i tancar la ma) successives vegades la rigidesa desapareix. Els
pacients amb malalties miotoniques la rigidesa de les mans és menys important, o menys forta en
un medi calords, i més forta i més greu en un medi fred. També s’ha de dir que no a tots els
pacients els hi passa. El neuroleg ens demanava al meu germa i a mi a veure si amb el fred la
rigidesa empitjorava. Jo al principi deia que no, pero després vaig anar observant que amb el fred
la rigidesa era més forta i més comu. Un dels moments que presento més susceptibilitat al fred és
als dies d’hivern. Aquest fet provoca que els dies d’hivern que vaig en moto em costi més canviar

de marxa a causa de la rigidesa de les mans.
Els pacients amb aquestes malalties solen tenir problemes a I’hora de:

- Comencgar a caminar.
- Aixecar-se d’un sofa o una cadira.

- Sortir d’un cotxe de 3 portes.

Tant al meu germa com a mi aix0 ens ha passat en varies situacions. Podeu observar algun

d’aquests processos al DVD adjunt.
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En aquestes ocasions els musculs del pacient estan relaxats. Quant han d’efectuar el moviment
han de comencar una contraccié. Com que el muscul ha estat en repos, quant es contrau té

dificultats a I’hora de relaxar-se.

Per evitar els problemes de relaxacid , és necessari fer uns exercissis de preescalfament. Aquest
escalfament consisteix en que de manera suau es vagin exercitant els bragos i les cames movent-
les de manera progressiva. Després de fer aquests estiraments els pacients que tenen aquest tipus
de malaltia gairebé poden caminar normal. Si no fan aquest estiraments pot semblar que
arrosseguin les cames o que caminin gairebé amb les cames rectes, és a dir, sense doblegar els
genolls (cames rigides). He adjuntat un DVD al treball on hi podeu trobar un video on s’hi poden
veure moviments en els quals no s’ha fet cap escalfament; d’aquesta manera podreu veure alguns

dels moments on els simptomes sdn facilment visibles.

Tot i fent aquests estiraments, si les persones afectades estan caminant i han de fer un moviment
improvisat,es torna a presentar la situacié anterior. En algunes d’aquestes situacions els pacients

tenen tendencia a ensopegar i caure.

Una evidéencia clara és tancar el puny molt fort i obrir-lo tant rapid com es pugui. D’aquesta
manera podem observar que els dits de la ma s’obren d’'una manera molt lenta i molt rigida, ja
que els dits tenen dificultats per anar-se relaxant. Com he dit anteriorment, si el pacient va obrint i
tancant la ma de forma repetida, aquest fenomen va desapareixent gracies a les contraccions

repetides ( seria com un tipus d’escalfament).

Els efectes miotonics els podem observar amb la percussié d’un martell de reflexos ( tot i que ho
ha de fer un metge, ja que ell és el que sap com i on ha de picar) tant a la ma, com a la llengua,
com a altres llocs. A tots veurem un moviment bastant extens i que va lent a desapareixer, que
ens indicara que el pacient té o pot tenir una malaltia miotonica. Electricament, aixo es pot veure

amb la prova de I'electromiograma (EMG), que ja ha estat explicada a I'apartat numero 7.

8.1.2-Patogenia de les malalties miotoniques.

La patogenia és la part de la patologia que estudia les causes que actuen damunt de I'organisme
per produir qualsevol malaltia.
Aquesta miopatia és produida per una mutacié®® al gen®® que codifica la proteina CLCN-1, que és la

que s’encarrega del potencial d’accié (voltatge) del canal de clor CIC-1. Els canals de clor sén uns

56



transportadors i estan situats al sarcolema, tenen la funcié de regular la excitabilitat i estabilitzar
el potencial de repds. D’aqui prové la observacié que s’ha fet en alguns experiments amb animals
gue tenien aquest tipus de miopatia i que afirmen que el clor no pot entrar dins la cél-lula. Hem de

saber que hi ha dos tipus de miotonia congénita. La primera és la miotonia congénita autosomica

recessiva. Aquesta redueix la funcionalitat del canal de clor, que vol dir que no deixa passar la
guantitat de ions de clor que haurien d’entrar.

La segona és la miotonia congénita autosomica dominant, la determinen com una mutacio

dominant negativa, que la classifiquen com un “enverinament “ del canal de clor.

Normalment en un mdscul huma en repods hi ha un 85% de concentracio de clor, que provoca una
estabilitat eléctrica. El clor és crucial ja que als tubuls-T s’hi acumula potassi (K+) que provoca un
efecte despolaritzant,que provoca la desestabilitat de la membrana. Si la concentracié de clor
redueix un 40% menys la concentracid de potassi als tubuls —T, provoca la despolaritzacié de la
membrana que és suficient com per provocar un potencial d’accid. Aquest potencial d’accid
provoca una contraccidé prolongada la qual dificulta la relaxacié (factor miotonic). S’ha de dir
també, que no només sén els ions de potassi els que provoquen la despolaritzacid de la
membrana, sind que n’hi ha d’altres.

Es necessari entendre la relacié que existeix entre ADN (acid desoxiribonucleic) fins a les proteines

i les funcions que duen a terme:

ADN i
GENS —Transcripcié ARNR Traduccio PROTEINA ————— CARACTER
BIOLOGIC
Duplicacid

Totes les paraules d’aquest esquema estan al glossari. Aquest esquema ens explica que I’ADN que
tenim als gens es transcriu®® en ARNn?!. Aquest passa pel procés de traduccié®?, que és el procés
per on es sintetitzen les proteines. Un cop sintetitzades produeixen el que en diem “caracter
biologic”, que és el que forma les caracteristiques de cadascu de nosaltres escampant-se per tot
I'organisme.

He adjuntat també un altre esquema on es situa el concepte de mutacio i on hi ha una petita

explicacio dels apartats importants.
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Primer de tot, cal dir que I’ADN és la nostra informacié genética i juntament amb algunes

proteines forma els cromosomes?. La mutacié que tenim jo i el meu germa afecta el gen CLCN1

del cromosoma 7. Aquest gen és el que s’encarrega de sintetitzar les proteines dels canals de clor.

Aquestes proteines tenen la funcid de deixar entrar ions de clor al muscul quant s’hagi d’efectuar

la relaxacié muscular. Com que la proteina esta afectada perqué no s’ha format bé o és

defectuosa, no deixa entrar prous ions de Cl" al muscul i per tant la relaxacid muscular no s’efectua

correctament. Aqui teniu I'esquema:

J

Cromosomes

l

Hi ha una
mutacic.

AFECTADES perla
mutacio.

i

_@

T

)

Hihala
mutacio a
l'informacid
gené&tica,
exgctament
al gen
CLCNI,

Xl

La funcio dels canals de clar és deixar
= passar els ions de Cl cap a linterior del
muscul esguelétic guant s'ha d'efectuar la

relaxacid muscular. Com que son

defeciuosos no deixen passar prous ions de|
Cl cap alinterior del mdscul per tant la
relaxacic muscular no es pot efectuar

correctament.

Hi cantinug
havent una
mutacio.

A continuacié he adjuntat la Fig.46 que és una imatge on hi podem veure un idiograma i on hi
situarem la mutacio del meu germa i la meva.
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Idiograma amb la matacio (Fig.46).

La miopatia que patim el meu germa i jo és:

8.1.3-Miotonia congénita.

FITXA TECNICA :

Nom de la patologia: Miotonia congénita.

Tipus: Malaltia amb factor geneétic.
Mutacid: Situada al 7e cromosoma, al gen CLCN1 a la regié 7q35.
Herencia: hereditaria. N’hi ha 2 tipus:

- Autosomica dominant.

- AutosOmica recessiva.

Subtipus de la malaltia:

- Miotonia congénita de Thomsen (autosomica dominant).Caracteritzada com a malaltia
rara.
- Miotonia congenita de Becker (autosomica recessiva). Es poc freqiient.

Caracteristiques:

- La miotonia congeénita es caracteritza per la rigidesa muscular des de I’ infancia.

- Sesol dir que la miotonia congénita afecta més bruscament en homes que en dones.
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- Les persones amb miotonia congenita tenen hipertrofia muscular, que és un elevat
desenvolupament de la massa muscular. Aquesta és la caracteristica que va fer sospitar al
professor d’educacid fisica un possible problema de I'Adria. Tots dos tenim hipertrofia

muscular.

Simptomes:

Rigidesa muscular que millora amb la repeticié del moviment.
- Dificultats per fer moviments rapids sense planejar-los, en aquests casos poden ensopegar

facilment.

