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PNDS Dystrophie myotonique de type 1 (DM1)

Introduction

Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins

L'objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux professionnels
de santé la prise en charge optimale et le parcours de soins d’un patient atteint de dystrophie
myotonique de type 1 (DM1). Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de
cette maladie rare sur 'ensemble du territoire.

Le PNDS est un outil pragmatique auquel le médecin peut se référer pour la prise en charge de la
maladie considérée, notamment au moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le
médecin conseil et le patient lui-méme. Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas
spécifiques, toutes les comorbidités, toutes les particularités thérapeutiques, et tous les protocoles de
soins hospitaliers, ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis de son patient.

Méthode

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de diagnostic
et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide
méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr).

Liens d’intérét

La plupart des membres ont, en tant qu’experts de la DM1, des relations avec l'industrie
pharmaceutique mais aucun d’entre eux n’a de relation exclusive avec I'un des industriels concernés.

Ce projet reste indépendant puisqu’il n'y a pas de participation d’'un membre du personnel de
I'industrie pharmaceutique ni a la rédaction ni a la relecture. Le document n’a pas été communiqué a
une personne non membre du groupe de travail, il a été validé par la relecture de personnes distinctes
des rédacteurs.

La Dystrophie Myotonique de type 1

La maladie de Steinert ou dystrophie myotonique de type 1 (DM1) est une dystrophie musculaire
génétique mais aussi une maladie multisystémique, de transmission autosomique dominante causée
par une expansion de triplets CTG dans le géne DMPK. Cette myopathie touche 1/8000 personnes
environ en France.

Les symptOmes classiques sont la myotonie (difficulté a reldcher les muscles apres contraction) et une
faiblesse musculaire mais elle peut s’Taccompagner de fatigue, troubles du sommeil, ophtalmologiques,
endocriniens, problémes cardiaques et respiratoires qui en font le pronostic, ainsi que de troubles
cognitifs et émotionnels. L'atteinte cardiaque peut mettre en jeu le pronostic vital et doit étre
systématiquement dépistée.

Elle est caractérisée par une pénétrance variable lié¢ a un phénomene d’anticipation : I'age de début
est de plus en plus précoce au fur et a mesure des générations. En fonction de cet age de début, on



distingue diverses formes: congénitale, infantile, juvénile, adulte et tardive. Les formes les plus
précoces sont souvent les plus graves et dans les formes infantiles, I'atteinte musculaire est souvent
au second plan par rapport a l'atteinte du systéme nerveux central. Le découpage par forme est
artificiel avec souvent un continuum, mais permet a I’échelle de la population de prioriser et d’adapter
la fréquence de suivi.

L'espérance de vie peut étre réduite chez les patients atteints de DM1 du fait des atteintes
respiratoires et cardiaques.

Les patients doivent bénéficier d’'une approche multidisciplinaire qui comprend des interventions
médicales, des soins de réadaptation, une éducation thérapeutique et un soutien psychosocial. La prise
en charge optimale de la DM1 sera personnalisée, dépendra des besoins individuels du patient et doit
étre élaborée en collaboration avec une équipe de professionnels de la santé spécialisés dans la prise
en charge de cette maladie complexe (centre de référence ou de compétence FILNEMUS). Ce patient
peut étre admis en ALD au titre de I’ALD 8 « formes graves des affections neurologiques et musculaires
(dont myopathie), épilepsie grave ».

1. Diagnostic et professionnels impliqués dans le parcours
des patients

1.1. Description des différentes formes de la maladie

La répartition statistique générale entre les différentes formes cliniques dans la population atteinte
est d’environ : 5% congénitale, 19 % infantile, 26 % juvénile, 39 % adulte, 11 % tardive. L'expression
est extrémement variable d’un individu a l'autre dans une méme forme clinique et il existe un
chevauchement entre les différentes formes.

La forme tardive

Les patients n’ont pas de plainte clinique avec des signes qui sont extrémement légers ou tardifs (par
exemple calvitie ou cataracte aprés 50 ans), ressentis comme physiologiques ; ces formes ne sont donc
généralement diagnostiquées que lors de I'enquéte familiale. Un bilan complet est néanmoins
nécessaire pour dépister notamment les complications cardiaques ou respiratoires qui peuvent étre
asymptomatiques.

La forme classique (juvénile, début>10 ans)

La forme classique est la forme adulte commune. L’atteinte motrice se manifeste par une faiblesse et
une atrophie musculaire a nette prédominance distale et axiale. Cette faiblesse se manifeste au niveau
du visage par un affaissement des paupiéres (ptosis), un visage allongé, une dysarthrie, des difficultés
a relever la téte en position allongée, a tenir fermement un objet ou a soulever un objet lourd, a
monter les escaliers ou a se relever de la position assise, et par une démarche trainante. Les
symptOmes apparaissent de facon légere vers 20-25 ans, mais le diagnostic est généralement posé vers
40 ans quand les symptémes s’aggravent (notamment la géne a la marche).

La forme infantile (début entre 1 et 10 ans)

Dans cette forme, on note certaines atteintes du systeme nerveux central, entrainant un retard des
apprentissages (essentiellement langage, écriture et lecture), troubles de I'attention et difficultés
scolaires, un syndrome dysexécutif. Les enfants présentent des signes de fatigue, de lenteur,
d’hypersomnie. Des signes autistiques sont présents dans % des cas. En général, la myotonie et les
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problémes musculaires arrivent plus tard. L’enfant peut étre suivi pour un retard psychomoteur isolé
ou pour des difficultés scolaires inexpliquées.

La forme néonatale (dite aussi congénitale)

Transmise quasi-exclusivement par la mere (alors que les autres formes sont transmises
indifféremment par le pére ou par la mére), cette forme est trés grave, avec hypotonie, détresse
respiratoire a la naissance entrainant une mortalité néonatale élevée (plus de 15%) et difficulté a téter.
Des signes peuvent étre détectés pendant la grossesse, comme un exces de liquide amniotique
(hydramnios), une diminution des mouvements actifs foetaux, des malpositions des pieds. Les risques
d’accouchement prématuré ou difficile (présentation par le siege) sont particulierement élevés. Cette
forme s’accompagne d’atteintes du systeme nerveux central (SNC), avec par la suite un trouble du
développement intellectuel de degré variable, un retard sévére d’acquisition du langage, des
problémes psychologiques.

Age de début des symptémes selon les formes cliniques

Chirurgie de cataracte H |_._| [~ —a Congénitale
—= Infantile
= Juvénile
Pace-maker H el w Adulte
' ' Tardive
Cataracte - j |+
Atteinte cardiaque H ] ey
Insuffisance respiratoire H |_._| [~
Désordres endocriniens e i =
Troubles gastro-intestinaux H } - { .
Myotonie e |
Faiblesse musculaire H s |

Age de début (en années)
Figure 1. Age moyen d’apparition des manifestations de la DM1 pour les 5 formes cliniques.
Chaque carré correspond a I’dge moyen de début des manifestations avec un intervalle de confiance de 95%
(d’apres De Antonio et al., 2016)

1.2. Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

Chez I’enfant

Etant donné la variabilité des formes pédiatriques de la maladie de Steinert et de leur évolution, la
prise en charge médicale et rééducative n’est pas la méme a chaque age et doit s’adapter a chaque
enfant ou adolescent.

Le diagnostic et le suivi impliquent la prise en charge dans un centre de référence ou de compétence
de maladies neuromusculaires avec des consultations spécialisées. Les professionnels médicaux
impliqués sont : neuropédiatre, médecin de médecine physique et de réadaptation (MPR), généticien,
orthopédiste, pneumologue, cardiologue, néonatologue, anesthésiste-réanimateur.
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En fonction des besoins du patient, d’autres spécialistes peuvent intervenir a la demande des médecins
suscités :
- Gastroentérologue pédiatrique
- ORL pédiatrique (ou autre médecin ayant une orientation en phoniatrie et une expertise sur
les troubles de la déglutition)
- Orthodontiste et chirurgien maxillo-faciale ou chirurgien esthétique
- Médecin ayant une expertise sur les troubles du sommeil de |'enfant (neurologue,
pneumologue ou pédiatre selon les centres)
- Urologue de I'enfant, endocrinologue, pédopsychiatre
- Ophtalmologue

Les autres professionnels de santé impliqués sont : diététicien(ne), kinésithérapeute, ergothérapeute,
psychomotricien(ne), orthophoniste, orthoptiste, neuropsychologue, assistante social(e),
psychologue, éducateurs, appareilleurs, prestataires de services, enseignant APA.

La prise en charge globale des patients concerne de nombreux professionnels en ville et a I'h6pital.
Ces professionnels travaillent conjointement avec le médecin généraliste, le pédiatre et/ou le
généticien pour une prise en charge globale du patient.

Sont aussi impliqués les CAMSP, CMPP, CMP-IJ, SESSAD, IMPro, IME, IEM et toute structure médico-
sociale intervenant aupres de I’enfant ou de I’'adolescent.

L'AFM-Téléthon peut accompagner les patients et leurs familles au travers de Services Régionaux (un
Référent Parcours de Santé attribué a chaque patient) et d’'un Groupe d’Intérét national.

Référent parcours santé
(AFM Téléthon)

Structures
médico-sociales
ORL
pédiatrique

Associations de
famille

Assistant de service social Ophtalmologue

Médecin MPR

Orthodontiste,
chirurgien
maxillo-facial,
chirurgien
esthétique

) 3 Endocrinologue
Kinésithérapeute  Ergothérapeute

Neuropédiatre Psychomotricien

Patient

Néonatologue

Famille . Gastro-
Médecin e entérologue
Neuro- Anesthésiste- traitant pédiatrique
psychologue réanimateur Orthopédiste
/Psychologue

Cardiologue Pneumologue

Urologue
pédiatrique

Généticien

Orthoptiste Pédopsychiatre Appareilleurs

Educateurs Médecin expert des troubles
du sommeil chez I'enfant
(neurologue, pneumologue ou
pédiatre)

Prestataires de

Enseignant e

APA

Figure 2. Professionnels impliqués autour du patient enfant
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Chez I'adulte

Les professionnels impliqués dans la maladie de Steinert peuvent étre scindés en 2 groupes :
- Les professionnels consultés de facon réguliére (annuellement ou tous les deux ans au
maximum).
- Les professionnels consultés de fagcon occasionnelle, lors d’événements de vie (ex : désir de
grossesse ou de parentalité, complications rares de la pathologie...)

Le neurologue spécialiste des maladies neuromusculaires est généralement le référent pour la maladie
et travaille conjointement avec le médecin traitant pour coordonner la prise en charge
pluridisciplinaire.

Le premier cercle de médecins spécialistes qui suivra régulierement le patient inclut le neurologue, le
cardiologue, le pneumologue, le MPR et I'ophtalmologue. Dans l'idéal, les spécialistes suivant le
patient travaillent de maniére coordonnée au sein du centre de référence ou compétence de la filiere
FILNEMUS, avec quelques exceptions selon les ressources locales ou l'organisation régionale.

Le deuxieme cercle de spécialistes se décline de la fagon suivante :

- Médecin généticien et/ou conseiller en génétique : information lors de I'annonce diagnostique, pour
le conseil génétique et le dépistage des apparentés a risque ; lors d’un projet parental, pour le conseil
génétique, le diagnostic prénatal (DPN) ou le diagnostic préimplantatoire (DPI).

- Gynécologue/obstétricien : lors d’un projet et suivi de grossesse et/ou en cas DPN ou DPI

- Médecin spécialisé en pathologie du sommeil : prise en charge des problématiques d’hypersomnie,
voire de ventilation (en collaboration avec le pneumologue)

- Spécialistes de la déglutition (MPR, ORL, ...)

- Gastroentérologue : troubles digestifs ; diarrhée, constipation, douleurs abdominales..., lithiase
biliaire

- Urologue : troubles génito-sphinctériens

- Endocrinologue

- Néphrologue : troubles hydroélectrolytiques

- ORL / phoniatre : troubles de la déglutition et troubles de la communication (dysarthrie/surdité)

- Psychiatre

- Médecin du travail

- Médecin de la CPAM

Concernant les professionnels de santé non médicaux, on citera ceux avec lesquels le patient aura au
cours de sa maladie régulierement des contacts :

- Kinésithérapeute

- Assistante sociale

- Orthophoniste

- Psychologue

- Les éducateurs en cas de déficience cognitive

Selon les besoins et les possibilités peuvent aussi intervenir des psychomotriciens, coach d’activité
physique adaptée (APA), diététicien, neuropsychologue... Puis selon le handicap du patient, les
ergothérapeutes, les appareilleurs, les prestataires de service pourront étre sollicités.

Les psychologues interviennent souvent, que ce soit pour la prise en charge du patient présentant une
maladie de Steinert ou de celle de ses apparentés proches (enfants, conjoints...).

Les référents Parcours de santé de I’AFM-Téléthon accompagnent au quotidien les patients et leurs
familles.
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Référent parcours santé

Assistant de service social e
(AFM Téléthon)

Endocrinologue

Associations de famille

ORL phoniatre

Maeédecin généticien,
conseiller en
génétique

Kinésithérapeute Médecin du

sommeil

Orthophoniste
Neurologue

Gynécologue

obstétricien Patient

Famille
Medecin
traitant

Cardiologue

Gastro-
entérologue

Médecin
MPR

Psychologue Pneumologue

Ophtalmologue

Psychiatre Ergothérapeute

Educateurs Urologue

Appareilleurs

Médecin du travail

Dieteticien Médecin de la CPAM

Prestataires de service

Figure 3. Professionnels impliqués autour du patient adulte

1.3. Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic

Les manifestations cliniques de la maladie sont variables selon la forme, méme s’il s’agit d'un
continuum. Nous pouvons regrouper les circonstances de découverte en groupe de
signes/symptémes.

Les symptomes les plus précoces apparaissent avec la forme congénitale. L’age de survenue des
symptOmes est variable dans les autres formes mais corrélé au degré de sévérité clinique.

Forme congénitale

Dans la forme congénitale, I’hypotonie et I'insuffisance respiratoire peuvent étre au premier plan
avec des difficultés d’adaptation néonatale avec dépendance ventilatoire.
Une annexe spécifique sur les formes congénitales est proposée, du diagnostic a la prise en charge.

La présentation congénitale de la DM1 peut entrainer une détresse respiratoire sévere pouvant
nécessiter des manceuvres de réanimation urgentes. L'insuffisance respiratoire néonatale dans un
contexte d’hypotonie peut étre le mode de révélation de la maladie. La durée de dépendance
ventilatoire pendant la période néonatale est prédictive d’'une atteinte respiratoire sévére, du risque
de complications ultérieures.

