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EDITORIAL 

Maladie de Steinert ou dystrophic 
myotonique 

«une maladie pas comme les autres» 
Bernard Lemieux 

Dans un Editorial de 1'Union Medicale (Tome 90, aout 1961) 
portant sur la creation d'un centre de neurogdnetique, le defunt 
docteur Andre Barbeau soulignait: «la province de Quebec, par 
son caractere ethnique et demographique particulier, est dev-
enue un des rares endroits au monde ou peuvent encore s'etudi-
er, presqu'a l'etat pur, certaines maladies hereditaires ou famil-
iales du systeme nerveux». Le symposium dont le compte rendu 
est presente dans les articles qui suivent, demontre bien ce fait. 
Organise par le departement de physiotherapie de la faculte de 
medecine de l'Universite Laval avec le support de l'Association 
de dystrophie musculaire du Canada, ce symposium, qui a eu 
lieu le 6 decembre 1986, portait sur la dystrophie myotonique 
de Steinert (DMS), l'une des maladies hereditaires auxquelles 
faisait alors mention A. Barbeau. Cette rencontre avait comme 
objectif de r6unir differents intervenants quebecois interesses a 
l'etude de cette maladie afin de partager les connaissances et de 
susciter des collaborations. 

Maladie multisysteYnique transmise selon le mode autosomal 
dominant, la DMS se caracterise par une grande variabilite 
d'expression, particulierement pour ce qui est de l'age d'appari-
tion des premiers symptomes, de leur nature et de leur severite. 
Sa prevalence moyenne au Quebec est environ 10 fois 
supeYieure a celle rapportee ailleurs dans le monde et elle est 
meme beaucoup plus elevee dans certaines regions de la 
province. Au Quebec, la DMS est en consequence la plus 
frequente des dystrophies musculaires, tant chez l'adulte que 
chez l'enfant. A ce jour, les bases biochimiques et phys-
iopathologiques primaires et secondaires de cette maladie sont 
encore inconnues. Ceci implique qu'il n'existe pas de traitement 
curatif pour cette maladie qui doit alors etre traitee pour sa 
symptomatologie. Plusieurs doivent egalement recourir au con-
seil g6n6tique afin de connaitre leur risque de transmettre le 
gene responsable ou d'etre eux-memes atteints par la maladie. 

Des progres considerables ont ete realises au cours des 25 
dernieres ann6es dans la caracterisation de la DMS et ce, plus 
particulierement depuis environ 5 ans. 

En effet, la biologie moleculaire, utilised dans une approche 
multidisciplinaire, permet depuis peu de predire l'etat de por-
teur du gene de la DMS et d'effectuer du diagnostic prenatal. 
Les travaux en cours meneront incessamment a ['identification 

du defaut gdnique responsable. Ceci permettrait entre autres 
d'etablir les fondements de travaux portant sur la recherche de 
traitement(s) curatif(s). 

Comme au Quebec, tout clinicien, qu'il soit medecin ou 
chirurgien, omnipraticien ou specialiste, est susceptible dans sa 
pratique quotidienne d'avoir a etablir un diagnostic de maladie 
de Steinert et ce quelque soit l'age de son patient, les connais­
sances actuelles et les particulates propres a la DMS au 
Quebec doivent leur etre accessible et etre connues egalement 
des autres professionnels de la sante\ C'est ce qui, fondamen-
talement, a motive la publication de ce symposium. 

Quoique qu'une place importante de ce symposium a 6t6 
alouee a la discussion de problemes rencontres par les inter­
venants impliques dans l'etude ou l'encadrement de sujets 
affectes par la DMS au Quebec, les articles ci-joints ne Tegu­
ment que l'essentiel des themes presentes. 

C'est ainsi qu'apres un message de bienvenue du docteur 
Marc Bouchard, vice-doyen a la recherche, le docteur Marie 
Christine Thibault, organisatrice du symposium, a preside la 
premiere partie portant principalement sur les aspects d6mo-
graphiques et cliniques. Le docteur Claude Laberge, president 
du Reseau de Medecine Genetique du Quebec, a rapidement 6t6 
conduit a developper le probleme de la DMS au Quebec quant a 
sa prevalence exceptionnellement elevee quoique a des degr6s 
differents dans deux regions, soit les Cantons de l'Est et le 
Saguenay-Lac St-Jean. Cette derniere est depuis quelques 
annees chapeautee par une enquete exceptionnelle dirigde par 
monsieur Gerard Bouchard, chercheur en histoire des popula­
tions a l'Universite du Quebec de Chicoutimi, qui a fait un 
expose admirable sur la diffusion du gene de DMS au 
Saguenay-Lac St-Jean. 