- Dificultats a I’hora de deglutir (empassar-se els aliments). Pot causar dolor al pit com si
sens haguessin quedat els aliments encallats.
- Nausees.
Progrés: La miotonia congenita és una malaltia no distrofica, és a dir, no empitjora
successivament. Aquesta només augmenta fins a una certa edat, fins que el pacient ja és adult;
després es queda permanent, ni s’empitjora, ni s’atenua.

Probes que s’efectuen per detectar que el pacient té miotonia congénita:

- Electromiograma.

- Proves genetiques.

- Biopsia muscular.
Incidéencia:

- Miotonia congenita de Thomsen: 1:23000.

- Miotonia congénita de Becker: Actualment, el nostre neurodleg,en Jaume Colomer ens va
comentar que la incidencia no estava calculada, pero que ell creia que aproximadament
era d’una persona afectada de cada 100.000 persones o menys. Del contrari, el mateix
Becker I'any 1977 considerava que aquesta tenia una incidencia d’'un cas per 50.000
persones. La conclusié que podem treure sobre els dos percentatges és que és un
percentatge molt baix. Puc afegir que el doctor Colomer va comentar a I’entrevista que he
adjuntat a I'annex numero 2, que ell és neuroleg des del 1975 i que fins ara ha vist uns
25-30 casos aproximadament de miotonia congenita de Becker. En conclusid, no hi ha un
calcul exacte de I’ incidencia pero podem dir que és molt baixa, i és una malaltia molt poc

freqiient.

60



Pronostic: Les persones amb miotonia congenita tenen un bon pronostic. Els simptomes només
passen quant s’inicia un moviment, després d’efectuar uns quants cops la repeticié del moviment,
el muscul es relaxa i el moviment torna a ser normal. Se sap que els simptomes de la miotonia
congénita poden millorar posteriorment.
Tractament:

- Mexiletina

- Fenitoina.

- Procainamida.
Podeu observar un comunicat del neuroleg pel nostre professor d’educacié fisica de I'institud a

I'annex 6i 7.
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9- 2009. El Neuroleg va reunir tota la familia. Ens va fer un electromiograma a tots i

als pares els hi va sortir normal, pero tant a I’Adria com a mi ens va sortir
anormal. Tots dos estavem afectats de la malaltia. Ens va fer una analitica de sang

i va sol-licitar un estudi genétic. Aquest estudi ens ajudaria a acabar de assegurar

el diagnostic sobre quin tipus de miotonia congeénita teniem , la de Thomsen o la

de Becker, i a coneixer la mutacié exacte.

Com que parlem de la miotonia congenita de Thomsen i la de Becker les hem explicades a

continuacio:

9.1-Miotonia congeénita de Thomsen

També coneguda com a malaltia de Thomsen. Aquesta és, com va citar el doctor Jaume Colomer a
I’entrevista que podem trobar a I'annex 2, la miotonia congénita autosomica dominant. Aquesta
es caracteritza perquée la miotonia apareix directament al nadd, poc després de néixer. Al nado, el
fenomen miotonic se li pot observar al muscul orbicular de la parpella. Aquest es contrau de
manera brusca quan el nadod esternuda i després es relaxa més lentament. A partir d’aqui es va
desenvolupant la forma caracteristica de la malaltia de Thomsen. El nen es va constituint
aparentment molt fort . El que crida I'atencid és la hipertrofia muscular amb un caracteristic
aspecte d’atleta. A partir d’aqui al nen ja se li pot observar la miotonia a tota la musculatura.
L’evolucié de la miotonia és molt diferent depenent dels pacients. El pacient pot passar epoques
amb poc fenomen miotonic i d’altres amb el fenomen miotonic molt més elevat. Aquesta malaltia
afecta tant als homes com a les dones, tot i que sembla que sigui d’un grau més greu en homes
gue en dones. La miotonia és generalitzada tot i que hi ha cassos en que la miotonia es limita a les
extremitats, i d’altres que es limita a la musculatura ocular. Pot ser que als ulls hi hagi estrabisme,
gue és que els dos ulls sén incapacos de quedar alineats paral-lelament. Les diferéncies entre la
de Thomsen i la de Becker parlant de la patogenia ja les hem dit a I’apartat anterior a la part de

patogenia.

Ara que ja la coneixem I’hem de coneixer respecte a I’heréncia . Aquesta malaltia té I'herencia
autosomica dominant. Com que n’he parlat moltes vegades i té molta importancia en aquest

treball I’'hem d’explicar i definir.
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9.1.1-Heréncia autosomic dominant:

La paraula autosomic vol dir que el cromosoma que esta

Pare amb un gan anormial | Mons omib un Sromoioma
al Sremadama gutakGrmIc autasomis nofmial,

afectat és un dels 22 primers, és a dir, que no és un

cromosoma sexual. Observeu la Fig.47.

Aguesta és una de les varies formes en que un trastorn o

una caracteristica es pot transmetre de pares a fills. Si

Pores:  AQ aaq
. e
una malaltia és autosomica dominant vol dir que la \%;/
, . ) - \- e e e
persona només necessita rebre un gen anormal d’un Fils 007 ag AQ Ag
Les probobiiitols de fransmetre el gen onoemal 880 del 30% o

dels dos pares per heretar la malaltia encara que el gen  codaemboes: (Fig.47).

de l'altre pare sigui normal. El gen anormal “domina” davant el gen normal. D’aqui prové la
paraula dominant. Si un dels pares té un gen afectat dominant, cada fill t& un 50% de probabilitats
d’heretar la malaltia (trastorn). Com que estem parlant d’un gen que és dominant un dels pares a

la forca haura de tenir la malaltia, no en pot ser portador ja que el gen és dominant.

Ara toca reflexionar. Si cap dels meus pares té la malaltia aixo vol dir que el gen no és dominant.

Per tant ni jo ni el meu germa tenim la miotonia congenita de Thomsen.

9.2-Miotonia congeénita de Becker.

Aquesta és, com va citar també el Doctor Jaume Colomer a I'entrevista de I'annex 2, la miotonia
congeénita autosoOmica recessiva. Aquesta apareix més tard que la malaltia de Thomsen. Els
primers simptomes s’observen entre els 5i 10 anys, o fins i tot més tard. Primer la miotonia afecta
als membres inferiors, més tard els superiors i al final la musculatura facial. La hipertrofia és més
important en la musculatura escapular ( de la cintura) i de la pelvis. En aquesta malaltia I'aspecte
atletic no s"acompanya amb I'augment de forgca, com seria en el cas de la malaltia de Thomsen. En
aquest cas es pot acompanyar amb la perdua de forga. En alguns cassos (molt reduits) es pot
observar la disminucié de massa muscular a I'avantbrag. A els pacients amb miotonia congenita de
Becker el factor miotonic és més brusc davant de la presencia de fred que en preséncia de calor,
tal i com va citar el Dr. Jaume Colomer a I'annex 2. Aquesta malaltia la podem detectar amb
I'electromiograma (igual que la malaltia de Thomsen). Aquesta, pot afectar més bruscament als
homes que a les dones. No cal que parli de la patogenia perque el que s’ha de saber ja ho he

explicat a I'apartat de patogénia anterior. He de dir que aquesta malaltia no és una malaltia
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degenerativa, sind que, pot evolucionar fins que el pacient tingui aproximadament 30 anys, a

partir dels 30 anys la malaltia queda estable.

Ara cal parlar de I’heréncia de pares a fills. Ja que sabem que és autosomica recessiva explicarem

gue és el que volen dir aguestes paraules.

9.2.1-Herencia autosomica recessiva:

Observar Fig.48.

Pare amb un gan anormal  Mare Smb un gen arorma

ol Sromasoma oulsebmic, 0 CrOMOSoma ouloIomic,

La paraula autosomic vol dir que el cromosoma que esta
afectat és un dels 22 primers, és a dir, que no és un
cromosoma sexual. L’heréncia autosOmica recessiva
significa que per a tenir la malaltia s’han de tenir 2 gens
anormals. Les persones que només tenen un gen anormal
la malaltia no se’ls hi desenvolupa, pero passen a ser
portadors. Aquest els hi pot transmetre un gen anormal a

un fill tot i que aquest tampoc la desenvolupara a no ser

que laltre pare també sigui portador de la mateixa 1i té un altre fill amb una perscna que no 1é
cap gen anommal & gairebd o quoi
impouble gue detanvolupi ka mabalia

com a misgm pot ser porfodor :Fig.-’-'l.ﬂ}.

malaltia. Quant una persona neix de pares que tots dos
tenen una mutacié autosomica recessiva tenen 1 de 4 probabilitats de rebre el gen defectuds de
tots dos pares i de desenvolupar la malaltia. Al mateix temps, la persona té un 50% de rebre un

dels dos gens defectuosos i per tant convertir-se en portador.