Lorsque la maladie est connue dans la famille, la période périnatale doit étre encadrée par un suivi
obstétrical avec une maternité de niveau 3. Cependant, la survenue d’une hypotonie néonatale peut
étre I'occasion de la découverte de la maladie dans la famille (forme « apparemment » de novo).
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Dans cette deuxieme situation, le diagnostic chez I'enfant révélera une atteinte maternelle dans
I'immense majorité des cas (phénomene d’anticipation plus sévere si transmission maternelle). Des
difficultés cognitives modérées, une dysmorphie faciale, et surtout la présence d’'une réaction
myotonique chez la mére sont donc des indices diagnostiques importants en cas d’hypotonie
néonatale.

Chez I’enfant

On peut regrouper les manifestations cliniques en: signes musculaires (faiblesse musculaire et
myotonie), troubles gastro-intestinaux, troubles cognitifs, troubles du sommeil, insuffisance
respiratoire, anomalies cardiaques, cataracte et anomalies biologiques (troubles endocriniens,
perturbations du bilan hépatique, hypogammaglobulinémie...).

Les troubles cognitifs et neurodéveloppementaux : les troubles du neurodéveloppement et des
apprentissages scolaires sont également une porte d’entrée classique en consultation pédiatrique
spécialisée.

Sont décrits : lenteur, troubles attentionnels, troubles du langage écrit et du langage oral, troubles de
la motricité fine, troubles de la coordination et dyspraxie. Un déficit intellectuel global est
généralement noté. D’autres troubles du neurodéveloppement peuvent étre présents au diagnostic
comme les troubles du spectre autistique ainsi que des troubles psychiatriques comme I'anxiété et la
dépression.

Les symptomes musculaires sont le déficit moteur et la myotonie. La faiblesse musculaire progressive
et I'amyotrophie sont a prédominance distale et axiale avec des difficultés a se relever du plan du lit,
un steppage, une atteinte de la main. L’atteinte faciale (ptosis et aspect figé du visage, parfois associée
a une dysmorphie avec palais ogival) est observée chez tous les patients atteints de la forme
congénitale ainsi que la dysphonie/dysarthrie fréquemment associées.

La myotonie désigne un retard du relachement apres la contraction musculaire volontaire, se
manifestant par exemple par des difficultés a desserrer les mains, a ouvrir les yeux, lors de la
mastication, ... Ce symptome peut ne plus étre évident quand la faiblesse musculaire est trés évoluée.
Ces symptomes sont responsables de troubles de la motricité fine avec des problemes d’écriture,
d’habillage ou d’utilisation d’ustensiles pour manger, ce qui impacte leur autonomie et les activités de
la vie quotidienne.

L’'insuffisance respiratoire : les signes d’atteinte respiratoire comprennent une toux inefficace, des
infections pulmonaires récurrentes, une orthopnée, une dyspnée, des ronflements, des céphalées
matinales, des apnées de sommeil et de la fatigue. L'insuffisance respiratoire restrictive est plus
fréquente dans la forme congénitale, nécessitant souvent une ventilation non invasive. Les apnées du
sommeil (centrales et/ou obstructives) sont également fréquentes.

Les troubles du sommeil : la somnolence diurne excessive sans atteinte respiratoire doit faire
rechercher une narcolepsie secondaire ou une hypersomnie. Elle peut révéler la maladie.

Les manifestations cardiologiques : la forme juvénile se distingue des autres formes pédiatriques par
I'atteinte cardiaque précoce. Les symptomes évoquant une atteinte cardiaque sont palpitations,
malaise, dyspnée, douleurs thoraciques, fatigue inexpliquée. Elle doit étre dépistée des 6 ans méme
en I'absence de symptomes compte-tenu du risque de mort subite.

Les troubles gastro-intestinaux : les difficultés alimentaires peuvent étre les premiers signes d’appel
de la maladie. Les patients peuvent aussi présenter une constipation (plus fréquemment observée
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dans les formes congénitales puis dans les formes juvéniles) des douleurs abdominales, diarrhées, une
incontinence fécale ou des cholélithiases.

Les troubles dysphagiques avec risque élevé de fausses routes, dénutrition peuvent amener a la mise
en place d’une nutrition entérale.

L’atteinte ophtalmologique (cataracte) : La cataracte peut se développer trés t6t dans certaines
formes cliniques, comme c’est le cas dans les formes congénitales et les formes infantiles.

Les troubles endocrinologiques peuvent apparaitre dans la premiere décennie dans les formes
congénitales mais généralement a I'dge adulte dans les formes infantiles et juvéniles. Il s’agit
essentiellement du diabéte. Il y a aussi un surrisque de dénutrition.

Chez I'adulte

Les circonstances de découverte sont multiples tant la maladie est polymorphe et de nombreux
spécialistes peuvent étre confrontés a I'un des symptomes majeurs de cette pathologie. Nous listons
ci-dessous les manifestations/ les circonstances de découverte de la maladie les plus fréquentes.

Pour les manifestations autres que motrices, les signes de dysmorphie faciale particuliére devront étre
recherchés par les cliniciens. Le facies typique des personnes ayant le phénotype adulte de DM1 est
allongé, émacié, hypomimique, avec un ptosis, un défaut d’occlusion palpébrale, une bouche ouverte
avec un palais ogival, une calvitie de type androgénique chez les patients masculins, de grandes oreilles
décollées, et une tendance au rétrognathisme.

Déficit moteur/myotonie (Annexe associée : ENMG +vidéo) : La myotonie est parfois diffuse (mains,
membres inférieurs, muscles cervicaux, masséters, langue...) et est a I'origine de raideur, de douleurs,
de chutes, de dysphagie. Cette situation peut alors poser le diagnostic différentiel avec une myotonie
congénitale lorsque la faiblesse motrice est quasiment ou totalement absente. La faiblesse musculaire
peut prédominer, rendant d’ailleurs difficile la mise en évidence de la myotonie. Bien que la myotonie
soit présente depuis I'enfance ou I'adolescence, elle ne fait pas fréquemment I'objet d’une plainte a
I'origine d’une consultation. C'est I'apparition d’une faiblesse motrice, de chutes, I'aggravation du
déficit moteur, notamment au froid, ou lors d’activités physiques qui va motiver une consultation, soit
demandée par le patient soit par ses proches et/ou le médecin traitant.

Parfois, le diagnostic va étre suspecté par la découverte fortuite de décharges myotoniques en
électromyogramme, demandé dans une autre indication (par exemple pour explorer une plainte mal
définie par le patient ou pour toute autre raison).

L'insuffisance respiratoire : La découverte de la maladie en pneumologie ou en réanimation est
souvent faite au décours d’une décompensation respiratoire pour une bronchite, une pneumopathie
ou au décours d’une anesthésie générale. Les difficultés de sevrage de la ventilation amenant a se
poser la question d’'une maladie musculaire, la maladie de Steinert étant alors évoquée devant le
phénotype clinique (atrophie musculaire faciale, distale...). La myotonie peut étre absente ou difficile
a mettre en évidence, soit parce que I'amyotrophie est sévére et I'emporte sur la myotonie, soit en
raison des drogues sédatives. Les troubles de déglutition non signalés par le patient peuvent aussi
favoriser la révélation de la maladie par une pneumopathie d’inhalation.

Manifestations cardiologiques : Découverte de la maladie a la suite d’'un BAV, troubles du rythme
supra ou ventriculaire, cardiomyopathie ou manifestations thrombo-emboliques beaucoup plus rares
comme mode de révélation.
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Cataracte : Elle se caractérise par la présence intra-cristallinienne de paillettes réfringentes qui
renvoient les réfections colorées (la cataracte est dite par conséquent polychrome ou "en arbre de
Noél") et par la présence d’opacités. Bien qu’aisément reconnue et diagnostiquée, elle ne fait que tres
exceptionnellement I'objet d’investigations poussées étant donné la multitude de causes de cataracte
(DM1 représente moins de 1% des causes de cataracte). Néanmoins, une cataracte précoce (avant 50
ans) doit faire suspecter systématiquement ce diagnostic, pour diminuer le délai diagnostique,
actuellement de 10 ans environ entre la cataracte et le diagnostic.

Une autre atteinte spécifique de la maladie de Steinert est une dystrophie réticulée maculaire. Il s'agit
d'une atteinte a prévalence inconnue (cas rapportés). Elle se caractérise par la présence de
remaniements pigmentaires sous-rétiniennes de disposition réticulée, en "pattes d'araignée" ou en
"ailes de papillon". Elle est évolutive et peut étre responsable d'une baisse modérée d'acuité visuelle.
Enfin, des malpositions palpébrales (ectropion/entropion) et un ptosis bilatéral complétent le tableau
de I'atteinte oculaire.

Troubles endocriniens : |l est exceptionnel que les troubles endocrino divers (diabete, thyroide,
parathyroide...) soient a l'origine du diagnostic de maladie de Steinert sauf concernant les
hypogonadismes entrainant une stérilité ou une hypofertilité.

Fertilité/Grossesse/Naissance : Les consultations pour stérilité sont fréquentes au cours de la maladie
de Steinert. La maladie peut parfois étre découverte a cette occasion. La réserve ovarienne est plus
faible chez les femmes DM1 et la qualité des embryons obtenus in vitro est de moins bonne qualité.
Chez les hommes, des anomalies qualitatives et quantitatives sont retrouvées pour les spermatozoides
(voire une azoospermie).

La circonstance de découverte peut étre aussi pour la mere ou le pére atteint lors de la découverte au
cours d’une grossesse d’'un hydramnios, d’'une immobilité feetale ou a la naissance d’un enfant atteint
de forme congénitale de la maladie.

Les troubles de la déglutition : IIs sont souvent négligés par les patients et le mode d’entrée dans la
maladie peut étre des pneumopathies d’inhalation a répétition. Parfois la dysarthrie avec voix
nasonnée peut étre aussi le symptéme révélateur.

Les troubles du sommeil : Une narcolepsie ou une hypersomnie peuvent révéler la maladie. lls peuvent
étre confondus ou aggraver les troubles de 'attention et I'asthénie.

La cognition : Le déficit de la cognition sociale, le déficit des fonctions exécutives associés parfois a une
agressivité, une désinhibition ou a I'inverse une apathie sont observés. L’absence de flexibilité et les
difficultés d’adaptation a des situations nouvelles sont caractéristiques mais ne constituent que de
facon exceptionnelle une circonstance de découverte de la maladie.

Circonstances péri-anesthésiques de découverte de la pathologie :

Le diagnostic doit étre évoqué en tant que diagnostic différentiel dans les circonstances suivantes :

- Réponse anormale (rapidité de la perte de conscience avec ou sans apnée) a I'administration d’'un
hypnotique ou d’une benzodiazépine ou confusion postopératoire inexpliquée

- Dépression respiratoire post-opératoire majeure suite a I’'administration d’'une dose habituelle d’un
morphinique par voie IV ou périmédullaire

- Curarisation prolongée suite a I'administration d’'une dose habituelle d’un curare non dépolarisant

- Contracture musculaire généralisée ou localisée a un groupe de muscles

- Difficultés de sevrage respiratoire en réanimation

- Cardiomyopathie dilatée ou troubles du rythme cardiaque d’origine inconnue
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Imagerie encéphalique et musculaire : Dans la trés grande majorité des cas, I'imagerie est peu utilisée
dans le diagnostic de maladie de Steinert. L'IRM encéphalique demandée pour des anomalies
neurologiques alors que la maladie est ignorée, par exemple pour une plainte attentionnelle ou
cognitive, peut révéler une atrophie globale et des anomalies des Virchow Robin mais de maniére plus
évocatrice des hypersignaux temporaux antérieurs en plage (exemple ci-dessous).

Les altérations des muscles du massif facial (notamment les masséters, dans le champ d’analyse d’une
IRM encéphalique) peuvent étre un élément d’orientation diagnostique.

Figure 4 : Exemple d’une IRM cérébrale de patient présentant une maladie de Steinert avec des
hypersignaux insulaires et temporo-internes, bilatéraux et asymétriques.

Devant des troubles moteurs ou des douleurs, une IRM segmentaire cervico-encéphalique,
rachidienne ou articulaire peut-étre prescrite (épaule, bassin, genou ou cheville) retrouvant une
altération musculaire associant a des degrés divers remplacement graisseux, atrophie et hypersignaux
T2 fat sat ou STIR témoins de I'activité dystrophique de la maladie.

Ce mode de découverte devrait augmenter, le recours aux séquences pondérées T2 avec saturation
du signal de la graisse (Fast spin écho T2 fat sat, T2 Dixon et STIR...) en imagerie ostéo-articulaire étant
maintenant systématique avec possibilité de découverte de zones de dystrophie active parfois avant
les signes cliniques et il faut rappeler que les altérations musculaires (signal et volume) ne signent pas
gu’une pathologie dégénérative liée au vieillissement. (Annexe associée : IRM musculaire chez les
patients DM1)

1.4. Diagnostic différentiel

Le diagnostic différentiel se fait en fonction de I’adge d’apparition et des signes cliniques.
Forme congénitale

Devant I'hypotonie dans la forme congénitale, on évoque, apres exclusion d’une pathologie
métabolique ou toxique, des causes centrales, génétiques, (syndrome de Prader-Willi par délétion ou
disomie uniparentale maternelle en 15q11-q13, disomie uniparentale d’origine maternelle pour le
chromosome 14) ou neuromusculaires (amyotrophie spinale infantile, myopathies congénitales
(myopathies a multiminicores, a batonnets, les myopathies centronucléaires liées a I'’X, les autres
myopathies centronucléaires), dystrophie musculaires congénitales, syndromes myasthéniques
congénitaux, ou une myasthénie transmise d’origine auto-immune maternelle).

14
CRMNM Lille / Octobre 2024



Chez I’'enfant

Devant des troubles du neurodéveloppement, des troubles cognitifs et psychiatriques, d’autres
causes sont a exclure, complexes, dans le cadre de la démarche diagnostique du trouble du
développement intellectuel.

Devant la présence d’'une myotonie, on doit également évoquer les myotonies non dystrophiques,
paramyotonie congénitale et myotonie aggravée par le potassium (canalopathie sodium), encore plus
rares.