A l'aide d'illustrations convaincantes, le docteur Jean-Pierre 
Bouchard, professeur de neurologie, s'est ensuite attache a 
decrire succinctement les aspects musculaires et extra-muscu-
laires de cette affection multisystemique, d'un diagnostic 
generalement facile. Toutefois, l'expressivite variable dans 
l'age d'apparition (de la naissance jusqu'a l'age de 70 ans et 
plus) et dans la severite du phenotype en complique parfois le 
diagnostic clinique. Ces deux caracteristiques cliniques obligent 
ainsi constamment a parfaire une enquete familiale exhaustive. 
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Le docteur Jean Mathieu, neurologue et directeur de la clinique 
de dystrophie musculaire de Chicoutimi, a par la suite expose 
son experience sur la detection des formes frustres, peu ou pre-
symptomatiques qui sont fr6quemment rencontrees lors de telles 
enquetes familiales et qui rendent l'elaboration d'un conseil 
geYietique plus ardu. De plus, les docteurs Gaetan Paris, Rachel 
Laframboise et Jean-Pierre Bouchard ont extrait dans l'eventail 
des manifestations cliniques les complications gyneco-
obstetriques souvent mal connues chez les patients atteints de la 
DMS. 

Le groupe ECOBES, departement des sciences humaines, 
CEGEP de Jonquiere, a divulgue deux informations pertinentes 
de cette maladie, soit les caracteristiques socio-economiques 
particulieres et peu connues (presentation de M. Michel Perron), 
soit les enigmes de la fecondite et de la nuptialite (presentation 
de Mme Suzanne Veillette). Les resultats de leurs travaux sont 
admirablement exposes dans un rapport de recherche disponible 
au CEGEP de Jonquiere. 

Le docteur Sital Moorjani de l'Universite Laval a ensuite 
presente les resultats de travaux sur le metabolisme des lipides 
et des Hpoprot6ines en relation avec le polymorphisme de 
l'apolipopropteine E (APOE) dans les families de DMS. L'utili-
sation de l'APOE comme marqueur phenotypique par cette 
meme equipe, aurait une liaison assez etroite avec le gene DMS, 
avec un taux de recombinaison de 6% dans des families canadi-
ennes francaises. 

Par la suite, le docteur Claude Laberge est venu exposer le 
probleme de moins en moins controverse de l'homogeneite 
genetique de cette affection en face d'une heterogeneite clinique 
«apparente». 

Enfin, docteur Marie Christine Thibault, presenta l'apport 
nouveau de la genetique moleculaire appliqu£e a cette affection. 
A I'instar d'autres maladies neurologiques, telles la choree de 
Huntington et la dystrophie musculaire de Duchenne, la 
strategie de la genetique inverse y est de plus en plus utilisee et 
permet maintenant, sans connaitre le gene mute ni meme son 
produit, d'arriver par voie indirecte au diagnostic prenatal et a 
une prediction genetique inegalee. Actuellement, des sondes 
perigeniques de DNA, les unes pour l'apolipoproteine C2, 
l'autre pour la sequence anonyme D19S19, sont reconnues 
comme etant etroitement li6es au gene de la DMS localise sur le 
bras long du chromosome 19 pres de son centromere (19ql3.1). 
Cet expose largement documente et bien anime par le docteur 
Thibault s'est termine par une discussion tres approfondie dom-
inee par les espoirs actuellement places dans cette strategie. 

II est hors de doute que l'acceuil reserve a ce type de sympo­
sium temoigne de sa grande utilite, et il faut esperer aussi, tel 
que souligne dans le mot de cloture par docteur Carol Richards, 
directrice de la section de physiotherapie, qu'on aura a coeur de 
renouveler l'experience et d'organiser d'autres rencontres sur la 
dystrophie myotonique de Steinert. 
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EDITORIAL 

Steinert's Disease or Myotonic Dystrophy 
"A Disease Unlike Others" 

Bernard Lemieux 

In an editorial in the L'Union Medicale (Volume 90, August 
1961) on the creation of a Neurogenetic Center, the late Dr. 
Andre Barbeau emphasized that "The Province of Quebec 
because of its particular ethnic and demographic characteristics 
has become one of the rare places in the world where certain 
hereditary or familial diseases of the nervous system can still be 
studied almost in a pure state". 

Among these hereditary diseases, one, well known to neurol­
ogists, is the Myotonic Dystrophy of Steinert (MyD). On the 6th 
of December 1986, under the initiative of the Department of 
Physiotherapy of the Faculty of Medicine of Laval University, 
and the support of the Muscular Dystrophy Association of 
Canada, a Steinert's Symposium was held which permitted a 
meeting of numerous health professionals. 

A group of speakers from Quebec and Chicoutimi laid stress 
on certain aspects (clinical, therapeutic, demographic and genet­
ic) of this disease. It is a multisystemic disease with autosomal 
dominant transmission, noteworthy for the grand variation both 
in the age of onset and its degree of severity. The mean preva­
lence in Quebec is about ten times greater than elsewhere in the 
world, with, most exceptionally, a particularly high regional 
concentration. It is thus the most frequent of all the muscular 
dystrophies in Quebec as much in adults as in children. The bio­
chemical and physiological bases, both primary and secondary, 
are still unknown. In view of the absence of curative treatment, 
it is imperative that these patients be offered symptomatic, and 
above all, preventive treatments within the frame-work of a 
multidisciplinary approach. 