Si ara torno a reflexionar sobre el que ens ha passat a mi i a la meva familia puc treure la conclusié
gue els meus pares son tots dos portadors i tant el meu germa com a mi ens ha tocat la opcié dels
dos gens afectats de 4 opcions que ens podrien haver tocat. El Dr. Jaume Colomer ens va dir que
totes les evidencies indicaven cap a la miotonia congenita de Becker perque lo més segur és que
cadascun dels meus pares tingui una mutacio a un al-lel, si la malaltia fos dominant aixo no
passaria ja que un dels dos tindria la malaltia. Malgrat totes les hipotesis, aquesta s’ha de
confirmar genéticament amb un estudi genétic. La informacid citada la podeu trobar a I’entrevista
online al Dr. Jaume Colomer a I'annex 2. També podeu trobar a I'annex 8 i 9 un informe del

neuroleg per el nostre metge de familia.

Adjunto un esquema final dels apartats que hem estudiat a les ultimes pagines :
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Un cop ja sabem les caracteristiques dels dos tipus de miotonia congenita, ens hem de plantejar

una pregunta:

9.3 -PERQUE HI HA UNA DIFERENCIA D’EXPRESSIVITAT ENRE EL. MEU GERMA 1]0?

Al llarg del treball he anat citant que a mi se’'m va comencar a desenvolupar la malaltia més tard

que al meu germa, i que a ell se li noten molt més els simptomes que a mi. Malgrat totes les

hipotesis que citaré he de comentar que la resposta d’aquesta pregunta quedara com una

incognita que mai es resoldra ja que no disposem ni de la manera, ni de la tecnologia adequada

per saber-ho. Aquestes podrien ser unes de les possibles respostes:

a)

b)

A l'apartat on he explicat les caracteristiques de la miotonia congenita de Becker he citat
gue és probable que aquesta afecti amb un grau més elevat a homes que a dones. Aquesta
seria una de les possibles respostes que hi ha.

Una altre possible resposta és la anestesia. Als apartat de terapia que hi ha a continuacié
citaré alguns farmacs o substancies que poden empitjorar els afectes de la malaltia, entre
aquests hi ha I'anestésia. Aquesta pot actuar anormalment sobre persones amb malalties
d’aquest tipus. El meu germa quant era petit el van operar, i I’hi van injectar anestésia per
fer-ho. En canvi a mi no m’han operat mai. El doctor em va mencionar a I’entrevista que
podria ser possible tot i que no sempre es déna el cas.

A I'entrevista online al Dr. Jaume Colomer, que podem trobar a I'annex numero 2, em va
explicar que aquesta diferencia podria ser deguda a algun altre gen que influis sobre els

simptomes de la malaltia.
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En conclusio s’ha de dir que hi ha molts factors que poden modificar I'expressié dels gens, i jo tant

sols n’he citat els més adients davant la miotonia congénita de Becker.
Desenvoluparé I'tltim apartat que he esmentat anteriorment (c) a l'apartat segiient:

9.3.1- Penetrancia i expressivitat d'un gen.

Els gens no actuen individualment respecte els altres gens, sind que, actuen lligats a ells i també
lligats al medi ambient. Normalment s’atribueix un fenotip®* particular a un dels al-lels 2d’un gen,
no obstant aixd, no és cert del tot. Aquesta és la manera de simplificar i facilitar I'estudi genetic.
Tot i aix0 he de citar que un gen no pot actuar per si sol. Per produir un fenotip, els gens han
d’interaccionar conjuntament. En altres casos s’ha de dir que el medi ambient ajuda a determinar

I’efecte que té un gen sobre el fenotip.

La penetrancia és el percentatge d’individus amb un mateix genotip26 gue mostren un fenotip
corresponent. D’aquesta manera hi poden haver cassos que tinguin un genotip comu pero que no
mostrin el mateix fenotip. Tot aix0 es pot deure a moltes causes; com per exemple la presencia de
gens modificadors, de gens supressors, etc. La causa exacta d’aquest tipus de modificacions, en la
majoria de casos és desconeguda. L'expressivitat és el grau o intensitat en el qual s’expressa un
genotip determinat a un individu. | com ja he explicat abans la falta o la diferencia d’expressio pot
ser deguda a la resta del genoma27 o a altres factors. Aquests dos factors (penetrancia i
expressivitat dels gens) poden complicar tant la part de I'estudi genétic com la part del diagnostic i

pronostic del metge davant certes malalties.

Després d’explicar correctament les dues branques diferents de la miotonia congenita i d’intentar

buscar respostes a la diferencia d’expressivitats entre el meu germa i jo, explicaré el pronostic.

9.4-Pronostic

El pronostic és el conjunt de coses que poden passar, és a dir, com es pot desenvolupar la malaltia
en un futur proxim. El pronostic es sap gracies a tots els estudis clinics que s’han realitzat d’'una
malaltia. Segons els factors que el doctor vegi, pot establir un tractament o un altre. El pronostic
pot ser bo o dolent, pero en tot cas el pacient té dret a saber tot el que li passa. En el nostre cas, el
nostre pronostic és bo pel que fa a la vida quotidiana. Es bo ja que la vida quotidiana (o

supervivéncia dia rere dia) no queda afectada per la malaltia, aquesta només produeix unes
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dificultats en la mobilitat. Aquestes dificultats poden ser contrarestades pel pacient a través d’uns
estiraments que formen com una mena de escalfament abans d’efectuar exercici muscular. Com ja
he dit a I'apartat anterior la miotonia congénita de Becker avancga fins a I’edat dels 30 anys i a

partir d’aquesta és queda estable. Per aix0 no ens causa grans complicacions al dia a dia.

Un cop ja hem parlat del pronostic toca parlar del tractament o terapia.

9.5-Terapia
El tractament de la miotonia congenita no és especific ja que la seva funcid tant sols és disminuir
el fenomen miotonic sense modificar el curs de la malaltia. Els farmacs que es solen utilitzar per

disminuir la miotonia son:

« Mexiletina.

« Fenitoina.

» Procainamida .

« Sulfat de quitina.

Aquests, s6n medicaments simptomatics que tendeixen a disminuir o millorar la simptomatologia.
La seva funcid principal és bloquejar els canals de N+, K+ i Ca++, i alguns també augmentar la
concentracio de CI. D’aquesta manera neutralitzen la manca de carregues negatives del clor.
Aquest només actua parcialment. No obstant, he de dir que el doctor Jaume Colomer em va
comentar que s’estava estudiant una terapia que serviria per a “curar” unes 240 malalties
d’aquest tipus (genetiques musculars). Aquests terapia encara esta en procés d’estudi, i no hi ha
gaire (per no dir gens) informacié. Aquesta evitara que el ribosoma sintetitzi malament les
proteines, i aixi la proteina es fabricara correctament i fara les seves funcions sense cap entrebanc.

Pero la millor terapia o tractament que hi ha és que el pacient arribi a acostumar-se a viure amb la
seva miotonia, ja que aquesta no posa en perill la seva vida i mitjangant petites maniobres el
pacient pot viure com una persona normal.

He de comentar que per aquesta malaltia fer esport o exercici fisic és molt beneficids. Es més, es
recomana fer-ne.

Com en moltes malalties, aguesta pot empitjorar per culpa d’algunes substancies. Les substancies

gue els pacients amb miotonia congénita han d’evitar o vigilar sén:
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Primer de tot han de mirar de no ingerir relaxants musculars forts. Sempre que els hi
receptin un relaxant muscular han de comunicar a l'especialista que tenen miotonia
congenita. D’aquesta manera s’evitaran els riscos de que la miotonia empitjori. Tot aixo
passa, perque els pacients tenen problemes a |I’'hora de relaxar els musculs just després de
comengar el cicle contraccidé-relaxacio amb la primera contraccié quant el muscul estava
relaxat. Si els pacients ingereixen relaxants musculars, el muscul es relaxara més rapid i
d’aquesta manera totes les contraccions que es facin amb un petit marge de temps, totes
tindran el problema miotonic més elevat del normal. Aixi doncs, és causa de que cada cop
gue s’efectua una contraccid,com que els musculs es presenten en un estat relaxat, sera
com comengar un cicle contraccio-relaxacié de nou. Aixo pot fer que la miotonia s’agreugi.
S’ha d’evitar I'anestesia. Sempre que el pacient s’hagi d’anestesiar ha de comunicar a

I'anestesista que té miotonia congenita. D’aquesta manera s’evitara que la miotonia

s’agreugi.