Les troubles de tonicité du sphincter anal peuvent étre retrouvés dans cette pathologie. Plusieurs cas
de confusion entre une hypotonie du sphincter anal chez de jeunes enfants DM1 et des signes d’abus
sexuel ont été publiés. Cette confusion peut amener a des enquétes stressantes pour I'enfant et son
entourage et il faut donc prendre en compte qu’une telle hypotonie chez ces enfants peut faire partie
intégrante des symptémes de leur maladie.

Chez I'adulte

La topographie de I'atteinte musculaire (oculo-bulbaire, axiale, quadridistale) et les atteintes
extramusculaires (multisystémique et cognitive) ainsi que la myotonie clinique et/ou EMG peuvent
faire évoquer un grand nombre de diagnostics différentiels dans les formes adultes de DM1 (cf. tableau
récapitulatif). Néanmoins, dans la pratique clinique, la combinaison des éléments précédents, d’une
transmission autosomique dominante, d’'une morphologie faciale évocatrice et de salves myotoniques
marqguées sur I'EMG rendent la suspicion diagnostique de DM1 assez simple pour un neurologue
spécialisé.

Diagnostics différentiels

La dystrophie myotonique de type 2 (DM2) (ou PROMM pour proximal myotonic myopathy) est liée a
une expansion de quadruplets CCTG (75-11000 répétitions, moyenne de 5000 répétitions) transcrite
mais non traduite localisée dans I'intron 1 du gene ZNF9, sur le chromosome 3qg21. Cette affection
partage des points communs avec la DM1 : toxicité des expansions d’ARNm avec anomalies d’épissage
de nombreux genes, transmission autosomique dominante, atteinte multisystémique (cataracte,
insensibilité a I'insuline ou diabéte de type 2, anomalies cardiologiques), présence d’une myotonie,
mais le déficit moteur est a prédominance proximale. Les CPK sont peu élevées. Contrairement a la
DM1, il n’y a pas de phénomeéne d’anticipation ou de forme congénitale/infantile. Elle débute entre 30
et 60 ans par une faiblesse musculaire et parfois une myotonie plus précoce. La faiblesse concerne les
muscles proximaux des ceintures et axiaux (fléchisseurs de nuques et de hanche) avec peu ou pas
d’atteinte faciale, bulbaire, respiratoire ou oculaire contrairement a la DM1 ou I'atteinte débute
souvent aux muscles distaux des membres supérieurs. La myotonie clinique est moins marquée dans
la DM2 que dans la DM1 avec souvent des salves pseudomyotoniques sur I'EMG (parfois uniquement
post insertion).

Les autres affections héréditaires associées a une myotonie sont : les myotonies congénitales (forme
dominante de Thomsen ou forme récessive de Becker) liées a des variants pathogéniques du canal
chlore CLCN1, la paramyotonie congénitale, les myotonies et la paralysie périodique hyperkaliémique
liées au géne SCN4A codant pour le canal sodium musculaire Nav1.4. Ces myotonies non dystrophiques
sont plus rares (prévalence estimée a 1/50 000), n’affectent pas le muscle cardiaque et n’occasionnent
généralement pas de déficit musculaire permanent ni d’atteinte systémique.
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La présence d’un ptosis oculaire bilatéral, d’une atteinte bulbaire et faciale fait évoquer les
myopathies mitochondriales (par délétion ou mutations de I’ADN mitochondrial, mutations de genes
nucléaires), les myopathies ou myasthénies congénitales, la dystrophie musculaire oculopharyngée
(transmission AD, gene PABPN1), la dystrophie oculo-pharyngo-distale ou encore la myosite a
inclusions. L’absence d’ophtalmoplégie externe progressive dans la DM1 peut aider.

Face a une myopathie héréditaire de I’adulte autosomique dominante et une atteinte a
prédominance quadridistale, les diagnostics différentiels éventuels sont constitués par les myopathies
myofibrillaires et/ou distales.

L’atteinte cardiaque présente dans la DM1 (troubles de la conduction, troubles du rythme) peut
également faire évoquer d’autres maladies musculaires génétique autosomique dominante
comportant une atteinte cardiaque type DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en lien avec des
anomalies de I'enveloppe nucléaire.

Diagnostics différentiels chez I’enfant

Diagnostics différentiels
élément clinique ou 2. Lo Eléments discriminants du diagnostic différentiel
( . 9 . Eléments de similitudes avec la DM1 g
paraclinique rencontré dans la avec la DM1
DM1)

Forme congénitale 0 — 1 ans

Hypotonie

Absence de reflexes ostéotendineux, fasciculations
linguales, bon éveil
Délétion géne SMN1

Amyotrophie spinale infantile Hypotonie massive, troubles de la
type 1 succion/déglutition

Hypotonie, ptosis, insuffisance respiratoire,

M hi ngénital
yopathies congenitales troubles bulbaires, hypotonie faciale

Anomalies spécifiques a la biopsie musculaire

Ophtalmoplégie possible
Fluctuations de la faiblesse au fil du nycthémere,
de la répétition de I'effort

Syndromes myasthéniques Hypotonie, trouble de la respiration, ptosis
congénitaux Parfois arthrogrypose, pieds bots

Myasthénie auto-immune
transmise néonatale

ATCD de myasthénie auto-immune chez la mere
Faiblesse musculaire disparaissant en quelques
semaines a mois

Hypotonie et faiblesse musculaire transitoire,
troubles respiratoires, troubles bulbaires

Petite taille/ petit poids de naissance
Syndrome Prader -Willi Hypotonie, troubles de la succion/déglutition Délétion/disomie uniparentale maternelle en
15q11-g13

Forme infantile 1 - 10 ans

Trouble du neurodéveloppement

Retard psychomoteur,
Retard de langage,
Troubles de la relation/communication et de la
cognition sociale

Absence d’élévation des CPK
Absence de ptosis, hypomimie, voix nasonnée,
hypersomnie

Troubles du
neurodéveloppement liés a
d’autres étiologies
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Troubles du spectre autistique
Absence de déficit musculaire

Forme juvénile 10 — 20 ans

Troubles cognitifs
liés a d’autres étiologies

Troubles des apprentissages scolaires
Troubles de la coordination (dyspraxie)
TDAH
Troubles du comportement et de la cognition
sociale
Troubles psychiatriques (anxiété/dépression)

Absence d’atteinte multi-systémique :
Absence d’atteinte cardiaque
Rareté de I’hypersomnie diurne pathologique
Absence de myotonie
Absence de I’hypotonie des muscles du visage et
de faiblesse musculaire

Myotonies non dystrophiques

Myotonie

Age d’apparition de la myotonie plus précoce
Pas de faiblesse musculaire cf. chez I'adulte

Diagnostics différentiels chez 'adulte

Diagnostics différentiels
(élément clinique ou
paraclinique rencontré dans la
DM1)

Eléments de similitudes avec la DM1

Eléments discriminants du diagnostic différentiel
avec la DM1

Myotonie clinique et/ou électrique

DM2

Atteintes multi systémiques (cataracte
précoce, insensibilité insuline, atteintes auto
immune, élévation gamma GT, neuropathie,

troubles rythme et conduction, anomalies
substance blanche et dysfonction cognitive
Transmission AD
Anomalies peu spécifiques biopsie musculaire

Myotonie clinique et EMG moins marquée
Atteinte musculaire prédominante aux ceintures
Absence d’anticipation ou de forme
congénitale/infantile

Myotonies non dystrophiques

Myotonie clinique franche
Myotonies congénitales (CLCN1) avec
sensibilité au froid et « warm-up
phenomenon»

Efficacité TTT anti-myotonique (mexilétine,
autres inhibiteurs des canaux sodiques type
carbamazépine ou lacosamide)

Absence de déficit musculaire permanent sauf
rares cas
Hypertrophie musculaire
Absence d’atteinte extra-musculaire dont
cardiaque

Ptosis, atteinte faciale, bulbaire

Mitochondriopathies

Atteintes multi-systémiques (dont cardiaque,
diabeéte, neuropathie, cataracte, rétinopathie,
dysfonction cognitive, atteinte respiratoire
avec SAOS et/ou hypoventilation alvéolaire,
cardiomyopathie, anomalies
endocrinologiques)

CPK normaux ou modérément élevés

Ophtalmoplégie fréquente
Possible élévation lactates pyruvate et ratio
Anomalies mitochondriales sur la biopsie
musculaire

Myopathies congénitales

Myasthénies congénitales

Age de début souvent précoce (forme
congénitale et infantile)
Possible atteinte respiratoire

Absence d’atteinte endocrinologique
Particularités biopsie musculaire (cores, batonnets,
centralisations nucléaires...)

Anomalies jonction neuromusculaire (stimulation
répétitives ENMG)

Sensibilité médicaments anticholinestérasique ou a
visée adrénergique

Myopathie oculopharyngée

Ophtalmoplégie progressive et ptosis
Dysphagie surtout pour eau froide

Absence d’atteinte cardiorespiratoire ou
systémique
Présence de vacuoles bordées et de filaments
nucléaires (biopsie musculaire)

Myosite a inclusions

Dysphagie, faiblesse muscles orbiculaires yeux
et bouche + fléchisseurs doigts er poignets

Absence de myotonie clinique
Amyotrophie déficitaire quadricipitale
prédominante
Infiltrats inflammatoires sur biopsie musculaire +
Vacuoles bordées avec dysfonction mitochondriale
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Atteinte multisystémique (cardiaque, respiratoire, endocrinologique, cognitive...)

Mitochondriopathies Cf ci-dessus Cf ci-dessus
Cf ci-dessus Cf ci-dessus
DM2
L. . Possible altération cognitive Possible Paget, SLA, CMT2
Myopathies a inclusion type R . . . . . .
VeP Atteinte musculaire proximo-distale Pattern BM (inclusions et vacuoles bordées)
Myotonie électrique possible

Myopathies autosomiques dominantes avec faiblesse quadridistale

Myopathies myofibrillaires et/ou distales (ex génes ACTN2, CAV3, CRYAB, DES, DNAJB6, DNM2, FLNC, GIPS1, HNRNPA1, HSPBS, KHLH9,
LDB3, LRP12, MATR3, MB, MYH7, MYOT, NEB, NOTCH2NLC, PLIN4, RYR1, TIA1, TTN, VCP)

Myopathies autosomiques dominantes avec atteinte cardiaque (troubles du rythme ou de la conduction)

DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en lien avec des anomalies de
I’enveloppe nucléaire (ex mutations de la lamine A/C LMNA avec maladie
d’Emery Dreifuss autosomique dominante, ou encore Nesprine 1 ou 2 SYNE1 et 2,
TMEM43 LUMA)

Absence de myotonie, cataracte, ptosis
FEVG souvent longtemps préservée dans la DM1

1.5. Confirmation du diagnostic

La confirmation diagnostique reléve de I'analyse moléculaire, effectuée apres information du patient
et/ou de ses parents/tuteur légal sur la maladie recherchée, les moyens de la détecter, le degré de
fiabilité des examens, les possibilités de prévention et de traitement, ainsi que les risques de
transmission génétique de la maladie.

Un accompagnement psychologique pourra étre mis en place dans le cadre de cette démarche.

La signature d’un consentement éclairé est nécessaire avant la réalisation de I'analyse génétique, qui
pourra étre effectuée dans différents contextes :

- Devant une suspicion clinique

- Dans le cadre d’'un diagnostic présymptomatique chez un individu a risque, quand le diagnostic
moléculaire a préalablement été confirmé dans la famille (cf. chapitre 3.9 Conseil génétique).

- En anténatal dans deux situations différentes : sur antécédent familial dans le cadre d’une procédure
de diagnostic prénatal, (voir chapitre correspondant) ou sur signes d’appels échographiques
(hypomobilité foetale) dans le cadre d’un diagnostic symptomatique.

Le dépistage présymptomatique est fortement recommandé chez les patients adultes en raison du
risque de troubles du rythme/de la conduction cardiaque et de mort subite dans cette pathologie.

La DML1 est de transmission autosomique dominante liée a I’expansion d’un triplet CTG localisé dans
la région 3’ non traduite (3’"UTR) du gene DMPK (dystrophy myotonia protein kinase) en 19q13.3.

Les alléles normaux s’étendent de 5 a 35 répétitions. Les expansions pathogénes ont une taille
minimale de 51 répétitions et peuvent atteindre plusieurs milliers de répétitions. Les alléles de 36 a
50 répétitions sont rares : les individus porteurs de ces alléles intermédiaires sont asymptomatiques
mais sont a risque de transmettre un alléle instable.

D’une facon générale, la taille de la mutation corréle positivement avec la sévérité de la maladie et
inversement avec I'age de début. Cependant, cette corrélation n’étant pas absolue, il est difficile de
prédire le pronostic en se basant sur la taille de I'expansion. Une part de la variabilité clinique semble
également liée a la présence d’interruptions non-CTG ainsi qu’a la méthylation d’ilots CpG adjacents.
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La recherche de I'expansion pathogéne est réalisée en premiere intention par des techniques basées
sur I"amplification par PCR du locus DM1 : PCR fluorescente, TP-PCR (Triplet Repeat Primed-PCR) du
coté 3’ et/ou 5’ de I'expansion, QMPSF (Quantitative Multiplex PCR of Short Fluorescent Fragments).
Le diagnostic positif repose sur la mise en évidence de |'expansion de la répétition CTG (> 51
répétitions). Un diagnostic d’exclusion de DM1 est porté si 2 alleles de taille normale sont détectés.

La quantification des expansions de plus de 200 répétitions nécessite la réalisation d’'un Southern Blot
sur produit de LR-PCR (long-range-PCR) ou sur ADN génomique.

La présence d’une interruption dans les répétitions CTG peut étre a I'origine de résultats faussement
négatifs. Il est ainsi recommandé d’utiliser deux techniques indépendantes pour rechercher la
présence de I'expansion. Il est a noter que I'utilisation de séquencage « long read » peut étre d’un
grand bénéfice pour I'analyse des interruptions de répétition CTG et du profil de méthylation de la
région contenant I'amplification.

Le rendu du résultat moléculaire est effectué en consultation par le médecin prescripteur,
éventuellement accompagné des professionnels de I'équipe multidisciplinaire ayant participé a la
démarche de test (psychologue notamment).

Lorsque I'analyse moléculaire concerne un enfant, la présence des deux parents lors de la consultation
de prescription et de rendu est hautement souhaitable.

