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Distrofia Miotonica

Le distrofie miotoniche sono un tipo di distrofie muscolari
di origine genetica, degenerativa, a carattere autosomico
dominante.

Sono caratterizzate da un quadro clinico variabile, multi-
sistemico e a carattere lentamente degenerativo
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Distrofia Miotonica di Tipo 1

Sindrome di Steinert

DMPK Gene

miosin chinasi 47

...AIC CIG CIG C'i'G CIG C'IG G'Il'G C'IC ATG".
‘ "noo" 000000000

D. Peruzzo Giornata Distrofia Miotonica di Tipo 1 24 Gennaio 2025




Sistema nervoso centrale- DM1

A livello cognitivo la DM1 e associata ad un’ampia varieta di sintomi, dal non avere
impatto a livello funzionale fino ad un deficit cognitivo marcato:

* le piu colpite sono le funzieni procedurali e di pracessamento visuo=spaziale-

e possono manifestarsi problemi in ambito psicologico (es: apatia, depressione)
* il sintomo piu comune ¢ la «stanchezza mentale»

A livello anatomico gli studi con Risenanza; Magnetica;(RIV) hanno riportato un’ampia varieta di esiti:
» atrofia corticale (diffusa maggiormente nei lobi frontale e temporale, ippocampo) e saottocarticale
* presenza di lesioni iper-intense a carico della sostanza bianca (WM)
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Iperintensita della sostanza bianca (WMHSs)

Le iperintensita della sostanza bianca (\W/VHs. - White Matter Hyperintensities))

sono lesioni della sostanza bianca cerebrale che appaiono iperintense nelle

scansioni di RM con sequenza FLAIR

* associate a diversi tipii dipatelegie quali demenze (Alzheimer, Parkinson),
sclerosi multipla, malattia dei piccoli vasi, etc. = marcatore aspecifico

* composizione ed eziolegia nomcompletamente note-

* caratteristiche eterogenee (posizione, forma, dimensione)

* associate a diversi tipi dii sintemi neurologici, cognitivi, psicologici
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Iperintensita della sostanza bianca (WMHSs)

Le iperintensita della sostanza bianca (WiHs - White Matten Hyperintensities)

sono lesioni della sostanza bianca cerebrale che appaiono iperintense nelle

scansioni di RM con sequenza FLAIR

* associate a diversi tipi; dii patelogie quali demenze (Alzheimer, Parkinson),
sclerosi multipla, malattia dei piccoli vasi, etc. =» marcatore aspecifico

* composizione ed ezielegia non completamente note:

* caratteristiche eterogenee (posizione, forma, dimensione)

* associate a diversi tipi diisintemi neurologici, cognitivi, psicologici

Le WMHs vengono comunemente caratterizzate per il loro numero e
dimensione, calcolando quello che viene definito caricalésianalé-globalé; che
viene successivamente associato ai diversi esiti clinici.
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Iperlnten5|ta della sostanza bianca (WMHSs)

Le v, 77 Aellasostanza bianca (WiViHs - White: Matten Hyperintensities))
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aspecifico

Le WMHs sono molto eterogenee e il loro
impatto a livello clinico dipende da molti aspetti
relativi alla loro forma, posizione, composizione
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Obiettivi dello studio

Sfruttare una sequenza RM avanzata
(DWI - Diffusion Weighted Imaging) per caratterizzare
I’eterogenita delle WMHSs nei pazienti con DM1
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Conclusioni

Questo studio ci ha permesso di studiare le WMHs, dividendole tra DWMHs e PWMHs e
sfruttando un protocollo di acquisizione RM avanzato

1. DWMHs e PWMHs presentano una composizione differente tra di loro e una correlazione con |l
quadro clinico del paziente diverso =2 € necessario considerare separatamente i due tipidi ~ WMHs
nei prossimi studi clinici

2. per quantoriguardaipazienti DM1
 le PWMHs presentano un segnale DWI che diminuise con la distanza dai ventricoli laterali
=» infiltrazione di liquido cerebrale dai ventricoli nel tessuto cerebrale =» meccanismi di
invecchiamento
* le DWMHs sono piu omogenee come composizione, ma piu variabili come numero e dimensione
=>» descrivono meglio con il quadro clinico del paziente = la loro formazione potrebbe essere piu
legata al deficit genetico
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