Un cop ja ho sabem quasi tot de la miotonia congénita hem falta saber com prevenir que els fills

d’un pacient amb miotonia congénita de Becker tinguin la malaltia.

9.6-Prevencio.

Com va citar el Dr. Jaume Colomer a |'entrevista que es troba a I'annex numero 2, si la parella del

pacient, que té miotonia congenita de Becker té un fill amb un familiar seu, es pot donar el cas que

el fill la tingui ja que hi ha la probabilitat que al ser de la familia també sigui portador d’aquesta. En

canvi, si el pacient té un fill amb una persona que no
esta afectada de miotonia congenita de Becker i
tampoc és familiar d’aquest el fill no tindra miotonia

congenita de Becker; sera sa, perd de totes maneres,

Pacient amb
miotonia

congénita de
Becker.

Parella sana
ino
portadora

del pacient.

sera portador. Per assegurar-se que la parella del ag AA —
AA: Pacient sai
. . <. no portador.
pacient no es portadora es pot fer un estudi genetic. aa: Pacient afectat
amb una malalfia
autosdmica
| Aa Aa Aa Aa recessiva.

He adjuntat el seglient esquema:

Aquest ens ajuda a entendre la rad per la qual els fills

Tots els fils sern portadors
perd tots estaran sans.

Aa: Pacient s&1 perd
portador de la
miotonia
congénita.

d’una persona amb una malaltia autosomica recessiva(miotonia congenita de Becker) i una

persona sana estaran sans pero seran portadors de la malaltia.
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10-Al llarg de I’any 2010 hem anat dues vegades al neuroleg de I’Hospital de Sant

Joan de Deu per tal de saber si coneixien la clinica a on farem I’estudi genétic.

He d’explicar que al darrer cop el doctor Jaume Colomer (el nostre neurodleg) ens va anunciar que
encara no havien trobat cap clinica que ens pogués fer I'estudi, estem a la llista d’espera. No
obstant apareixia un problema. El problema és que I'estudi genetic s’haura de costejar per part de
la familia ja que els estudis genetics sén complexos i d’'un cost bastant alt. Fins ara I'hospital
s’encarregava de pagar-los, pero degut a I'alt nombre d’estudis que es fan i la quantitat de diners
gue es gasta és molt elevada, actualment ja no se’n fa carrec. Per tant, ara quant ens trobin una
clinica on ens pugui fer I’estudi geneétic ens ho faran saber i ens demanaran si volem tirar endavant
ja que l'estudi I’'haurem de costejar nosaltres. El doctor ens va dir que n’hi havia prou amb que
només es fes I'estudi genétic del meu germa, o el meu, ja que tant jo com ell tenim la mateixa
mutacio. El cost del nostre estudi genetic és més assequible que I'estudi genetic d’altres malalties

ja gque amb aquest cas ja es coneix a quin gen esta la mutacio i aixo facilita el procés.

10.1-Estudi Genetic

Una altre prova de diagnostic genetic és screening genétic.

Totes les persones tenen 23 parells de cromosomes, 22 parells de asexuals i un parell de sexuals (
poden ser XX, en cas d’una dona, o XY en cas I'un home). Aquests cromosomes la meitat prové del

pare i l'altre de la mare.

El procés que es duu a terme és que a partir de les mostres de sang del pacient s’investiga la
nostre informacié genetica, dita d’'una altre manera el nostre ADN, que esta en forma de
cromosoma. Aquest procés es fa a un laboratori de cliniques i exactament en comptes
d’investigar/estudiar els nostre ADN investiguen els gens que son parts d’ADN concretes. En el cas
de la miotonia s’estudia el gen CLCN1, especificament a la regid 7935 del cromosoma 7. A
diferencia d’altres estudis geneétics, en el nostre cas ja saben a on han de buscar una mutacié ila
seva localitzacio. Aquest estudi es fa servir per trobar malalties, possibles malalties o si ets
portador d’alguna malaltia. Aquesta prova proporciona tanta informacié que serveix per

diagnosticar, tractar, prevenir o escollir la terapia adequada.
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He d’explicar que de moment quant trobin una clinica disposada a fer el nostre estudi genétic

només es fara el meu o el del meu germa.

El dia 21 de setembre el Dr. Jaume Colomer ens va trucar i ens va dir que ja tenien clinica per fer

I’estudi. Ens va explicar que I'estudi el dividiriem en dues parts:

1. Aquesta part és tracta de que el/la Dr/a buscara les mutacions als llocs més freqiients que
es troben en la nostre malaltia. Si es troba una d’aquestes mutacions no caldra fer la
segona part. El cost d’aquesta part és de 150€.

2. Si a la primera part no es troba la mutacid, s’haura de seqlienciar tot el gen. El cost

d’aquesta part sera més alt, valdra uns 500€.

De moment efectuarem la primera part i esperem que es trobi la mutacid. Aquesta informacié me

I’ha proporcionada el doctor per la seva entrevista online que es troba a I’'annex 2.

Jo, com el meu germa, tinc la miotonia congenita de Becker i a continuacié explicaré la meva

experiéncia personal i els meus sentiments en cada moment.

10.2-EXPERIENCIA I SENTIMENT PERSONAL
Els meus pares estaven preocupats pel meu germa. Havia comengat a presentar uns simptomes a
la musculatura totalment anormals. No existia cap signe que pogués fer pensar que jo també

patiria la malaltia.

No obstant, quan feia 3r d’ESO van apareixer els primer simptomes. El meu professor d’educacio

fisica se’n va adonar, eren més lleus pero ja evidents.

Tot i aixi, tardariem temps adornar-nos que els simptomes que presentava el meu germa fossin els

mateixos que els meus.

Recordo les hores de gimnas. El professor ens feia proves de velocitat. Quan sentia el xiulet
arrencava a correr, pero les cames no anaven al ritme que jo esperava que anessin. Jo corria amb
totes les meves forces, ho intentava de veritat, no obstant aix0, no avancava. Era lenta. Vaig
comengar a correr de puntetes i d’'una manera peculiar inconscientment. Els companys i el

professor ho van observar de seguida.
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L’educacio fisica és va convertir en un infern. Em feia vergonya correr d’aquella manera, tenia por
a caure, patia pel que pogués pensar la gent, m’angoixava . Tenia un sentiment d’impoteéncia
immens. El professor no sabia que em podria estar passant i no ho veia logic. Sempre m’ho

demanava: - “Que et passa?”. No ho sabia.

Existien més evidencies, dificultats per pujar les escales de casa o de d’institut,rigidesa a les mans
guan jugava a basquet o quan anava amb moto, lentitud en la visio, dificultats per sortir d’un cotxe
de tres portes ja que una cama em deixa de respondre, i una contraccié prolongada a la part dels

abdominals després d’esternudar.

Més tard vam relacionar el que li passava el meu germa amb el que m’estava passant a mi.

Presentavem els mateixos signes i simptomes perd amb graus diferents.

Després de metges i metges , finalment teniem visita el neuroleg. Sabia que existia una relacio

directe entre el meu germa i jo. Els meus pares opinaven diferent. No em creien. Els entenc.

El neuroleg ens va fer un electromiograma i una petita revisié general, va informar a la meva
familia que tant jo com el meu germa patiem la mateixa malaltia. Aquest moment em va
tranquil-litzar i alhora em va fer obrir una porta de preocupacions . Sabia que tenia, pero no sabia

que significava.

Mil preguntes em van venir a la ment: Empitjora? Em pot passar quelcom greu? Hauré de deixar

de ballar?, Hi ha cura? S’hereta? .

Com ja he explicat als apartats anteriors, el principal simptoma de la miotonia congenita és el
“factor miotonic” (dificultat a I'hora de relaxar els musculs després de contraure’ls). Aquest
factor, només m’afectava afegint dificultat alhora de fer certes coses. Un exemple d’aixo és el

seglient:

Jo des de petita que ballo. Mai he tingut dificultats alhora de fer-ho. L’any passat, vaig comencar a
anar a fer competicions de hip hop. Aquestes competicions consistien en afegir molta forca als
balls i a fer moviments molt rapids després d’alguns de lents. Aqui va ser on van comengar els
problemes. El factor miotonic m’afectava a I'hora de fer aquests moviments rapids. Aixd em
privava de ballar del tot bé. Tot i aixi, jo vaig agafar la costum d’escalfar fins a I'Gltim moment, és a
dir, fins que haviem de sortir a I'escenari. D’aquesta manera vaig aprendre a controlar el factor
miotonic.
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Aquest treball m’ha ajudat molt a assimilar la malaltia i entendre-la. Ara puc respondre totes les
preguntes que em venien el cap. Sé que no és una malaltia greu, pero també sé que he
d’aprendre a conviure amb ella i acceptar-la. El meu germa i jo vivim la malaltia de forma molt

diferent.
Ell Ia nega, jo I'’entenc.