2. Bilan des complications (symptomatologie, évaluation
initiale et suivi)

Annexe associée : figure récapitulative PNDS
2.1. Atteintes motrices

Une évaluation musculaire du patient atteint de DM1 par une équipe spécialisée est essentielle pour
apprécier le degré de limitation dans les gestes de la vie quotidienne, la perte d’autonomie et proposer
des aides adaptées aux besoins spécifiques. L’évaluation initiale servira de base pour la conception
d'un programme de rééducation personnalisé. Des bilans périodiques, le plus souvent annuels,
permettront ensuite I'ajustement de cette prise en charge thérapeutique et la description de
I’évolutivité du patient.

- Faiblesse musculaire liée a la dystrophie

Les principaux symptomes moteurs sont liés a la faiblesse musculaire faciale (muscles orbiculaires des
paupiéres et de la bouche - releveurs des paupiéres, muscles masticateurs, muscles temporaux) +
sternocléidomastoidiens + fléchisseurs de nuque - quadridistale avec fléchisseurs doigts et poignets -
loges antéro externes et postérieures de jambes.
Ainsi des troubles de déglutition et de parole, des troubles posturaux, des troubles de la marche, un
steppage et/ou des difficultés motrices de la main sont observées. L’échelle MIRS (Muscular
Impairment Rating Scale) est utilisée pour grader la sévérité de I'atteinte motrice :

1. Pas de faiblesse musculaire

2. Signes minimaux

3. Atteinte musculaire distale sans faiblesse musculaire proximale excepté pour les extenseurs

des coudes

4. Faiblesse musculaire proximale modérée
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5. Faiblesse musculaire proximale sévere

Le déclin de la force musculaire semble lié a I’age d’apparition de la maladie, au handicap physique et
a I'age des patients au moment de I’évaluation, a la force de préhension et au sexe. La diminution de
la force musculaire, de la force de préhension et I'augmentation de l'incapacité physique sont
fortement corrélées a la durée de la maladie et au nombre de répétitions CTG.

Le déclin de la faiblesse musculaire est plutét lent mais une limitation de la mobilité ou de la marche
est observée chez 85 % des patients atteints de DM1, mais les patients restent généralement
marchants.

- Myotonie

La myotonie peut étre révélée par:

- un défaut de relaxation musculaire suite a une contraction plus ou moins intense,

- une contraction exagérée a la percussion au marteau réflexe,

- une salve d’activité électrique a I'insertion d’une aiguille EMG (salve dite “myotonique”).

La myotonie est favorisée par le froid, mais elle diminue aprés un échauffement progressif du muscle
(« warming effect »). La myotonie trouve son origine dans un défaut des canaux ioniques.

La myotonie est une caractéristique trés variable de la DM1, non seulement entre les patients, mais
aussi pour un méme patient, d’un jour a I'autre et méme au cours de la méme journée. En outre, au
long terme, la myotonie s’efface progressivement au fur et a mesure que la faiblesse musculaire
s’accentue.

Elle touche préférentiellement les mains mais peut toucher les muscles de la téte (masséters, lange)
avec des répercussions pour la parole et la déglutition. L’atteinte des muscles striés pelviens peut
également aggraver les troubles sphinctériens.

- Fatigue et fatigabilité

Il faut différencier la fatigue générale, aspécifique (sensation permanente d’épuisement) de la
fatigabilité liée a I'exercice (incapacité d’un muscle a soutenir la force requise ou attendue). L’activité
physique est bénéfique pour la fatigue mais doit étre fractionnée et proportionnelle au déficit s’il y a
un probléme d’endurance musculaire associée.

Il faut savoir interroger aussi sur la qualité du sommeil et différencier la fatigue d’'une somnolence
diurne excessive par l'interrogatoire (cf. chapitre). Une dyspnée d’effort devra étre aussi recherchée.
Le questionnaire FSS peut étre utilisé.

Les conséquences fonctionnelles et leur évolution au cours du temps

Chez I'enfant, la fonction motrice s"améliore au cours de la premiere décennie pour atteindre un
plateau pendant I'adolescence et commence a se détériorer au début de la deuxieme décennie,
surtout sur la dorsiflexion du pied. On peut détecter aussi une altération de la vitesse de marche et de
I’endurance avec une instabilité accrue.

L’évolution est souvent favorable concernant I'acquisition de la marche, seuls moins de 4% des formes
congénitales de DM1 n’ont pas acquis la marche. La marche est acquise a un age moyen de 24 mois
sur une population internationale de 74 enfants atteints de la forme congénitale de DM1.

Aucune aide technique n’est généralement nécessaire avant I'age de 40 ans, mais entre 40 et 60 ans,
la probabilité d’utilisation d’un fauteuil roulant intermittent est de 20%, 30% pour une orthése
suropédieuse, 40% un déambulateur et 50% une canne.

Le score d’autonomie dans les actes de la vie quotidienne (DM1 ActivC) peut étre utilisé.
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Troubles de la marche chez les patients DM1 et risque de chute

La chute est fréquente chez les patients DM1 adultes, sept a huit fois plus élevée qu’en population
générale appariée, et peut générer des conséquences séveres. Le risque de chute doit étre recherché,
évalué et prévenu.

Au début de maladie, la chute est essentiellement liée a I'atteinte distale (steppage) puis le risque
augmente avec |'évolution proximale de la maladie (faiblesse de la ceinture pelvienne et des
quadriceps, dérobement du genou).

La majorité des chutes a lieu a I'intérieur, d’ou I'importance d’adapter I’environnement pour réduire
les risques de chute a domicile (installation de tapis antidérapants et de mains courantes, suppression
des obstacles potentiels, etc.). Les patients les plus exposés au risque de chute sont les plus agés, les
moins actifs et ceux qui présentent la plus grande faiblesse musculaire.

Les facteurs de risque de chute a évaluer dans la population DM1 sont détaillés en annexe. On sera
vigilant particulierement au déficit moteur (risque augmenté si MIRS4), a la désadaptation a I'effort,
aux troubles sensoriels (visuels, hypoacousie) et cognitifs. La prévention du risque fracturaire doit
également étre évaluée. La peur de chuter doit aussi étre évaluée.

7% des décés des personnes DM1 ont pour cause une fracture initiale.

Pour I’équilibre et le risque de chute, des mesures classiques comme le test de Berg (sur 56), le Timed
Up and Go (normale<9secondes) et la posturographie peuvent étre utilisés.

L'atteinte cognitive des patients DM1 pourrait augmenter le risque de chute, notamment en situation
de double tache.

Outils d’évaluation

Sont proposées en gras des techniques aisément réalisables dans tous les centres (points de suivi qui
paraissent incontournables) puis en-dessous des outils plus innovants, pas disponibles pour I'instant
de maniére uniforme sur le territoire.

- Mesure de force

Les techniques de mesure de la force musculaire peuvent étre classifiées en cing groupes : testing
manuel (MMT : manuel muscle testing), dynamomeétrie manuelle (HHD: hand-held dynamometry),
dynamomeétrie fixe, dynamomeétrie isocinétique et dynamomeétrie spécifique (a une fonction ou a une
articulation). En routine clinique, le testing manuel perdure dans la plupart des consultations mais est
de plus en remplacé par des techniques dynamométriques, notamment le HHD.

C’est surtout la mesure de la force de préhension qui est nécessaire, parce que les fléchisseurs des
doigts sont touchés de fagon précoce et évolutive et parce que la force de préhension est une des
fonctions la plus corrélée avec la durée de la maladie. Par ailleurs, la préhension est une activité utilisée
dans la vie quotidienne. Elle est le plus souvent réalisée a I'aide de dynamomeétres de type Jamar ou
Takei. Cependant, ceux-ci ne présentent pas la sensibilité et la résolution requises pour évaluer la force
des patients les plus faibles (inférieure a 5 kg environ). Il faut dans ce cas leur préférer des
dynamometres a jauge de contrainte.

La sélection d’un petit groupe de muscles significatifs de la pathologie semble judicieuse eu égard
notamment a la fatigue des patients, en choisissant d’évaluer en plus de la préhension, la flexion de
cheville et du cou.
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- Mesure de myotonie

L’évaluation quantitative de la myotonie est rarement envisagée en routine clinique, parfois en
mesurant le temps de relachement musculaire complet de la main aprés flexion (on demande au
patient de serrer le doigt du praticien puis de relacher le plus vite possible).

En perspectives pour les essais thérapeutiques, I'approche quantifiée de la myotonie doit étre utilisée,
en standardisant les conditions d’évaluation. L'utilisation de dynamomeétres électroniques permet
d’acquérir le signal de force sur ordinateur (en vue de son analyse ultérieure par un logiciel spécifique).
Plusieurs temps de relaxation absolus ou relatifs ont été proposés comme estimateurs de la myotonie,
les plus utilisés sont respectivement le temps de demi-relaxation et le temps s’écoulant entre 5 et 90%
de relaxation. Les méthodes les plus avancées utilisent des logiciels qui permettent un calcul
automatique des temps de relaxation grace a des méthodes de modélisation.

Depuis une dizaine d’années, se sont également développées des techniques basées sur I'analyse vidéo
lors d’une tache d’ouverture de main (vHOT: video Hand Opening Time).

- Mesure de fonction motrice
i Les tests chronométrés

De nombreux tests chronométrés ont été utilisés pour évaluer les patients atteints de DM1 et visent
souvent a évaluer des activités de la vie quotidienne. Il s’agit pour le patient soit de réaliser une tache
motrice donnée en un minimum de temps, soit de réaliser la meilleure performance possible en un
temps donné. Ces tests font intervenir de facon préférentielle soit les membres inférieurs, soit les
membres supérieurs : marcher ou courir 10 m ou 6 m (20 feet), monter ou descendre 4 marches, se
lever de la position allongée, se lever de la position assise, propulser un fauteuil roulant sur 6 m, couper
une feuille de papier ou du Theraplast, retourner des rondelles de bois, Box and Blocks test.... Le groupe
Outcome Measures for Myotonic Dystrophy (OMMYD) a proposé une batterie de tests fonctionnels a
réaliser en routine clinique : test de marche de 6 minutes (T6M), test assis et debout de 30 secondes,
test de marche chronométré de 10 m, test de marche/course chronométré de 10 m et test des 9 trous
(Nine hole pegs).

Les tests fonctionnels peuvent étre trés pertinents mais leurs résultats sont trés variables, notamment
lorsqu’il est possible pour le patient d’adopter différentes stratégies motrices. Le T6M est un test qui
présente une faisabilité et une répétabilité satisfaisantes dans la DM1.

ii. Les échelles

L’échelle la plus utilisée en clinique pour la DM1 est la MIRS (Muscular Impairment Rating Scale). Le
MIRS classe les patients en fonction de leur degré de déficience des muscles squelettiques, mais ne
donne aucune information sur leurs limitations fonctionnelles, a I’exception d’un score de 5 (utilisation
d’un fauteuil roulant sur une courte ou une longue distance). Par contre, la mesure de la fonction
motrice (MEM) apparait comme un bon indicateur de suivi des patients DM1, et comporte 3 sous
score : D1 (station debout et transferts), D2 (motricité axiale et proximale) et D3 (motricité distale). Le
domaine MFM D1 apparait comme le plus sensible au changement avec une dégradation de -2.32
points/an.
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iii. Les « patient reported outcomes measures » (PROM) : auto-questionnaires

De nombreux questionnaires ont déja été utilisés dans la DM1. Ces questionnaires ne sont pas
spécifiques a la maladie et visent a évaluer des aspects trés différents : qualité de vie, mobilité,
dépendance, fatigue, activité quotidienne, somnolence, anxiété, dépression... Une échelle spécifique
alaDM1, DM1-Activ, a été récemment proposée a partir d’'une modélisation de Rasch. Cette approche
un peu complexe a permis de développer une échelle d’évaluation de I'activité quotidienne et de la
participation sociale. Son utilisation pour le suivi clinique est en cours d’évaluation.

La fatigue quant a elle est généralement évaluée a I'aide d’échelles (FSS : fatigue severity scale, FDSS :
fatigue and daytime sleepiness scale ou MDHI: myotonic dystrophy health index). La somnolence peut
étre évaluée par I'échelle d’Epworth.

- Mesure d’activité physique

La mesure de l'activité physique quotidienne est de plus en plus considérée dans les maladies
neuromusculaires en général car I'essor des objets connectés et des algorithmes d’analyse rend
possible I'agrégation de données sur plusieurs jours, voire plusieurs mois. Les mesures d’activité sont
réalisées a I'aide d’accélérometres ou de centrales inertielles (systéeme regroupant accélérometre,
gyroscope, magnétometre, plus ou moins barometre, thermomeétre, luxmetre). De plus en plus de
systémes intégrent des mesures de la fonction cardiaque et respiratoire ainsi que du sommeil (ce qui
en font des outils particulierement intéressants pour la DM1). lls ne sont pas encore validés dans la
DM1 et surtout peu disponibles. Des questionnaires d’activité physique comme I'IPAQ peuvent aussi
étre proposés.
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SYNTHESE : ATTEINTE MOTRICE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FORMES CONGENITALES ET INFANTILES

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examens, Evaluations a proposer

Rythme et contenu du suivi

Forme congénitale

Faiblesse musculaire majeure (hypotonie buccofaciale,
axiale et périphérique des 4 membres des la naissance)
pouvant favoriser une détresse/insuffisance respiratoire
dés la naissance
Atteintes orthopédiques (scoliose, pieds bots varus équins,
pouces adductus) en lien avec hypomobilité feetale
Myotonie (apparition secondaire a I'hypotonie)

Forme infantile

Troubles moteurs généralement au second plan
comprenant :
Myotonie et troubles de la motricité fine (préhension,
écriture, ...)

