assocation des praticiens de génétique moléculaire (ANPGM)
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Syndromes Myasthéniques congénitaux
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+/- Arthrogrypose

Techniques Séquençage _ Dosage génique (Rapsyne)
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• S ’ agit -il d ’ un SMC ?



Reprendre enquête familiale



Nouvelle exploration électromyographique

• Analyse de couples nerf-Muscles multiples et notamment proximaux

• Stimulation prolongée (CHAT)



Refaire les dosages d’anticorps 



Etude morphologique des plaques motrices sur la Biopsie Musculaire avec 

marqueurs 



Enquête moléculaire simplifiée

• Signification d ’ une nouvelle mutation



Coségrégation familiale si possible



Expression fonctionnelle in vitro sur cellules HEK, Cos

• SMC confirmé certain sans mutation identifi é e



Etude fine des plaques motrices
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Etude de liaison si famille disponible



Recherche de gènes candidats
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•Absence d ’ histoire familiale

Pr é sentation myopathique

Absence de bloc neuromusculaire à EMG