Potser m’esta sent més facil a mi d’acceptar aquesta patologia perqueé el grau d’afectacié del

meu germa és més gran i ell també és més jove.

Potser d’aqui un any o dos el podré ajudar.
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CONCLUSIONS

Després de realitzar aquest treball puc afirmar que els passos que es segueixen per a detectar una
malaltia son bastants i bastant complexos. El procés ha durat 5 anys, es va iniciar el 2005 i
possiblement s’acabara el 2011. La fase final és I'estudi genetic , que és el que acabara de

confirmar el diagnostic i el que confirmara la hipotesis del Dr. Jaume Colomer.

Dels passos que es segueixen per a detectar una malaltia se’ls diu diagnostic. El diagnostic és una
part molt important ja que gracies a aquesta s’estableix la terapia o tractament adequat d’una
malaltia. En podriem dir que és la part medica més important. Per diagnosticar una malaltia s’han
de dur a terme els seglients procediments que son els que podem trobar al treball escrits d’'una

manera introspectiva i personal:

1. Recollida d’evidéncies (simptomes), que donin indicis que una persona pot tenir una
malaltia. Aquest pas va ser el que van dur a terme I'’entrenador de I’Adria, el seu professor
d’Educacié Fisica, i els pares de I’Adria.

2. Consulta al metge de familia al centre d’atencid primaria. Es tracta doncs de que el pacient
exposi la rad per la qual s’ha anat a visitar, defineixi els simptomes, els concreti a nivell
cronologic i fisiologic.

3. Derivaci6 als especialistes.

4. Proves diagnostiques: examens fisics, analisis cliniques, proves d’esforg, i altres.

5. Els resultats i els signes fan possible I'efectuacid de diverses hipotesis. Primer de tot el
primer signe que es va trobar al nostre cas va ser I'escurcament del Triceps sural Aquil-les
del meu germa. Aquest ens va portar al neurdleg que va fer la hipotesis de la miotonia
congenita. Va fer un seguit de proves, les quals van recolzar la hipotesis. També va veure
signes semblants als meus: tots dos tenim la columna desviada. El doctor va dir que aixo
podria ser perfectament un signe més.

6. El metge va realitzar dues hipotesis sobre la possible patologia: La miotonia congenita de
Thomson i la miotonia congénita de Becker. Per descartar una d’aquestes hipotesis es va
fer un estudi fisiologic de tots els familiars. La conclusié va ser que la nostre malaltia era
autosomica recessiva ja que els pares no tenien la malaltia pero els dos fills si. Aixo indicava

a la miotonia congenita de Becker.
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7. Per reafirmar la hipotesis s’ha de fer un estudi genetic per poder trobar la mutacid, i aixi
confirmar la hipotesis del metge i tenir el diagnostic final. Aquest actualment s’esta duent a

terme.
Com ja s’ha vist és un procés llarg i dificil d’efectuar.

La segona conclusio que trec és que el sistema de contraccié muscular( contraccio -relaxacio ) és
un sistema molt complexa en el qual hi entren en joc molts factors i moltes biomolecules. La
contraccido muscular, a I'annex numero 1 descrita completament, és un procés on hi intervenen

molts passos i la duracié del qual és Unicament de 100ms. Es important remarcar que amb la gran

quantitat de ions i molécules que intervenen en aguest procés, amb la manca (baixa concentracio)

d’un sol i6 ( CI') pugui provocar conseqliéncies com el factor miotonic.

En tercer lloc, s’ha de donar importancia a I'origen de la malaltia. Podem dir, que una alteracio
d’un al-lel d’'un gen pot provocar una dificultat greu alhora de la relaxacié de la musculatura. Cal

evidenciar que és un dels 25.000 gens que té un ésser huma.

La meva vida i la del meu germa estan lligades a I’esport. Tot i que la malaltia ens afecta alhora de
fer les nostres accions preferides, la miotonia congenita de Becker és poc greu, i es pot
contrarestar amb uns quants estiraments abans d’iniciar els moviments, I'exercici o qualsevol altre
procés que estigui relacionada amb I'accié de contraure i relaxar els musculs. Emocionalment ens
pot afectar. L'entorn i la manera d’entendre i viure la malaltia és crucial. La familia i els amics son
imprescindibles per superar emocionalment la patologia. T'animen i et donen una perspectiva
diferent. He d’agrair al professor d’educacio fisica, el neuroleg i als meus companys de classe que

m’hagin facilitat assumir la malaltia. No em sento, ara, ni rara ni frustrada.
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GLOSSARI

1-

2-

3-

4

5

6

7

8

9-

Electronica: Es la branca de la fisica que estudia i usa els dispositius eléctrics que funcionen
controlant el fluix d’electrons i altres particules carregades electricament.

Medicina nuclear: Constitueix la subespecialitat del camp de les imatges mediques que
utilitzen petites quantitats de material reactiu per diagnosticar o tractar una varietat de
malalties .

Patologia: Branca de les ciencies biologiques i de la medicina que estudia les causes de les
malalties i la fisiologia dels organismes que les pateixen.

Moviments peristaltics: SGn els moviments encarregats de fer progressar el bol alimentari
per I'esofag i,més tard, pels intestins.

Mononuclears: Es refereix a les cel-lules, i significa que tenen un sol nucli.

Polinuclears: Es refereix a les cél-lules, i significa que tenen més d’un nucli.

Apoptosi: Procés de mort cel-lular programada i controlada genéticament.

Cromatina: Complex constituit per acids nucleics i proteines, que forma els cromosomes
eucariotics.

ADN: Acid desoxiribonucleic. Es un acid nucleic que conté les instruccions genétiques
utilitzades en el desenvolupament i funcionament de tots els éssers vius coneguts, aixi com

en alguns virus.

10- Histones: Son proteines basiques, de baix pes molecular, molt conservades evolutivament

entre els eucariotes i alguns procariotes. Formen la cromatina juntament amb I'ADN, sobre

la base d'unes unitats conegudes com nucleosomes.

11- Sintesis proteica: El procés en el qual es fabriquen noves proteines a partir dels aminoacids

essencials. (Aminoacids: Subunitats de les proteines)

12- Ribosomes: S6n uns organuls cel-lulars amb forma de petits granets que podem trobar

lliures pel citoplasma o bé enganxats en el reticle endoplasmatic rugdés (només a les
cél-lules eucariotes). SGn molt importants degut a la seva intervencio en la sintesi de

proteines de la cél-lula.

13- lons: Atom o grup d’atoms que tenen una carrega eléctrica positiva o negativa.

14- Cations: Son ions que tenen la carrega eléctrica positiva.

15- Hidrolisi: Procés de descomposicio d’una substancia quimica per addicié d’aigua.
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16- Enzimologia muscular: L’enzimologia és |la branca de la bioquimica que estudia els enzims.
Per tant I’enzimologia muscular, és la branca de la bioquimica que estudia els enzims que
hi ha als musculs.

17- Placa motriu: Placa neuromotriu: Es la formacié complexa en la qual I'axé d’una
motoneurona motriu estableix un contacte sinaptic amb una fibra de muscul estriat.

18- Mutacio: Alteracié permanent d'un o més caracters hereditaris com a conseqiiencia d'un
canvi en el material genetic d'una cel-lula, que es transmet a les cel-lules filles.

19- Gen: Un gen és una seqiéncia lineal de nucleotids d'ADN o ARN que és essencial per a una
funcié especifica, ja sigui en el desenvolupament de I'ésser o en el manteniment d'una
funcio fisiologica normal. Es considerat com la unitat d'emmagatzemament d'informacid i
unitat d'heréncia al transmetre aquesta informacio a la descendeéncia.

20- Transcripcio: Procés pel qual la informacié genética codificada en una cadena d’acid
desoxiribonucleic és copiada en una cadena d’acid ribonucleic missatger mitjancant la
seqliencia de nucleotids.

21- ARNn: L’ARN nucleolar ( ARN: Acid ribonucleic: és una molécula important bioldgicament
que consisteix en una llarga cadena de nucleotids units entre ells) és una petita molécula
d’ARN sintetitzat i localitzat al nucli de les cél-lules eucariotes. Es precursor i indispensable
per la sintesis de proteines.