Faiblesse musculaire, a prédominance distale (avant-bras,
mains, chevilles, machoire, langue, fléchisseurs de cou) et
amyotrophie
Retard psychomoteur, retard des acquisitions, troubles de
coordination, lenteur, signes de fatigue
Troubles de I'équilibre et de la marche (prédisposition au
risque de chutes)

Atteintes orthopédiques (scoliose, pieds bots, varus équins,
pouces adductus)

L’atteinte de la déglutition et de la parole sont détaillés
dans un tableau complémentaire dédié

Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles perceptifs
(notamment visuels) et cognitifs associés a |'atteinte motrice (Les différentes évaluations
évoquées ci-dessous seront proposées en fonction de I'examen clinique, de I’dge du patient, de la
plainte et/ou des évenements de la vie)

Bilan kinésithérapique, bilan ergothérapique, bilan psychomoteur, évaluation APA
Fonction motrice (possible généralement a partir de 5 ans, a réévaluer en fonction du test et
des capacités de I'enfant) :

Test de marche de 6 minutes (T6M) (>2-3 ans), Test assis et debout de 30 secondes (>3 ans),
Nine hole peg test (>4 ans), Test de marche chronométré de 10 m (> 2 ans), Test de course

chronométrée de 10m (> 2 ans)

Echelle MIRS (> 6 ans)
Mesure de la fonction motrice (MFM 20, > 2 ans, MFM 32 > 6 ans)

Evaluation du graphisme et de la frappe au clavier

Autoquestionnaires patient / Echelle DM1-Activ (en cours de validation)
(a partir de I'adolescence)

Analyse du risque de chute
Analyse de la fragilité osseuse

Fatigue : FF Fatigue severity scale (6 ans et +), MDHI Myotonic dystrophy health index (sous
licence)

Mesure de la force (> 5 ans) : Testing manuel, testing dynamomeétriques dont la préhension

CS (0-12 mois) : 2 a 6 par an
CS(1-2ans):1a2paran

CS(2-10ans):1a2paran
A partir de 6 ans :
Graphisme et frappe au
clavier
FF Fatigue severity scale
Evaluation de la force

Cs (adolescence/age
adulte) : tous les 2 ans, en
fonction de I'atteinte, du
degré d’autonomie, de
I’environnement social et
familial, du suivi médical et
paramédical en ville
Analyse du risque de chute
(dont atteinte visuelle)
DMO a discuter
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SYNTHESE : ATTEINTE MOTRICE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FORMES JUVENILES, ADULTE (CLASSIQUE) ET TARDIVES

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examens, Evaluations a proposer

Rythme et contenu du
suivi

Continuum forme juvénile, adulte,
tardive :

Faiblesse et atrophie musculaire
progressive, perte de force
(dégradation des muscles distaux vers
les muscles proximaux)

Troubles de I'équilibre et de la marche
(prédisposition au risque de chutes)

Déconditionnement a I'effort

Troubles de la motricité fine (myotonie
s'effagant au fur et a mesure de la
progression de la faiblesse musculaire)

L’atteinte de la déglutition et de la
parole, en lien également avec
I'atteinte motrice, sont détaillés ci-
dessous dans des tableaux dédiés

Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles perceptifs (notamment visuels)
et cognitifs associés a I'atteinte motrice (Les différentes évaluations évoquées ci-dessous seront proposées en
fonction de I'examen clinique, de I’dge du patient, de la plainte et/ou des événements de la vie)

Bilan kinésithérapique, ergothérapique et APA

Fonction motrice globale : Test de marche de 6 minutes (T6M), Test assis et debout de 30 secondes, Nine hole peg
test, Test de marche chronométré de 10m, Test de course chronométrée de 10m

Mesures de la force : Testing manuel, testing dynamométriques dont la préhension

Echelle MIRS
Mesure de la fonction motrice (MFM 32)

Autoquestionnaires patient / Echelle DM1-Activ (en cours de validation), ACTIVLIM, Qol-gNMD et Whogqol-bref

(adultes)

Stratification du risque de chute (vitesse de marche, TUG, ABC score, Falls efficacy scale, QRCS-1)

Selon disponibilités : équilibre évalué par le testing quantifié des groupes musculaires des membres inférieurs +

tronc et la posturographie dynamique

Analyse de la fragilité osseuse

Fatigue : FF Fatigue severity scale, MDHI Myotonic dystrophy health index

En fonction de I'atteinte,
du degré d’autonomie, de
I’environnement social et
familial, du suivi médical
et paramédical en ville
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2.2. Atteintes respiratoires

Hormis une pathologie pulmonaire associée (BPCO...) ou vasculaire (HTP) il n’y a pas d’indication a
I’oxygénothérapie nocturne ou diurne dans la DM1.

Physiopathologie

L'insuffisance respiratoire est la premiére cause de déces dans cette maladie, justifiant un bilan
respiratoire systématique sur signe d’appel, ou aprés 50 ans.

L'atteinte respiratoire est complexe et due a la combinaison d'une faiblesse des muscles respiratoires
et du diaphragme et d'un déreglement de la commande ventilatoire centrale, ce qui entraine une
hypoventilation alvéolaire définie par une hypercapnie, des micro-atélectasies, une réduction de la
compliance, et une toux inefficace. Certaines études observent une réponse ventilatoire réduite au
CO2 traduisant une potentielle atteinte centrale, une myotonie des muscles respiratoires y compris du
diaphragme, et des anomalies de la conduction centrale et périphérique de la commande ventilatoire,
des anomalies de la proprioception au niveau de la cage thoracique participant a une instabilité
ventilatoire objectivable y compris en période diurne.

En outre, la faiblesse des muscles inspiratoires et expiratoires réduit I'efficacité de la toux et nuit a
|'évacuation des sécrétions notamment salivaires, ce qui accroit le risque d’inhalations et d'infections
pulmonaires. De plus, la faiblesse des muscles de la déglutition peut augmenter le risque de fausse
route d'aliments et de boissons, de salive, de sécrétions nasales et de liquide gastrique.

Spécificités de I'atteinte pédiatrique

L’atteinte respiratoire chez les patients atteints de DM1 est multifactorielle et progressive. Cependant,
son évolution différe de celle d’autres maladies neuromusculaires, et la dégradation de la fonction
respiratoire semble plus lente dans cette population.

41 % des enfants atteints de la forme congénitale présentent une insuffisance respiratoire, versus 23
% dans la forme infantile et 11 % dans la forme juvénile. Certains nécessitent une ventilation, le plus
souvent non invasive, mais une trachéotomie peut étre nécessaire.

Pour la forme congénitale, il y a un risque de dépendance ventilatoire a la naissance puis une
amélioration et un sevrage possible. Chez ces enfants, il persiste un risque de décompensation aigué
lors de la petite enfance avec une dépendance ventilatoire par la suite.

Chez I’enfant, a I'examen clinique, on sera attentif aussi a la croissance thoracique, a sa déformation,
au rapport périmetre cranien/périmeétre thoracique et a la mécanique ventilatoire.

Evaluation clinique

On va rechercher les symptomes respiratoires pouvant indiquer :

i. une hypoventilation nocturne (mauvais sommeil, maux de téte matinaux, orthopnée,
somnolence diurne excessive) ;

ii. des apnées obstructives du sommeil (ronflement, apnées, mauvais sommeil, orthopnée,
somnolence diurne excessive)

iii. une diminution de la réserve respiratoire (dyspnée, fatigue, essoufflement, diminution de
la tolérance a l'effort) ;

iv. une toux inefficace (infections pulmonaires répétées, voix mouillée aprés la déglutition).

Paradoxalement les patients DM1 minorent ou ignorent leurs signes cliniques, il faudra donc étre
particulierement attentif a les rechercher.
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L'examen pulmonaire doit comprendre au minimum la fréquence respiratoire au repos, |'oxymétrie de
pouls, lI'auscultation. L'examen clinique évalue la mécanique respiratoire et le recrutement expiratoire
des muscles abdominaux. Des signes d’insuffisance diaphragmatique doivent étre recherchés si
possible en position allongée a 0° : utilisation des muscles inspiratoires accessoires au niveau du cou
et respiration abdominale paradoxale.

Des questionnaires (échelle de somnolence d'Epworth - ESS, échelle de fatigue et de somnolence
diurne - FDSS, RESPICHECK) peuvent étre utilisés également. Chez I’enfant d’autres échelles peuvent
étre proposées : SDSC (sleep disturbance scale for children), Epworth adapté a I'enfant (FSSA), échelle
de fatigue (Pichot).

Explorations fonctionnelles respiratoires (EFR)

Le suivi de la fonction respiratoire des patients atteints de DM1 repose sur la réalisation d’EFR, et en
particulier de spirométries ou d’une pléthysmographie a la recherche d’un trouble ventilatoire
restrictif dés que I'dge de I'enfant lui permet de coopérer.

La spirométrie est I'examen de base pour évaluer indirectement |'atteinte des muscles respiratoires.
La CV est le paramétre standard le plus altéré dans les maladies neuromusculaires, mais sa sensibilité
est modérée pour déceler précocement une faiblesse musculaire. Il est utile de recueillir la capacité
vitale lente (CVL) et forcée (CVF), en retenant la meilleure valeur obtenue. L'obtention de courbes
valides et reproductibles notamment en manceuvres forcées peut étre difficile en cas de troubles
cognitifs séveres ou de fuites péribuccales. Un profil restrictif est retrouvé dans environ 30 a 40 % des
cas chez I'adulte avec un déclin d’environ 1,4 % de la théorique par an.

Il parait raisonnable et plus réaliste de proposer une évaluation annuelle sous réserve de rapprocher
les évaluations cliniques et EFR en cas de signes cliniques d’appel ou de dégradation rapide des
paramétres fonctionnels par rapport aux précédents bilans.

La chute de la CV en décubitus est assez spécifique d’une faiblesse diaphragmatique, avec un seuil
significatif de 15 % a 20 %. La chute de CV est corrélée a I'altération de la force diaphragmatique
évaluée par la mesure des pressions trans-diaphragmatiques. Il s’agit d’une mesure simple qu’il parait
utile de recueillir a chaque évaluation des EFR. La chute de la CV en décubitus serait corrélée aussi a la
PaCO2 diurne. Elle se traduit cliniquement par une orthopnée.

Pressions inspiratoires maximales (PImax, SNIP)

Les pressions inspiratoires maximales a la bouche (PImax) ou a la narine (SNIP) évaluent globalement
la force des muscles respiratoires inspiratoires. Les deux mesures ne sont pas interchangeables
(techniques différentes, parfois plus de facilité avec I'une que l'autre pour un patient) mais
complémentaires, avec des valeurs parfois tres différentes, en général plus élevées pour la SNIP. Elles
reflétent toutefois toutes les deux la force globale des muscles respiratoires inspiratoires (et du
diaphragme) et on prendra la meilleure valeur. Une diminution significative des pressions inspiratoires
a été mise en évidence dans la plupart des études sur la DM1, modérément corrélée (r =-0,33) a la
PaCO2.

Le seuil déterminant une faiblesse inspiratoire sévere est mal codifié. Une approche rigoureuse
consisterait a exprimer les valeurs obtenues au minimum en % de la valeur prédite pour I'age et le
sexe, ou mieux en Z-scores. Une valeur inférieure a 60 cmH20 doit alerter pour discuter d’une
éventuelle exploration du sommeil pour dépister un trouble respiratoire du sommeil et/ou une
hypoventilation pour poser I'indication d’'une VNI.
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Débit de pointe a la toux et PEmax

L'efficacité de la toux peut étre évaluée par la PEmax mais celle-ci n’évalue pas la fonction glottique a
la toux. Une valeur minimale de 40-45 cmH20 est nécessaire pour une toux efficace. Certaines études
ont montré une altération plus importante de la PEmax que de la PIMax dans la DM1.

La PEmax est significativement corrélée a la force musculaire périphérique telle qu’évaluée par
I’échelle MIRS, mais également a la CVF.

Le débit expiratoire de pointe a la toux (DET) est devenu le critére le plus utilisé en pathologie
neuromusculaire, car il évalue globalement I'efficacité de la toux et notamment la fonction glottique
indispensable pour une toux efficace. Une valeur inférieure a 270 L/min évoque une toux peu efficace.
Un DET < 160-200 L/min signe une toux totalement inefficace nécessitant une assistance a la toux. La
technique recommandée est de mesurer le débit par un pneumo-tachographe, avec comme interface
un masque facial, de préférence a un embout buccal. Un simple débitmetre de pointe (Peak Flow avec
un masque facial) peut suffire.

Gazométrie

La gazométrie artérielle ou capillaire artérialisée a I'oreille vise surtout a rechercher I'apparition d’'une
hypoventilation alvéolaire (PaCO2 = 45 mmHg), qui n’est pas toujours corrélée a I'atteinte musculaire
respiratoire. L'augmentation de la réserve alcaline est aussi un marqueur précoce d’hypoventilation
alvéolaire nocturne. La mesure de la pression transcutanée de CO2 (PtcCO2) peut étre utile mais est
peu disponible. Elle est par contre largement utilisée dans les laboratoires de sommeil pour rechercher
une hypoventilation nocturne (cf. chapitre spécifique).

Les indications de la gazométrie artérielle ou capillaire sont larges, compte tenu de la faible expression
clinique de I’hypercapnie chez les patients DM1 et de la corrélation médiocre avec les parametres EFR
usuels, y compris les paramétres musculaires respiratoires. |l est proposé d’effectuer une gazométrie
a chaque évaluation EFR, idéalement par prélevement capillaire artérialisé, de maniere annuelle.

D’autres techniques d’explorations spécialisées du diaphragme sont présentées en annexe (mesure de
pression diaphragmatique et échographie diaphragmatique), avec une littérature trés limitée a ce jour
dans la DM1.

Spécificités des EFR pédiatriques dans la DM1

De nombreux facteurs rendent la réalisation de cet examen difficile : I’'hypotonie des muscles oro-
faciaux, les troubles cognitifs rendant difficile la compréhension des consignes, la peur de I'examen
(claustrophobie, refus du port du pince-nez), ce d’autant que le patient présente une atteinte
cognitive, des troubles de I'attention ou un déficit intellectuel. Chez I’enfant, les mesures de CVF et de
VEMS n’étaient obtenues que chez 50% des enfants, avec une médiane d’age de réussite de 13 ans. Il
existe une tendance a I’'amélioration avec I’age faisant suspecter des résultats sous-maximaux chez les
plus jeunes enfants. Cependant, les troubles ventilatoires restrictifs chez les enfants atteints de DM1
sont présents dans 25% des cas. En pratique, on peut proposer de débuter les EFR a partir de I’age de
12 ans dans la DM1, tous les 2 ans a adapter en fonction de I'évolution clinique et des EFR. Cela
permettra par ailleurs un apprentissage de la réalisation des EFR par les patients.

Si I'atteinte respiratoire reste globalement stable dans I'enfance, I'augmentation de la demande
métabolique chez les adolescents marchants rend nécessaire de renouveler les explorations nocturnes
pour reconsidérer un appareillage par VNI méme s’il y a une stabilité des EFR.