During the last 25 years, considerable progress has been doc­
umented, as witnessed by the many publications and mono­
graphs on this subject. For more than 5 years, the tools of 
molecular biology have allowed us to foresee the possibility of 
prenatal diagnosis and genetic prediction, and finally, a hope for 
curative treatment. 

It is no exaggeration to recall that each clinician, whether 
physician or surgeon, family practitioner or specialist, during 
his daily practice may have to make the diagnosis of Steinert's 
Disease in a patient at any age. It is thus of the greatest interest 
that the actual knowledge and characteristics of MyD in Quebec 
should be published and thus rendered accessible to the greatest 
possible number of physicians and health professionals in the 
Province. 

Beside the themes and formal presentations, much time was 
reserved for questions and replies, which allowed much discus­
sion concerning daily problems encountered by health profes­
sionals. The reader of the pages which follow will readily 
understand that these reflect only the presentations at this meet­
ing and that, because of the relatively short times that were allo­

cated, the speakers could not make a complete revision of the 
subjects entrusted to them. Thus, after greetings from Doctor 
Marc Bouchard, the Vice-Dean of research, Doctor Marie-
Christine Thibault who organized the Symposium, presided 
over the first part bearing principally on demographic and clini­
cal aspects. Doctor Claud Laberge, President of The Quebec 
Network of Genetic Medicine, rapidly developed the problem 
of MyD in Quebec, both because of its exceptionally high 
prevalence at different degrees in two regions: the Eastern 
Townships and the Saguenay-Lac St-Jean region. This latter has 
during several years been the subject of an intensive inquiry 
directed by Monsieur Gerard Bouchard, researcher in popula­
tion history at the University of Quebec at Chicoutimi, who 
gave an admirable exposition on the diffusion of the MyD gene 
in this area. 

Using most convincing illustrations, Doctor Jean-Pierre 
Bouchard, professor of neurology, then followed with a succinct 
description of the muscular and extra-muscular aspects of this 
multisystemic affliction, which is generally easily diagnosed. 
However, the variable expression of the age of onset (from birth 
up to the age of 70 years and over) and the severity of the phe-
notype sometimes complicate the clinical diagnosis. These two 
clinical characteristics necessitate an exhaustive family history. 
Doctor Jean Mathieu, neurologist and director of the Muscular 
Dystrophy Clinic of Chicoutimi spoke of his experience on the 
detection of "formes frustres", asymptomatic or presymptomat-
ic, which are frequently encountered during family studies and 
make the development of genetic counselling more difficult. 
Furthermore, Doctors Gaetan Paris, Rachel Laframboise and 
Jean-Pierre Bouchard selected from the gamut of clinical mani­
festations those little known gyneco-obstetric complications in 
patients with MyD. 

The ECOBES Group of the Department of Human Sciences, 
CEGEP of Jonquiere revealed two inquiries pertinent to this 
disease, the particular socio-economic characteristics which are 
little known (by Monsieur Michel Perron) and the enigma of 
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fertility and nuptiality (presented by Madame Suzanne 
Veillette). The results of their work are very well presented in a 
research report available at the CEGEP of Jonquiere. 

Doctor Sital Moorjani of Laval University then discussed the 
studies on the metabolism of lipids and lipoproteins in relation 
to the polymorphism of the apolipoprotein E (APOE) in MyD 
patients. Moreover, the utilisation of APOE as phenotypic 
marker by this group is shown to be at very close linkage with 
the MyD gene, with a recombination frequency of 6% in French 
Canadian families. 

Following this, Doctor Laberge discussed the problem, 
which is becoming less and less debated, of the genetic homo­
geneity of this disease in the face of an apparent clinical hetero­
geneity. 

Finally, Doctor Marie-Christine Thibault, presented the new 
approach of molecular genetics applied to this disease. As in the 
case of other neurological diseases, such as the Huntington's 

chorea and Duchenne Muscular Dystrophy, the strategy of 
"reverse" genetics is more and more used and enables us, with­
out knowing the mutative gene or even its product, to arrive by 
an indirect method at a prenatal diagnosis and to an unmatched 
genetic prediction. Today, perigenic DNA probes, for 
apolipoprotein C2 and for the anonymous DNA sequence 
D19S19, recognize loci closely linked to the MyD gene local­
ized on the long arm of chromosome 19 close to its centromere 
(19ql3.1). This lively presentation finished with a detailed dis­
cussion dominated by the hopes currently placed in this strate­
gy-

There is no doubt that the reception given to this type of 
symposium bears witness to its great usefulness, and we must 
also hope, as Dr. Carol Richards, Directrice of the Section of 
Physiotherapy, stressed during the closing words, to benefit 
from the organization of further meetings on the MyD of 
Steinert. 
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