22- Traduccio: Procés mitjancant el qual es tradueix una determinada seqiiéncia de nucleotids
de I'acid ribonucleic missatger en una determinada seqiiencia d’aminoacids (proteina),
gracies al concurs de ribosomes.

23- Cromosoma: cadascun dels petits cossos en forma de bastonets els quals s'organitzen amb
cromatina al nucli cel-lular durant les divisions cel-lulars.

24- Fenotip: Conjunt de caracters visibles que un organisme presenta com a resultat de la
interaccié entre el seu genotip i el medi ambient (génic, fisic, hormonal, etc).

25- Al-lel: Cadascuna de les formes alternatives que pot presentar un gen que ocupa el mateix
lloc en un cromosoma determinat o en dos cromosomes homolegs, i que expressa
diferentment un mateix caracter.

26- Genotip: Conjunt del contingut genétic d'un organisme

27- Genoma: Contingut total d'ADN propi del conjunt dels cromosomes d'una espécie.
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ANNEX

Annex-1- CONTRACCIO MUSCULAR.

En aquest apartat explicarem el que passa des de la motoneurona fins a la contraccio de les fibres
musculars a través de molts passos que ens faran possible entendre correctament el procés ja que

es un procés bastant complex.
Activacio muscular

La activitat muscular esta controlada pel sistema nervids central a través de la distribucio dels
nervis en els musculs (innervaci6 motora). La unié del nervi a les fibres forma la unid
neuromuscular, que provoca unes invaginacions del nervi dins la fibra. Es genera un potencial

d’accio a la unié neuromuscular.

Potencial
d'accio

1-El potencial d’accié es produeix quant i ha I'activacié de I'axé del
nervi periferic unit al muascul. L'axd s’activa a través d’un impuls

nervids provinent del sistema nervios central.

Vesicules

2-Com hem explicat abans quant hi ha la unié neuromuscular entre el BHEEEES Acetilcolina
muscul i la motoneurona s’hi colloca un neurotransmissor,
I'acetilcolina ( ACh). La ACh es sintetitza al cos cel-lular motor
(concretament al citoplasma) i es transporta per I'axé fins a les

terminacions nervioses on s’emmagatzema ( vesicules sinaptiques).
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3- El potencial d’accié provoca un augment en la permeabilitat del
calci ( Ca®") i aixd provoca una obertura dels canals especifics. A

continuacio entren ions de calci per els canals.

4-Desplacament de les vesicules sinaptiques fins la membrana

sinaptica.

5- Procés de fusid, el classificarem en petits apartats:

-

a) El calci s'uneix a una proteina de |t

Pos. &
Prossssanssnsen?®™

la vesicula (marcada amb una
rodona vermella).

P.V: proteines de la Vesicula.

P.C: proteines del citoplasma.
P.M: proteines de la membrana.
P.F: proteines de fusio.

La membrana que tenim present
és la membrana del nervi.

b) Aquesta unié provoca la
desfosfatacid  (supressio  d’un
Fosfat) d’una molécula d’ATP ( en
ADP i Fosfat) a unes proteines del

citoplasma.
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c) Aquesta descomposicid provoca
una gran energia que fa que
aquestes proteines es moguin

cap a les proteines de fusio.

d) Durant el trajecte hi ha la unié de
les proteines del citoplasma amb
les proteines de la vesicula i

també amb proteines de Ia

O SNAP T A%

membrana.

L™ tssnsensns

e) Totes aquestes sén arrossegades

™
oy

bt |

-

. . .- .
fins que les proteines de |Ia Teesesssccene
membrana arriben a tocar a les

proteines de fusio.
L SMAP 4—

f) Una altre molécula de GTP (el

®
b |
e

mateix que I’ATP) col-locada a les
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proteines de fusio es descompon
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g) Aqguesta energia fa que les
proteines de fusi6 de la
membrana s’uneixin amb les

proteines de fusio de la vesicula.

h) Un cop unides formen un canal
per on surt l'acetilcolina ( ACh)

fins a I’exterior del nervi.

6-L’acetilcolina surt a I’exterior del nervi.

7-Els canals de la membrana dels musculs estan controlats
per canals de lligand , és a dir que necessiten que alguna

hormona o algun receptor els activi per obrir-se i deixar

passar ions o molécules.

T T

e
bl ]
- "4
"'i..ipﬁigcfi £

i

o Snap Tl

me, Vesicula

B
s '}
‘. -
St eessssasssnnset®®™”

83



8- L'acetilcolina s’uneix als receptors postsinaptics i aixi s’origina el potencial de la placa motora.

9-S’obren els canals gracies a I'unié de I’ACh.

10- Un cop els canals estan oberts, uns cations petits entren a

dins la fibra muscular i provoquen uns potencials despolaritzants.

11- Aix0o provoca l'obertura dels canals de sodi ( els ions de sodi
entren a dins del muscul) . | provoca un gran potencial d’accié que

es propaga a través de la fibra.

12- Un cop a dins, a la unié neuromuscular i podem trobar una
proteina amb funcidé enzimatica. Aquesta proteina és diu

acetilcolinesterasa (encerclada de color vermell).

13- Aquest enzim descompon l'acetilcolina en 2 parts per evitar de que el

muscul s’exciti novament.

a) Colina ( prisma que es veu a la fotografia) : que retorna dins el nervi
a través del terminal presinaptic (creu de tots colors)

b) Acetil (és la rodona més petita que |'acetilcolina també de color
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blau): que és metabolitza.

14-Aix0 origina un potencial d’accié que s’origina a la unié neuromuscular i es propaga cap a fora

cap a totes direccions.

A partir d’aquest pas ja no es tracta de I'activacié muscular, sind que passarem a explicar els

passos de contraccié-relaxacio.

15-El potencial troba les invaginacions del sarcolema que s’endinsen cap a dins de la fibra,
aquestes invaginacions sén els tlbuls-T que ja hem vist abans a I'apartat de parts de la cél-lula

muscular.

16- En aquesta imatge es poden

veure les estructures i les . s
Sarcolema

substancies necessaries per a

Calsequesirina

\

transformar el canvi eléectric en

A

activitat contractil als sarcomers.

-

Parvalbuminag

En farem una breu explicacid dels

que no hem explicat anteriorment:

roponing

Miosina:Proteina del filament

gruixut, participa en el lliscament.

illament d'actina

Filament d’actina:compost per:

STropomiosing

a) Actina:Proteina del
filament prim, participa en el lliscament.
b) Troponina: Proteina del filament prim, regula el procés de lliscament.
¢) Tropomiosina: Proteina del filament prim, regula el procés de lliscament.
d) Parvalbumina:Proteina intermedia d’uni6 amb el Ca++ quant aquest esta per les

miofibril-les i el reticle sarcoplasmatic.

Calsequestrina: Proteina luminal situada al reticle sarcoplasmatic, exactament a la cisterna. Esta

situada a prop dels canals de calci (peus). Pot unir-se a una gran quantitat de calci.

Peus: és el canal de calci. S’activen quant els tetrades s’uneixen a ell.
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Cisterna

Reficle sarcoplasmbtic cd’

Tetrades: Els seus receptors tenen una estructura molt similar als canals de Ca++ anomenats peus .

La seva funcid és detectar els canvis de voltatge i més endavant els mecanics.

He ampliat la part en la que passa tot per tal de no confondre i de no perdre el fil conductor de

tota la contracciéo muscular.

17- Un cop el potencial arriba al tubul-T detecta el canvi de voltatge i fa que els peus detectin els
tetrades i s’activin. Un cop els peus de la cisterna provinent del reticle sarcoplasmatic estan
activats, canvia la seva conformacié i aquesta permet la sortida del calci cap al sarcoplasma. La
concentracio de Ca++ al sarcoplasma augmenta molt rapidament. Aquest procés dura ms i el calci
del sarcoplasma envolta les miofibril-les. Aquest augment no es manté constant, ja que el Ca++
lliure s’uneix rapidament a la troponina, a la parvalblimina i a I’ATPasa, que el retornen al reticle

sarcoplasmatic.
La contraccié depén del grau de sortida del calci, en canvi la relaxacidé depén de la seva retirada.

18-El calci activa el mecanisme de filament lliscants, és a dir, activa I'origen de ponts creuats entre

actina i miosina en els sarcomers i els seus canvis de posicid. La contraccié maxima és quant els
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extrems del filaments gruixuts arriben a contactar amb els discos Z.

I

) )
5
»
L
>
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»
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»
L
=\

El procés que es pot observar a les imatges anteriors I'explicaré atentament perque és una part

clau de la contraccié muscular.