En cas d’'impossibilité de réalisation des PImax, la réalisation de Sniff Nasal Inspiratory Pressure test
(SNIP) est souvent plus facile de réalisation, en particulier chez les patients. Il faut faire les 2 et prendre
la meilleure valeur.
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2.3. Troubles du sommeil

Les troubles respiratoires liés au sommeil (Sleep-Related Breathing Disorder, SRBD), sous forme
d’apnées du sommeil et/ou d’hypoventilation, sont fréquemment observés chez les patients atteints
de DM1, de méme que la somnolence diurne excessive (SDE). Dans certains cas, I'hypoventilation
nocturne évolue vers une insuffisance ventilatoire chronique diurne.

La SDE peut étre due a une atteinte du systéme nerveux central (trouble organique du sommeil), une
insuffisance respiratoire chronique et/ou un trouble respiratoire du sommeil responsable d’un
sommeil non réparateur. Ces causes peuvent s’associer : un débit d'air insuffisant pendant le sommeil
peut contribuer a un sommeil fragmenté, une hypoxie intermittente, une hypercapnie et par
conséquent a une fatigue diurne excessive, et des facteurs liés au systeme nerveux central peuvent
contribuer aux difficultés respiratoires associées au DM1.

La Fatigue et la Somnolence Diurne Excessive (SDE) sont des symptomes tres fréquents chez les
patients DM1, touchant respectivement 50 a 80% Fatigue Severity Scale [FSS], score > 36) et 45 a 60 %
(Daytime Sleepiness Scale [DSS], score > 6) des patients. Ces symptomes s’expliquent a la fois par
I'atteinte musculaire périphérique (myotonie et déficit musculaire) et également par I'atteinte du
systeme nerveux central et des systemes d’éveil dans le tronc cérébral.

L’évaluation de ces symptOmes se fait a I'aide de questionnaires, principalement : I'Epworth Sleepiness
Scale et le Fatigue and Daytime Sleepiness Scale (cf. annexe). Dans certains cas, ces troubles de
vigilance sont explorés par des tests de mesure objective, électroencéphalographique, du temps de
survenue d’endormissement dans des conditions particulieres propices : les tests de maintien d’éveil
(TME) ou de latence d’endormissement (TILE) évaluant respectivement la capacité a résister a
I’'endormissement et la somnolence. Plusieurs études ayant réalisé des TILE chez les patients DM1
retrouvent une latence d’endormissement plus courte comparés aux sujets sains confirmant
I'altération objective de la vigilance. Cependant, il existe des discordances entre la prévalence de la
plainte et la réelle altération objective de la vigilance mesurée aux TILE, qui ne concernerait que 40 %
des patients. La SDE n’est pas toujours résolue apres la prise en charge des troubles respiratoires
nocturnes et doit dans ce cas faire rechercher un trouble organique du sommeil surajouté.

Un syndrome des jambes sans repos peut également étre recherché a l'interrogatoire, notamment
en cas d'insomnie.

Spécificités pédiatriques

Chez I'enfant a linterrogatoire, on va rechercher la somnolence diurne excessive en posant les
guestions concernant la somnolence en classe, la présence d’'une sieste. Des questionnaires
spécifiques existent (site de la SFRMS, groupe de I'enfant et de I'adolescent GSEA).

L'interrogatoire ne permet cependant pas de différencier les patients présentant une hypoventilation
de ceux n’en présentant pas, la réalisation d’examens du sommeil reste donc nécessaire pour le suivi
des patients.

Pour les explorations, les TILE ne sont interprétables qu’a partir de 6 ans, les criteres diagnostiques du

SAS/hypoventilation et les décisions d’appareiller sont différentes et que les AMM pour les traitements
éveillants ne sont pas les mémes.
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Troubles respiratoires nocturnes

Il existe dans la DM1 une plus grande prévalence de : (i) syndrome d’apnées du sommeil (SAS), a la fois
d’origine obstructive (SAOS) et centrale (SASC), (ii) désaturations nocturnes en oxygene, et (iii)
hypoventilation alvéolaire nocturne. Par ailleurs, I'index Apnée-Hypopnée (IAH) est également plus
élevé.

Il est donc recommandé de suspecter des troubles respiratoires nocturnes principalement en cas de
symptomatologie évocatrice (mauvaise qualité de sommeil, orthopnée, céphalées matinales ou SDE).
Dans ce cas, un examen de sommeil (une polygraphie ventilatoire ou, de préférence, une PSG) pourra
étre proposé pour en faire le diagnostic. De plus, il convient de suspecter un SAOS en cas de
ronflements, pauses respiratoires et sensation de suffocation nocturne et de réaliser de préférence
une PSG.

-Syndrome d’apnées du sommeil

L’examen de référence pour le diagnostic des apnées est la polysomnographie (PSG) au cours d’une
nuit a I’hopital. La réalisation d’'une PSG peut permettre de mettre en évidence un Syndrome d’Apnées
Obstructives de Sommeil, fréquent chez I'’enfant, mais également des apnées centrales, liées a un
probléme de commande respiratoire. La PSG doit également rechercher des mouvements périodiques
des jambes, qui peut perturber la qualité de sommeil dans cette population.

En cas de symptomatologie de SAQS, il est recommandé de réaliser une consultation ORL avec
nasofibroscopie.

-Hypoventilation alvéolaire

La réalisation d’enregistrements des échanges gazeux nocturnes par oxy-capnographie est nécessaire
afin de rechercher une hypoventilation alvéolaire nocturne.

Trouble de I'architecture du sommeil

Indépendamment de la présence de troubles respiratoires nocturnes, il existe une altération de
I'architecture du sommeil s’expliquant par une atteinte neurologique d’origine centrale chez les
patients DM1.

Il existe des narcolepsies et hypersomnies secondaires objectivables en TILE et enregistrement du
temps total de sommeil sur 24h, pouvant relever d’un traitement éveillant. Ces troubles ne sont pas
corrélés a la sévérité de |'atteinte respiratoire restrictive ni a la présence de troubles respiratoires
nocturnes mais il est important d’avoir corrigé d’abord les troubles respiratoires du sommeil pour les
diagnostiquer. Dans ce cas, les données polysomnographiques confirment des différences
significatives d’architecture de sommeil chez les patients DM1 avec augmentation du temps de
sommeil profond (N3), diminution de stade N2, diminution de I'efficacité de sommeil et plus grand
nombre d’éveils intra-sommeil. Les patients DM1 présentent une augmentation du pourcentage de
temps passé en sommeil paradoxal (SP) et une plus grande prévalence d’endormissement en sommeil
paradoxal.

Des TILE et TME peuvent étre proposés chez certains patients afin de réaliser des mesures objectives
de la somnolence et ainsi de proposer des traitements spécifiques médicamenteux éveillant.
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Troubles du rythme veille-sommeil

Les patients ont non seulement une altération de I'architecture du sommeil, mais aussi un déreglement
de la rythmicité circadienne dont I'amplitude serait réduite par rapport aux sujets sains. C’est la
réduction de l'activité motrice diurne qui pourrait perturber cette appréciation du rythme
nycthéméral. Cependant, des études anciennes retrouvent aussi une altération des fonctions
neuroendocrines suggérant une atteinte du systéme nerveux central primitive (« master clock »),
responsable d’un retard de phase. Dans le contexte de DM1, la PSG est impérative, devant toute
plainte en lien avec le sommeil, mais il faut aussi se poser la question de I’hygiene de sommeil et faire
faire un agenda pour corriger au mieux les erreurs. La privation de sommeil reste une cause majeure
de somnolence, méme dans cette population. Une actimétrie pourra étre proposée pour explorer un
retard de phase notamment chez les adolescents (plus fréquent).
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SYNTHESE ATTEINTE RESPIRATOIRE ET TROUBLES DU SOMMIEIL : EVALUATION INITIALE ET SUIVI

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examens, évaluations

Rythme et contenu du suivi

Atteinte
respiratoire

Trouble ventilatoire restrictif
Inefficacité de la toux
Hypoventilation alvéolaire

Consultation initiale au diagnostic
Examen clinique

Explorations fonctionnelles respiratoires dont spirométrie, paramétres musculaires respiratoires,
Pl max, SNIP, PE max, débit de pointe a la toux +/- CV assis/ en décubitus (possible biais en cas
d'atteinte cognitive et dépendant de la coopération de I'enfant et de I'adulte)
Gazométrie capillaire
Enregistrement des échanges gazeux nocturnes par oxycapnographie

En fonction de la clinique, autres examens spécialisés (exploration du diaphragme, échographie
diaphragmatique, évaluation du contréle ventilatoire)

Au moins 1 x / an (CS, EFR,
gazométrie)
(peut étre espacé chez I'enfant selon
I’évolution clinique, EFR a partir de
12 ans)

Peut étre rapproché en cas
d'épisodes aigus ou de dégradation
rapide

Troubles
du sommeil

Troubles respiratoires nocturnes
- Syndrome d’apnée du sommeil
d’origine obstructive (SAOS) et
centrale (SASC)

- Désaturation nocturne en oxygéne
- Hypoventilation alvéolaire
nocturne
-Hypersomnie
-Narcolepsie

Consultation principalement en cas de symptomatologie évocatrice :
- diminution des mesures de capacité vitale
- mauvaise qualité du sommeil, orthopnée, céphalées matinales ou SDE
- ronflements ou pauses respiratoires observées par I'entourage

Agenda de sommeil / interrogatoire
Evaluation des symptémes (échelle de somnolence type Epworth ; échelles pédiatriques :
Echelle de dépistage des troubles du sommeil de I’enfant 6 mois-4 ans ou 4-16 ans, SHS pour le
SAOS de I'enfant, PDSS (somnolence)

Poly(somno)graphie et capnographie transcutanée en fonction des possibilités et des signes
d'appel

Tests itératifs de latence d’endormissement et tests itératifs de maintien d’éveil en cas
d'hypersomnolence mal expliquée par I'atteinte musculaire (a partir de 6 ans)

Bilan ORL/orthodontique en cas de suspicion de SAOS

En fonction de I'évolution et des
signes d'appel




2.4. Atteintes cardiaques

Physiopathologie

Les manifestations cardiaques de la DM1 sont la conséquence d’une dysfonction du courant sodique
transmembranaire liée a un épissage anormal du geéne SCN5A, se compliquant d’anomalies électriques
associées a la présence de fibrose endomyocardique, de remplacements graisseux et d’hypertrophie
des cardiomyocytes voire de |ésions focales de myocardite.

Elles peuvent se manifester par des palpitations, des lipothymies et syncopes, des symptdémes
d’insuffisance cardiaque, mais sont souvent asymptomatiques jusqu’a des stades évolués et surtout
exposent au risque de mort subite dont la prévention est le principal objectif de la prise en charge
cardiologique. Les facteurs associés a une expression cardiaque plus importante dans la DM1 sont la
longueur des répétitions CTG, I'age et le sexe masculin.

Les troubles conductifs a tous les étages (du nceud sinusal aux voies de conduction distales)
constituent I'atteinte cardiaque principale de la DM1, avec notamment une prévalence des blocs
atrioventriculaires de type 1 de 28 a 34% et des blocs de branche complets chez 20% des patients. Le
principal risque est I'évolution des troubles conductifs vers le BAV complet qui représente le principal
mécanisme de la mort subite dans la DM1, le plus souvent par asystolie. Il est a noter qu’'un ECG de
surface sans trouble conductif (PR<200 msec et QRS<100 msec) n’exclut pas formellement la présence
d’un trouble conductif atrioventriculaire de haut degré.

Les arythmies supra ventriculaires, notamment la fibrillation atriale, surviennent également
fréquemment, jusqu’a 70 fois plus que dans la population générale, avec une prévalence estimée entre
11 et 30%, et sont souvent asymptomatiques.

Des troubles du rythme ventriculaire peuvent également étre observés avec une prévalence de 15%
pour les extrasystoles ventriculaires, de 4 % pour les tachycardies ventriculaires non soutenues et
moins de 3% des cas des troubles du rythme ventriculaire soutenus qui représentent également une
cause de mort subite plus rare que les troubles conductifs.

La présence d’anomalies séveres a I'ECG (rythme non sinusal, PR> 240ms, QRS>120ms, BAV2 ou BAV3)
augmente de plus de 3 fois le risque de mort subite, de méme que la présence d’un BBG, ou d’un
antécédent familial de mort subite. De méme un espace QT corrigé > 459 ms est associé a un risque
de mort subite. L’incidence annuelle de la mort subite se situe autour de 0,56% pour la DM1 depuis la
mise en ceuvre de stratégies préventives et était auparavant supérieur a 3% dans I'histoire naturelle.

La dysfonction ventriculaire gauche (FEVG < 55%) et la cardiomyopathie dilatée sont plus tardives avec
un age médian d’apparition des symptomes a 47 ans, et sont présentes chez 13,8% des patients. Les
anomalies du strain ventriculaire gauche a I'échographie sont observées chez 28% des patients,
surviennent avant la dégradation de la FEVG et sont prédictives des événements cardiovasculaires. La
présence de fibrose ventriculaire gauche a été rapportée en IRM sous la forme de rehaussement tardif,
généralement modéré, pouvant toucher tous les territoires dans 12 a 40% des cas mais sa valeur
pronostique n’a pas été évaluée.

Sur le plan vasculaire, les patients atteints de DM1 sont a risque thrombo-embolique veineux élevé
(thromboses veineuses profondes et embolies pulmonaires) et ont des profils hypotensifs pouvant
limiter la titration des thérapeutiques de I'insuffisance cardiaque, avec un impact pronostique négatif
indépendant sur la survie totale.
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Evaluation initiale cardiologique et bilans des complications

Dans les formes pédiatriques ou chez les individus a risque d’étre porteurs de la mutation DM1
(enfants de parents atteints), un bilan initial pourra étre réalisé des I'age de 10 ans, qui correspond a
I’age le plus précoce pour lequel des événements rythmiques et conductifs séveres ont été rapportés,
méme chez les patients asymptomatiques avec la réalisation d’un ECG, d’un Holter ECG et d’une
échographie si I'ECG est anormal.

Du fait du risque d’arythmie supraventriculaire ou ventriculaire a I'effort chez les mineurs aprés I'age
de 10 ans et I'adulte jeune, un test d’effort est également recommandé lors du bilan initial en cas de
pratique sportive scolaire ou extrascolaire et de maniere formelle en présence de palpitations ou
lipothymies liées a I'effort.

Une premiere évaluation cardiologique doit étre effectuée méme en I'absence de symptomatologie,
au diagnostic de la maladie, avec au minimum un bilan non invasif comportant un ECG, un holter ECG
sur 24h a la recherche de troubles conductifs ou rythmiques, et une échographie cardiaque
transthoracique (ETT).