L’estructura dels caps de la miosina és molt important. Els Al MAH
- > e
caps estan units a l'esquelet i sobresurten. Entre - o7
I'esquelet i els caps hi ha una zona flexible. Aquesta zona
flexible proporciona la mobilitat necessaria per canviar | 4
, P \ .. Punts flexibles
d’orientacid, aixo és perqué els caps de la miosina van

canviant de posicié durant la contraccié muscular.

19-Explicacio en petits apartats sobre I'activacié dels filaments gracies al calci.

a) Quant el muscul esta relaxat la tropomiosina, present als
filaments prims, bloqueja la unié de I'actina amb la

miosina.

b) Després de l'alliberacié del Ca++ i que aquest envolti als miofilaments, el Ca++ s’uneix a la
troponina i fa que la tropomiosina canvii de posicié i deixi I'actina al descobert i aixi
permeti la unié actina- miosina. Aixo també provoca que I'actina i la miosina s’atraguin més
entre elles. Aquest procés el podem veure a I'esquema seglient:
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c) En resum, us deixo un petit esquema d’imatges per tal de que els processos anteriors

s’entenguin correctament.
RISTETTCT

edi extracel Jular edi extracel lular

Parvalbuming . - Parvalbuming
"opening

Peoen yyes
" YY1°

edi extracel ular edi extracel ular

Parvalbiming Farvalbuming

=

yoes . yoe s

&

Un cop ja sabem les coses
necessaries per a explicar el
fenomen de lliscament,

I'explicarem.

20-Fenomen de lliscament.

El moviment s’efectua gracies

als moviments dels caps de la
miosina sobre els filaments d’actina. La forca generada per un sarcomer es molt petita pero quant
hi ha la unioé en feixos de moltes fibres i hi ha milers de sarcomers col-locats en paral-lel, la forga ja

és considerable.
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Els moviments dels caps de la miosina s’efectuen formant un cicle on BN o 1cci6 col cop.
hi ha canvis energeétics i estructurals. Cada cicle consta de 4 etapes:
Unié, gir, desunid i tornar a la situacié inicial. A cada cicle es produeix

micsina a l'actina
la hidrolisi d’un ATP, que allibera energia que serveix per generar forga

i efectuar els moviments necessaris, d’aqui la presencia d’ATP als

Separacio;
Hidralisi | ™Sy del cap
d'ATP

filaments de miosina i d’actina. La forga de la contraccié prové de la unié seqliencial de varis llocs
del cap de la miosina a altres punts dels filaments d’actina. Aqui os deixo una imatge de les 4

posicions del cap de la miosina al llarg d’un cicle.

Com ja hem vist abans la contraccié esta formada per molts cicles del cap de la miosina. Aquest
cicle és irreversible perd es necessitaria un altre ATP. Cada cicle dura 1 ms i el filament d’actina es

desplaca un tros concret.

Adjunto una imatge on és més facil comprendre aquests passos i també una petita explicacid.

M1: Unié del cap de la miosina amb I'actina.

M2: La unid provoca una interaccié que produeix un gir ( rotacié) del cap de la miosina.
M3: La tensid del coll de la miosina es transmet al filament d’actina.

M4: La miosina torna a la seva posicio relaxada inicial.

Després de tota I'explicacié del fenomen de lliscament entra filaments cal saber d’on i com treu

I’energia per a canviar de posicié. He fet aquest esquema:
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El cap de miosina necessita per a moure’s i canviar-se de posicid tant ATP com Mg++. Els passos

son els seglients:

- L’ATP s’hidrolitza en ADP i Pi i aconsegueix fer un angle de 90 graus.

- S’uneix a 'actina.

- L’ADP i el Pi desapareixen al medi al mateix temps que el cap de miosina es col-loca a un
angle de 50 graus de manera que com que esta unit a I'actina provoca un desplacament al
filament prim.

- S’hi col-loca un nou ATP i es separa de I'actina de manera que es torna a comencar el cicle

de nou.
Hem de saber que no tots els caps de miosina fan aguest moviment, sind només unes quantes.
Ja sabem que després de la contraccio bé la relaxacié del muscul, doncs aixo és el que s’explicara.

21- Relaxacid del muscul. A continuacié explicaré en petits apartats els processos principals de la

relaxacio muscular.

a) El Ca++ que esta unit a la troponina és atret per la
parvalbumina (rombe de color rosa), aquesta recull tots els o
ions de Ca++ i els porta cap al reticle sarcoplasmatic. ngitudinals.

b) Els ions de calci entren cap al reticle sarcoplasmatic a

través dels tubs longitudinals, que quant sén activats

també fan entrar els ions de magnesi i la molécula d’ATP.
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c) Amb l'abséncia de Ca++ la troponina i la tropomiosina tornen al seu estat inicial on

bloguegen I'unid de I'actina i la miosina.

A la contraccid muscular hi entren en joc molts ions i cations que fan possible que es formi el
potencial d’accid a dins al muscul per arribar a la contraccid. Aquests s’han d’eliminar amb altres
processos per evitar que es formin nous potencials d’accié sense que el nervi en doni la ordre.
Alguns processos els fan possibles altres ions com podrien ser els ions de Clor que els veurem a

I’apartat de la patologia, ja que hi esta directament relacionada.
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Annex-2- ENTREVISTA ONLINE al NEUROLEG. Jaume Colomer Oferil.

1-

Podries explicar les diferéncies principals entre la miotonia de Thomsen i la de Becker?

El quadre clinic és semblant, tan en una com a l'altre tenen miotonia o dificultat en la
relaxacio del muscul una vegada s’ ha produit la contraccié muscular. La diferéncia entre
un i l'altre és que la de Thomsen presenta una heréncia dominant i la de Becker recessiva.
Aixo fa que hi hagin petits diferencies com per exemple que la miotonia en la de Becker el

fred I’ empitjora. Que ens els homes la malaltia pot estar més evolucionada etc...

Quin diagnostic final tenim o té el meu germa?

Com que els teus pares no tenen clinica, es a dir son normals hem d’ assumir que es de
heréencia recessiva , teoricament es diu la forma de Becker , malgrat totes les hipotesis s’ ha

de confirmar genéticament la malaltia que és el que fara I'estudi geneétic.

Quin podria ser el motiu pel qual hi hagi una diferencia d’expressivitat entre jo i el meu

germa: jo tinc la malaltia menys desenvolupada i el meu germa la té més desenvolupada?

Definitivament no sabem el per que. En alguns casos altres gens contigus poder estar
modificats i influir sobre la clinica . Podria ser també degut a diferents expressions dels

gens en diferents teixits... hi han molts factors que poden modificar I’ expressio dels gens .

L’anestésia hi pot jugar algun paper en contra?( al meu germa quant era petit el van operar
i hem llegit que I"anestesia afecta negativament)

No sempre passa aix0, pero els pacients amb aquestes malalties tenen més tendéncia a
presentar reaccions anestésiques anormals. Sempre s’ ha d’avisar al anestesista que tens la

malaltia.
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5- Quin podria ser el motiu pel qual tant jo com el meu germa tenim la malaltia sense que els
nostres pares la tinguin.

El més provable és que sigui una malaltia recessiva i cada un d’ ells porti només una

mutacié en un al-lel. En las malalties dominants aixd no passa, en aquest cas sempre hi ha

un dels pares afectats. Per aix0 penso que pot ser recessiva.

6- Quines terapies existeixen i qué és el qué fan a nivell fisiologic?

L’ alteracié en els canals del clor fa que el ion cl- no es mobilitzi correctament alterant al
potencial de membrana i impedint la relaxacié del muscul. Malgrat aixo els canals de clor

tenen poca repercussio o molt relativa en relacié al potencial de membrana.

Les terapies son sintomatiques i tendeixen a millorar o disminuir la simptomatologia. En
general el medicaments que es donen tenen com a finalitat bloquejar els canal de N+, K+ i

C++ per neutralitzar , parcialment, la manca de cargues negatives, és a dir, las del clor.

7-  Com es pot prevenir aquesta malaltia a un futur fill?

Com que te una heréncia recessiva només cal evitar que la parella sigui consanguini amb
tu,(familiar...etc). Evitant aix0 el risc toric quasi és el mateix que la poblacid normal. Pero si
es confirma una mutacio en heterozigosis (dos al-lels afectat) , també es pot excloure que

la teva parella porti el gen mutat.

8- Quines incidéncies de la malaltia hi ha, és a dir quin és el numero de persones afectades

per aquesta malaltia?

L’ incidéncia és baixa, no esta calculada, potser 1:100.000 o menys. Es una malaltia rara i

molt poc freqiient dins de las malalties musculars.

93



9- Quant de temps fa que ets neurdleg? En tot aquest temps en quants cassos de miotonia
congeénita t'has trobat?
Soc neuroleg des de que vaig acabar I’ especialitat de pediatria. Des del 1975 que treballo a
I’hospital Sant Joan de Déu. Es dificil saber exactament quants casos he vist pero és una

malaltia poc freqlient, potser, per dir una xifra, uns 25 o 30 casos.

10- De que es tracta el nostre estudi genétic?
Primer aquest estudi es divideix en 2 parts. A la primera, les mutacions que buscara la Dra.
seran les mes freqlients; es miraran les que estan en una zona que és considerada la zona
més provable on es poden trobar. Si és aixi, el cost es molt petit, costa 150€. Si nio es
trobes la mutacid en aquesta zona del ADN, llavors s' hauria de seqlienciar tot el gen i aixo

és mes car. De moment faran la primera part i esperem tenir sort.
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Annex-3-Resultats del cardioleg.

Nam. HC: 127544 Edat: 9

Nim. Episodi: 741673

Nom i Cognoms: JUVANTENY VIDAL, ADRIA

Adreca: MARQUES DE PALMEROLA 89

Poblaci6: 08512 SANT HIPOLIT DE VOLTREGA

Afiliacié: JUVI0960807000 Tel: 938570356 Sexe: H
Data ultima visita:

De Servei: CE CARDIOLOGIA
A ABS: SHIPOLIT
A Patenci6 del Dr. Martinez

L’Adria es un nen de 9 anys sense AP d’interés que consulta perque el seu entrenador de
futbol diu que després d’un exercici tarda molt a recuperar la FC normal.

Exploraci6 fisica normal.

No bufs.

ECG: E. Sinusal normal.

Després d’une sflexions es tquicarditza i amb el repds es normalitza en un periode normal que
no crida I’atencio.

No trovem cardiopatia i crec que el que refereix ’entrenador no es cap alteracio sin6 una
variant dintra la normalitat constitucional.

Atentament,

S —

12370 SADURNI SERRASOLSAS, JOSEP
19-01-2006
(Signatura)
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Annex-4-Informe del traumatoleg.

l Nim. HC: 127544 Edat: 11 .
Nuam. Episodi: 1826193 ‘

Nom i Cognoms: JUVANTENY VIDAL, ADRIA
SO R LEEHEREUDENE Adreca: MARQUES DE PALMEROLA 89
Carrer Francesc Pla “El Vigatd” Poblacié: 08512 SANT HIPOLIT DE VOLTREGA
Teléfons 93 889 11 11 - 93 883 30 01 Afiliaci6: JUVI0960807000 Tel: 938570356  Sexe: H
08500 VIC Data iltima visita:

Informe d’assisténcia ambulatoria

De Servei: CE C.0.T CAP OSONA
A ABS: SHIPOLIT
A P’atenci6 del Dra. ISABEL MARTINEZ

Motiu de consulta:
Dificultat per correr, amb facilitat per cansar-se. Valoracié per cardiolég sense troballes patologiques .

~— Exploracié fisica:
Complexié mesomorfe-hipertonic. No debilitat muscular evidenciable. Signe de Gowers-. n-BM. n-SM.
ROTs. Presents simétrics (hiporreflexia global).
Patré marxa normal tal6->punta, sense coixesa ni claudicacio, amb angle de progressié marxa en
rotacié externa +5° peu i pla flexié genoll alineat.

Peu apoio plantigrad i flexible, volta del peu ben comfigurada,= test puntes i DGP amb real¢at de (]
volta, normal alineacié eix del migpeu-MTT(alineat mab 2-3 radis), normal alineaci6 de retropeu -talo. ':
Dorsiflexi6 limitat del turmell 5-10°[...]. Q
Bipedestacio amb normal alineacié de genoll. No dismetria ee.ii. ' [t
Perfil rotacional de extremitats inferiors amb angles de anteversio femoral i torsio tibial dintre de rang L]
de normalitat [angle AF (45°) RI:RE (45°) / angle femoral-peu TT RE +30° (torsid tibila externa 3
augmentada)]. 9
Orientaci6 diagnostica: E
Escurgament de triceps sural-Aquil-les [1+]
Recomanacions terapéutiques: -S
Programa estiraments. Q
Valoracié per neurdleg. <
Q

— . e
Seguiment: 7
O Alta 'a

O Hospital General de Vic Consulta externa de COT 7

O Altres especialistes Hospital General de Vic (3]

V Seguira visitant-se a consulta ortopédia infantil (CAP-OSONA) 'Qc

Q

25007 COMPTE VERDAGUER, ANTONI Cap de Servei de Cirurgia Ortopédica i Traumatologia E
21-04-2008 P
(Signatura) Dr. Lloreng Guillamet i Junca ‘E
£

&

HCL - 235




Annex-5-Resultats de I’analitica

- SERVEI d'ANALISIS CLINIQUES

Cap de Servei:  Dr Prat

Hematologia:  Dra Salgado - Dr Farré - Dr Rodriguez F.
Bioquimica: Dr Rosique - Dra Casas

Microbiologia:  Dr Euras - Dra Navarro - Dra Rodriguez

CONSORC! HOSPITALARI DE VIC
CERTIFICACIO UNE-EN-IS0-9001:200 - Nam. EC-0876/02

Nom: JUVANTENY VIDAL, ADRIA NHC: 127544 Namero: 10067111

Desth: ECAP - Sexe: M Edat: 12 anys

Servei: PEDIATRIA Loca.: SHI C.LP:  JUVI0960807000
Facultativ: SAMARRA RIERA, J. D/H Extracci6: 06/10/08 11:31:56
Diagnostic: VO - D/H Emisio: 06/10/08 16:44:23

Observac.: TRASTORN DE LA MARXA

' HEMATOLOGIAA = == =

HEMATIMETRIA
HEMOGRAMA
San-Eritrocits, ¢ 4.69 - x1076/ul 4.00 - 5.50
San-Hemoglobina, p 13.0 g/dL 123 - 166
San-Hematocrit, h ) 38.4 % 35.0 - 45.0

(San)Ers-V.C.M.,, v 81.9 flL - .

(San)Ers-H.C.M., m 27.7 fl

(San)Ers-C.H.C.M., g ‘ 33.8 pg

(San)Ers-A.D.E.-CV, carb 12.7 % 11.0 - 15.0
San-Plaquetes, ¢ 206 - x10°3/ul 135 - 450

(San) Pgs-V.P.M., v 7.8 fl 7.5 - 105
San-Leucocits, ¢ 6.1 x1073/ul 45 - 135
Formula leucocitica:

% x1043/ul
San-Neutrofils, ¢ 45.8 28 . 18 - 80
San-Limfocits, ¢ 38.3 . 23 15 - 65
San-Monadcits, ¢ 9.4 0.6 00 - 1.0
San-Eosindfils, ¢ 6:1 0.4 00 - 07
San-Basofils, ¢ 0.4 0.0 0.0 - 03
‘BIOQUIMICA
BIOQUIMICA GENERAL. Trba e
Srm-ASPARTAT AMINOTRANSFERASA, b 26 uilL 10 - 36
Srm-ALANINA AMINOTRANSFERASA, b 15 UL 24 - 68
Srm-Gamma-GLUTAMILTRANSFERASA, b 14 uUifL 0 - 40
Srm-CREATINA CINASA; b 458 UL 49 - 397 *
Vic, divendres, 24 / octubre / 2008
Validacié expertitzada de resultats

Pagina 1/1
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Annex-6- Informe pel professor d’educacio fisica. (Cristina)

hospital
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Passeig Sant Joan de Déu, 2 ES08950 Esplugues de Llobregat - Barcelona NIF: R-5800645-C .
Tels. 93 280 40 00 93 253 21 00 Fax 93 203 39 59 www.hsjdbcn.org Germans de® Sant joan de Déu
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Annex-7- Informe pel professor d’educacio fisica. (Adria)

hospital
sanT Joan be Déu

UNIVERSITAT DE BARCELONA

Esplugties
——— AT

Mod. 333 - S

Passeig Sant Joan de Déu, 2 ES08950 Esplugues de Llobregat - Barcelona NIF: R-5800645-C 2 .
Tels. 93 280 40 00 93 253 21 00 Fax 93 203 39 59 www.hsjdbcn.org Germans de® Sant Joan de Déu
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Annex-8- Informe per el metge de familia.(Cristina)
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Annex-9- Informe pel metge de familia.(Adria)
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