La surveillance sera ensuite annuelle avec au minimum la réalisation systématique d’un ECG. Celui-ci
ne doit pas impérativement étre effectué par un cardiologue, notamment si c’est la seule exploration
cardiaque indiquée au moment ou il est réalisé.

Le holter ECG pourra étre répété au cours du suivi en présence de palpitations, de lipothymies ou chez
les patients avec des troubles de la conduction a I'ECG avec une périodicité annuelle chez les patients
considérés les plus a risques (anomalies significatives de la conduction a I'ECG, trouble du rythme ou
anomalies myocardiques).

L'ETT doit étre réévaluée tous les 2 a 5 ans si la FEVG est conservée, avec une périodicité plus
rapprochée en présence de symptomes, de troubles conductifs ou de troubles du rythme, et au moins
annuellement en présence d’'une dysfonction ventriculaire gauche avec fraction d’éjection du
ventricule gauche inférieure a 50%.

En présence de troubles conductifs a I'ECG type BAV 1 (PR > 200ms) et/ou d’un élargissement des QRS
(>100ms) au moment du diagnostic initial ou au cours du suivi, il est recommandé de réaliser une
exploration électrophysiologique cardiaque (EEP) du faisceau de His a la recherche d’un allongement
de l'intervalle HV qui, s’il est supérieur a 70ms est associé a un risque de bloc auriculo-ventriculaire
complet et de mort subite suffisamment élevé pour justifier I'implantation prophylactique d’un
stimulateur. Il n’y a pas d’indication systématique a la stimulation ventriculaire programmée en
I"absence de données publiées, mais elle peut se discuter au cas par cas notamment chez les patients
présentant des syncopes ou des palpitations inexpliquées. L'EEP doit étre systématique au moment du
diagnostic si celui-ci est réalisé a I’age adulte, et renouvelée par la suite qu’en cas d’aggravation des
troubles conductifs sur 'ECG de surface (allongement du PR ou de la durée des QRS).

La valeur ajoutée de I'IRM cardiague dans la prise en charge cardiaque de la DM1 apparait comme
limitée au vu de (i) I'impact pronostique des anomalies myocardiques et de I'insuffisance cardiaque
qui apparait comme limité par rapport a celui des complications électriques et (ii) I'labsence de données
longitudinales validant sa valeur pronostique, notamment en ce qui concerne le rehaussement tardif.
L'IRM cardiaque doit donc étre discutée de maniére empirique, au cas par cas, pour les patients ayant
une évaluation myocardique rendue difficile par une échogénicité médiocre ou présentant une
dysfonction systolique en échographie pouvant justifier un bilan lésionnel le plus précis possible.
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Le Holter ECG longue durée (plusieurs semaines) et le Holter ECG implantable (dispositif sous cutané
avec télésurveillance, durée moyenne de 3 ans) peuvent présenter un intérét pour le diagnostic de
troubles conductifs ou de troubles du rythme paroxystiques, notamment chez les patients avec des
symptomes (palpitations, lipothymies, syncopes) non expliqués au terme du bilan étiologique de
premiere ligne, d’autant plus que la démarche diagnostique des lipothymies dans la DM1 peut étre
compliquée par la coexistence possible d’hypotensions artérielles symptomatiques en lien avec la
maladie elle-méme.

Méme chez les patients agés de moins de 18 ans, peuvent étre présents les troubles conductifs et
rythmiques atriaux et ventriculaires, des cas d’arrét cardiaque, le plus souvent dus a des troubles du
rythme ventriculaire et souvent déclenchés a |'effort.

SYNTHESE : ATTEINTE CARDIAQUE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM 1

Evaluation initiale
Rythme et contenu du

suivi

Complications a rechercher Examens, Evaluations a réaliser

Formes congénitales et infantiles (.
Formes congénitales et

Formes congénitales / infantiles ; ;
Bilan initial dés 10 ans (ECG holter ECG et infantiles

Troubles du rythme et conductifs ETT + épreuve d’effort au cas par cas)

accrus

Bilan annuel avec ECG,
holter ECG + ETT
Formes juvénile, adulte, tardive e

Formes juvéniles, adultes,

Formes juvénile, adulte, tardive .
tardives

Bilan initial (ECG, holter ECG et ETT +/-

Troubles conductifs (BAV, BB) EEP) puis bilan annuel avec ECG +/- ETT Bil
Troubles du rythme supra ventriculaire EEP en cas d’aggravation des troubles llan annuel avec ECG +/-
Dysfonction ventriculaire gauche conductifs ETT
EEP selon troubles
conductif

2.5. Atteintes ostéoarticulaires /orthopédiques

Elle concerne essentiellement les formes de début pédiatrique. Des déformations des pieds sont
présentes dans 47 % a 95 % des cas :

e Pieds bots (varus équins) (14-17% des cas dans les formes congénitales)

e Varus équins ou équins seuls (sans pieds bots) (23-29% des cas)

e Pieds plats valgus (19% des cas)

e Pieds creux, pieds creux varus, griffe des orteils (respectivement 14%, 10% et 14%)

L’enfant porteur de DM1 peut également présenter une scoliose dans 30 % a 43 % des cas environ
(38% DM1C, 23 % forme infantile, 31 % forme juvénile dans la série américaine, 43 % toutes formes
confondues dans la série allemande). Il s’agit de scolioses thoraco lombaires et/ou de cyphoscolioses,
qui peuvent étre précoces. L’hypercyphose est notée dans 29 % des cas dans la série allemande. Les
déformations rachidiennes nécessitent une prise en charge précoce en kinésithérapie et des
appareillages par corset selon la gravité de la scoliose. Dans les formes infantiles précoces, ces corsets
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doivent étre adaptés au risque respiratoire, comme les corsets garchois. Dans la cohorte frangaise 6 %
des enfants atteints de DM1 portent un corset, 9% dans les formes congénitales, 1 seul patient (2%)
dans les formes infantiles et aucun dans les formes juvéniles.

Des pouces adductus sont également décrits.
2.6. Complications endocriniennes

Les principales atteintes endocrino-métaboliques sont :
- un syndrome métabolique dont les caractéristiques figurent dans le tableau de synthese
- une insuffisance testiculaire primaire chez l'adulte avec hypogonadisme, diminution de la
spermatogenese, possible dysfonction érectile
- des nodules thyroidiens
- des fractures osseuses favorisées par une carence en vitamine D et une hyperparathyroidie
secondaire, possiblement I’hypogonadisme périphérique
- des troubles de la fertilité féminine (fausse-couches spontanées, prématurité et échec du travail)
- une tendance hypernatrémique

Jusqgu’a ce jour, ces atteintes ne font pas I'objet d’un protocole de dépistage particulier.
Indépendamment, on peut aussi voir des tableaux de malnutrition/maigreur, en lien avec les troubles
de déglutition (et/ou cognitifs).

Syndrome métabolique

Le risque de diabéte est multiplié par 2 a 4 dans la DM1.

La prévalence de la résistance a l'insuline varie de 20 a 80 %, selon les méthodes d’estimation.

Une hypertriglycéridémie avec HDL-cholestérol bas est fréquente, mais la pression artérielle est
généralement normale.

Concernant la surcharge pondérale, la leptinémie des patients atteints d’'une DM1 est supérieure a
celle de témoins appariés pour I'lMC. Le syndrome métabolique est associé a une obésité viscérale en
absorptiométrie biphotonique (DEXA), malgré un IMC qui peut étre normal, la DEXA montrant
fréquemment une réduction de masse maigre des jambes et du tronc et une augmentation de masse
grasse notamment tronculaire.

La prévalence du surpoids est d’environ 50% et du syndrome métabolique aprés HPO systématique de
40%. Il pourrait en revanche étre favorisé par une activité physique diminuée et les conséquences
métaboliques de I'expansion DMPK.

La stéatose hépatique non alcoolique (NASH) est également fréquemment associée au syndrome
métabolique touchant 50 % des DM1 surtout de sexe masculin avec IMC et HOMA-IR élevés. Elle est
plus sévere que celle de patients non DM1.

Axe gonadique

L’hypogonadisme primaire de l'adulte est la manifestation endocrinienne la plus fréquemment

reconnue de la DM1. Elle est caractérisée chez ’homme par :

- une atrophie testiculaire avec testicules petits et mous

- un hypogonadisme clinique (diminution de la pilosité corporelle, de la fréquence des
rasages, de la libido)

- une dysfonction érectile par hypogonadisme et dysfonctionnement des muscles
caverneux
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- un dysfonctionnement du tube séminifere, allant de tubules de taille normale avec légere
désorganisation des cellules germinales a un arrét de maturation de ces cellules avec
fibrose focale ou diffuse si une biopsie testiculaire est pratiquée

Sur le plan hormonal, I'inhibine B et '’AMH sont basses. La FSH est élevée chez la plupart des patients
DM1, par atteinte des cellules germinales et de Sertoli.

Les résultats du spermogramme peuvent retrouver une hypospermie et une hypomotilité des
spermatozoides.

Le dysfonctionnement des cellules de Leydig est en général plus modeste avec un développement
pubertaire normal. La pilosité corporelle adulte peut étre réduite avec gynécomastie occasionnelle et
une testostéronémie normale.

En pratique, le diagnostic de DM1 doit étre envisagé en cas d’azoospermie idiopathique non
obstructive, avec anomalies neurologiques. La masse musculaire des hommes DM1 n’est pas liée au
niveau de testostéronémie totale. Le traitement par testostérone d'hommes adultes DM1 augmente
la masse maigre, mais n'augmente pas la force musculaire maximale.

L’axe gonadique féminin est moins altéré. Le plus souvent, les menstruations sont réguliéres et la
fertilité normale, mais le taux légerement supérieur de FSH et AMH suggere un dysfonctionnement
ovarien primaire.

Pathologies thyroidiennes

Des cas d’hypo- ou d’hyperthyroidie sont signalés dans la littérature. La prévalence d'une TSH élevée
est de I'ordre de 10% (6% a 13 % dans la littérature). Les anticorps antithyroperoxydase sont positifs
dans 45 % des cas de DM1. Cependant, les maladies de la thyroide sont courantes et I'existence d’un
lien avec la DM1 peu clair.

En revanche, la probabilité d'un nodule bénin ou malin semble étre augmentée. Ainsi le risque de
nodule ou kyste thyroidien serait 10 fois supérieur a la population générale. La fréquence des goitres
échographiques est de 40%, dont la prévalence est liée essentiellement a I'IMC, tandis que la
prévalence échographique des nodules est de 60%. Il existe un surrisque de cancers papillaires de la
thyroide (CPT) mais essentiellement des microCPT de bon pronostic.

Sur la base de ces résultats, un dépistage des dysfonctionnements thyroidiens clinique, biologique
et échographique est recommandé avec une fréquence annuelle pour la palpation cervicale, a
I’évaluation initiale puis tous les 5 ans en I’'absence d’anomalies pour I'évaluation biologique et
échographique.

Métabolisme phosphocalcique et pathologies parathyroidiennes

L'ostéoporose fémorale et vertébrale en DEXA est assez rare.

La faiblesse musculaire diminue la déambulation et favorise un défaut d’exposition solaire d’ol une
carence en vitamine D, tandis que les troubles de la motricité des fibres musculaires lisses du tube
digestif perturbent I'absorption intestinale de calcium et de la vitamine D entrainant une
hyperparathyroidie secondaire.
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Désordres hydroélectrolytiques

Une tendance hypernatrémique est trés anciennement connue dans la DM1. Ses mécanismes sont mal
compris. Une dysrégulation de la vasopressine entrainant une hypernatrémie neurogéne a été
suggérée dans des travaux anciens. A noter également la possibilité d’hyperkaliémie rapportée a un
hyporéninisme hypoaldostéronisme.

SYNTHESE : ATTEINTE ENDOCRINIENNE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Complications a
rechercher

Evaluations a réaliser, rythme de surveillance et PEC

Rythme et contenu
du suivi

Insulinorésistance
Dyslipidémie, NASH,
diabete

Hypogonadisme
masculin
Testostéronémie basse,
infertilité,
Dysfonction érectile

Dysfonction gonadique
féminine
Complications de
grossesse (ovulation et
fertilité normale)

PTH, calcium et os
PTH et risque de carence
vitamine D accru

Thyroide
Nodules bénins et malins

Surrénale
ACTH accrue, cortisol
généralement normal,
DHAS réduit

Insulinorésistance
Glycémie a jeun, HbAlc, bilan lipidique et hépatique
1x/an si asymptomatique
Recommandations PEC diabéete de type 2

Hypogonadisme masculin
Surveiller testostéronémie + SPB chez I'adulte homme
Supplémenter si besoin
Risque cardio vasculaire des inhibiteurs de la
phosphodiestérase mal connu

Dysfonction gonadique féminine
Conseil génétique
Discuter FIV + diagnostic préimplantatoire ou DPN

PTH, calcium et os
Surveiller calcémie et vitamine D 1x/an si
asymptomatique

Supplémentation mensuelle en vitamine D recommandée

Thyroide
Palpation cervicale annuelle
Dosage TSH-FT4 + échographie initialement puis
Fréquence selon les anomalies constatées

Surrénale

Pas de dépistage recommandé en I'absence de symptomes

Bilan au diagnostic,
fréquence a
réévaluer de facon
personnalisée,
essentiellement a
partir de
I’adolescence,
annuelle si
asymptomatique
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2.7. Atteintes de la sphére ORL (troubles de l'oralité, de déglutition, de la
phonation, de I’élocution) et maxillo-faciales

L'atteinte de la sphére ORL inclut principalement les troubles de déglutition et les troubles de la
phonation. La pathologie obstructive haute est traitée dans le chapitre sur I'atteinte respiratoire.

Il peut exister aussi une hypoacousie, aspécifique dans ses caractéristiques et sa prise en charge.
Troubles de déglutition

Les troubles de déglutition sont trés fréquents dans la DM1, rapportés chez 25 a 80% des patients
selon les séries. Ces troubles de déglutition sont présents dans toutes les tranches d’age, y compris
chez le foetus, avec polyhydramnios par atteinte de la déglutition in utero.

Dans les formes congénitales, les troubles de déglutition sont trés fréquents, observés chez 78% des
cas. Ces formes congénitales nécessitent une prise en charge orthophonique dans 77%, et une
nutrition entérale par sonde nasogastrique chez 69% des patients. 33% de ces nouveau-nés vont
nécessiter une nutrition entérale au long cours.

Les troubles de déglutition représentent une cause importante de pneumopathie et les
pneumopathies représenteraient la premiére cause de décés chez les patients DM1, impliquées dans
25 a 31% des cas.

Il existe une atteinte des 3 temps de la déglutition : oral, pharyngé et cesophagien. La faiblesse
musculaire de la face perturbe le temps oral (bavage fréquent par incontinence labiale, fuite nasale
par hypotonie vélaire, faiblesse de la mastication...)

Les troubles de déglutition sont principalement liés a une diminution de I'amplitude de contraction
pharyngée, ainsi qu’a un trouble moteur du corps de I'cesophage. Il existe aussi une augmentation
relative du tonus de base du sphincter supérieur de I'cesophage en comparaison a la faiblesse
musculaire du pharynx.

Il résulte de cette dysmotricité une dysphagie aux solides ainsi qu’une stase hypopharyngée, a 'origine
de l'inhalation secondaire.

La dysphagie est également significativement plus fréquente chez les patients présentant une
myotonie comparativement aux patients ne présentant pas de myotonie.

Les patients étant volontiers anosognosiques de ces troubles, on peut proposer un dépistage
systématique en consultation par un test au verre d’eau puis une consultation orthophonique avant
d’orienter vers des tests plus invasifs. Ceci permet en effet d’adapter la prise en charge pour éviter les
complications (textures, adaptation de I'alimentation, etc...).

L’évaluation de ces troubles de déglutition repose sinon sur la fibroscopie de déglutition et la
vidéofluoroscopie de déglutition. Les troubles moteurs cesophagiens peuvent étre objectivés par la
manomeétrie pharyngo-cesophagienne. Il est important de noter que la stase hypopharyngée ou
alimentaire est fréquemment retrouvée chez des patients non symptomatiques, ce qui justifierait
I'intérét de bilan systématique s’il est accepté. La fibroscopie de déglutition peut étre réalisée
facilement, mais la fluoroscopie et la manométrie sont de disponibilité faibles et donc de seconde
intention.
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Troubles de la phonation

Les problémes d’élocution et de voix sont un symptéme fréquent de la maladie de Steinert, surtout
dans les formes plus séveres, congénitales et infantiles, retrouvés chez environ 50% des patients. Les
troubles de I'élocution sont plus fréquents dans les formes congénitales et de I’enfant.

Les troubles de I’élocution sont liés a I'atteinte musculaire des structures orofaciales et laryngées et a
la myotonie de la langue et du palais. L’atteinte respiratoire peut également perturber la coordination
pneumophonique.

Cette atteinte peut étre responsable :

-d’une dysarthrie flasque liée a une faiblesse de la musculature orofaciale et plus particulierement
des muscles des joues, des levres, de la langue et du voile du palais. Celle-ci est fréquente et plus sévere
dans les formes congénitales et qui surviennent dans I'enfance. L’émission des consonnes bilabiales
(« p,b,m,w ») et labiodentales (« f,v ») est particulierement impactée. Une rhinolalie par déperdition
nasale est également souvent présente. La dysarthrie est souvent aggravée par les troubles cognitifs
pouvant étre présents dans la pathologie notamment dans les formes congénitales et les formes
précoces.

-d’'une nasalisation qui est le symptome le plus souvent retrouvé et parfois le seul notamment dans
les formes adultes. L'émission des consonnes vélaires (« k,g ») est alors souvent perturbée.

-enfin, on peut noter une raucité de la voix, un débit de parole plus saccadé et lent et une diminution
de l'intensité vocale. La voix peut aussi étre mouillée en lien avec les troubles de la déglutition.

En pratique clinique, une consultation ORL avec réalisation d’'un examen de la cavité buccale et d’'une
nasofibroscopie est nécessaire pour évaluer les différentes structures musculaires des joues, des
lévres, de la langue et la fonction pharyngolaryngée.

Le temps maximal de phonation peut étre mesuré sur un A tenu. Des questionnaires d’autoévaluation
et des échelles d’hétéroévaluation permettent de suivre I’évolution des troubles phonatoires.

Consultations et suivi

Concernant les troubles de déglutition et de la phonation, il n’y a pas de recommandation d’une
consultation ORL ou d’un suivi spécifique orthophonique en I'absence de symptomes constatés. Un
dépistage systématique de dysarthrie ou troubles de déglutition peut étre réalisé par le neurologue
dans le cadre du suivi habituel. Par contre, dans les formes séveres de la maladie, hotamment
congénitales et infantiles, une évaluation de la phonation et de la déglutition est recommandée
annuellement, soit par le médecin référent (neuropédiatre, neurologue, MPR) soit par I'orthophoniste,
le kinésithérapeute spécialisé ou I'ORL.

L'intervention de I'orthophoniste permet également de faire de la prévention sur la posture de
sécurité, I’environnement favorisant ainsi que sur les textures a risque.

Atteintes maxillo-faciales

Les patients présentent un facies et une croissance faciale particuliers, en rapport avec I’hypotonie de
leurs muscles faciaux, notamment masticateurs. En effet, il a été montré que I'action des muscles
faciaux joue un réle majeur dans le développement cranio-maxillofacial. Les données échographiques
et électromyographiques confirment une atrophie et/ou une dégénérescence des muscles
masticateurs, et des activités musculaires masticatrices du faisceau antérieur du muscle temporal
antérieur et du muscle masséter significativement plus faibles chez les patients atteints de DM1.
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Ces patients développent, en régle générale, les caractéristiques phénotypiques conséquentes de ces
anomalies de la sphére masticatrice : une face longue, peu expressive ; une inocclusion labiale avec
respiration buccale ; une position basse de langue, entrainant un hypo-développement du maxillaire
qui reste étroit avec une vo(te palatine profonde et un hyper-développement mandibulaire en bas et
en avant; un encombrement dentaire. lls présentent par conséquent trés fréquemment des anomalies
occlusales, avec dysmorphose dento-squelettique de classe lll, rotation horaire du plan occlusal,
infracclusie antérieure et articulé croisé postérieur.

Plus I'expression de la DM1 est précoce, plus le phénotype maxillo-facial est marqué.

Les déformations cranio-maxillofaciales, dont les troubles de I'articulé dentaire, entrainent des
troubles fonctionnels (mastication, respiration) et des difficultés dans I'interaction sociale, avec un fort
retentissement psychologique.

Un traitement de ces déformations doit donc étre proposé, quand il est réalisable, comprenant une
prise en charge orthodontique, chirurgicale, orthophonique et/ou en kinésithérapie maxillo-faciale,
dans le but d’améliorer globalement la qualité de vie des patients (sujet traité dans la partie « Prise en
charge thérapeutique »).
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SYNTHESE : ATTEINTE DE LA SPHERE ORL : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Symptémes a rechercher

Examens, Evaluations a réaliser

Rythme et contenu du suivi

Troubles de la déglutition :
Dysphagie aux solides et aux liquides, majorée chez
les patients présentant une myotonie
Stase hypopharyngée, voix mouillée
Difficultés de mastication
Lenteur a I'alimentation et risque de fausses routes
souvent niés par le patient (anosognosie)

Troubles de I’élocution et de la phonation :
Dysarthrie flasque
Nasalisation
Raucité de la voix, débit de parole ralenti et
saccadé, diminution de l'intensité vocale,
imprécision articulatoire

Atteinte musculaire orofaciale :

Face longue, peu expressive, inocclusion labiale
avec respiration buccale, position basse de la
langue, encombrement dentaire
Anomalies occlusales avec dysmorphie dento-
squelettique

Spécificités des formes pédiatriques :
Troubles de I'oralité (succion-déglutition)
Bouche ouverte, lévre supérieure en forme de tente
("tented upper lip")

Majoration des troubles de I'élocution et de la
phonation

Au diagnostic du fait du risque de minimisation des symptomes

Evaluation clinique de la déglutition et des troubles de I'oralité recommandée, idéalement réalisée par un orthophoniste avec

prévention/guidance systématique vis-a-vis du risque de fausse route (posture/texture/environnement favorisant)
Si possible, observation de la prise d'un repas avec un orthophoniste formé en situation écologique
Evaluation clinique de la dysarthrie par un orthophoniste

Troubles de la déglutition :
Evaluation systématique recommandée (méme en I'absence de plainte)
Recherche de signes d’infections broncho-pulmonaires, de fausses routes, d’évictions alimentaires, d’anomalies dans la
courbe de poids, de troubles de I'oralité, etc.

Surveillance de I'état buccodentaire

Si pas de critére de gravité, test au verre d’eau (Chronométrage, nb de gorgées, évaluation qualitative : voix mouillée,
évaluation risque FR)
Utilisation de la classification IDDSI (standardisation internationale des textures)
Débit expiratoire de pointe a la toux
Fibroscopie de déglutition selon I’évaluation clinique
Interrogatoire / auto-questionnaires : DHI — Deglutition handicap index NB : possible minimisation des difficultés par les
patients DM1 mais permet une évaluation du retentissement psychologique et social de I'atteinte
Selon disponibilité et besoins : vidéofluoroscopie de déglutition, manométrie pharyngo- cesophagienne

Troubles de I'élocution et de la phonation :
Examen de la cavité buccale
Mesure du temps maximal de phonation, Questionnaire d'autoévaluation de la voix (VHI ; VHI-30, pathologique si >20),
Echelles d'hétéroévaluation (enregistrement vocal, GRBAS)
Nasofibroscopie

Atteintes maxillo-faciales :
Consultation et évaluation orthodontique et chirurgicale (en fonction des besoins)
Evaluation orthophonique et kinésithérapique (maxillo-faciale)

Evaluation des besoins en termes d’outils de communication (orthophonie, ergothérapie)
Recherche de troubles du sommeil si anomalies maxillo-faciales (cf. chapitre spécifique)

Evaluation annuelle systématique
pour la déglutition (ORL et/ou
orthophonique), surtout chez les
formes séveres (congénitales et
infantiles)

Réévaluation au cas par cas pour les
troubles de I'élocution et de la
phonation

En I'absence de suivi spécifique :
dépistage systématique de dysarthrie
et des troubles de la déglutition par le

neurologue dans le cadre du suivi

habituel, reprise du suivi ORL le cas
échéant
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2.8. Atteintes ophtalmologiques

Différentes atteintes ophtalmologiques sont décrites :
Cataracte

Dans les formes adultes, I'dge de diagnostic de la cataracte est d’environ 47 +/- 5 ans, présente chez
environ 30 a 56% des patients. Elle e un aspect typique en « arbre de Noél » (« Christmas tree
cataract », retrouvé dans d’autres pathologies) : opacités ponctuelles iridescentes polychromiques
disséminées dans le cristallin, habituellement peu pénalisantes d’un point de vue visuel.

Elle peut étre le premier signe de la maladie, I'intervalle entre le diagnostic de la cataracte et celui de
la maladie de Steinert est d’environ 10 +/- 2 ans. Chez I’enfant, la prévalence est plus rare : 7% dans
une étude de 354 patients.

Ptosis et malpositions palpébrales

Dans les séries ophtalmologiques, il n’est pas constant (50% des patients). Une chirurgie peut parfois
étre proposée (dans moins de 10% des cas dans les études), par suspension frontale ou par résection
du releveur. Néanmoins, certains patients doivent étre réopérés pour relacher la suspension frontale
en raison de complications cornéennes dues a l'inocclusion post-opératoire. L'orbiculaire étant
souvent tres faible chez ces patients, le risque de complications cornéennes post chirurgicales par
lagophtalmie est important. La chirurgie - si elle doit étre réalisée - le sera de fagon tres prudente. On
ne négligera pas les alternatives non chirurgicales (dispositif anti-ptosis Mercier a fixer sur les lunettes,
ruban adhésif...).

L’hypotonie faciale peut amener au développement de I'ectropion ou de I'entropion palpébral. Si ces
malpositions se compliquent d’un trouble de surface oculaire, elles doivent étre prises en charge
chirurgicalement.

Le défaut d’occlusion palpébrale est a risque de conjonctivites a répétition justifiant d’un traitement
topique (hydratation, pommade oculaire a la vitamine A voire occlusion nocturne palpébrale).

Mélanome de I'uvée

Le risque de mélanome choroidien est estimé 28 fois plus élevé que dans la population générale. Des
mélanomes de 'uvée, de la choroide et de I'iris ont été décrits chez ces patients. Une surveillance
ophtalmologique réguliére permet de dépister ces tumeurs au stade présymptomatique.

Atteinte cornéenne

La dystrophie endothéliale de Fuchs est présente dans 36% des cas (souvent de grade 2).

La toxicité de ’ARN due a I'expansion de la répétition trinucléotidique (TNR) du CTG dans I’ADN non
codant des génes du facteur de transcription 4 (TCF4) et de la protéine kinase DM1 (DMPK) a été
décrite dans la dystrophie cornéenne endothéliale de Fuchs (FECD) et la dystrophie myotonique de
type 1 (DM1), respectivement.

Il peut s’agir d’un diagnostic différentiel. La prise en charge ne differe pas de celle de dystrophie de
Fuchs isolée.
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Atteintes rétiniennes

Il a été rapporté la survenue de dystrophies rétiniennes associées aux dystrophies myotoniques :
® 26,6% de dystrophies maculaires réticulées (en aile de papillon)
® 24,5% d’altérations de I'épithélium pigmentaire
® 43,9 % d’atrophies rétiniennes périphériques de forme polygonale
® 20,4% avaient une forme différente a chaque ceil

L'acuité visuelle était en général relativement préservée.

Des membranes épirétiniennes et des trous maculaires lamellaires ont également été décrits.

SYNTHESE ATTEINTE OPHTALMIQUE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

. . . Rythme et contenu du suivi
Atteintes a rechercher Evaluations a réaliser
Suivi avec un ophtalmologiste
Cataracte s P . s &
de proximité (en ville) a adapter
. A . . . en fonction des signes d’appel
Ptosis A I'age du diagnostic ou selon les signes & PPeY,
.. (par exemple tous les 2 ans chez
cliniques Padulte)
Atteinte de surface oculaire Examen ophtalmologique et orthoptique avec
syndrome sec des examens paracliniques a élargir en fonction L
( 'y e ) ) P q , g N Rythme de suivi a adapter
Atteintes rétiniennes des découvertes de I’examen initial s . .
. ;o individuellement si atteintes
Mélanome de l'uvée . . ,
oculaires ou signes d'appel

2.9. Troubles vésico-sphinctériens et anorectaux

Ces manifestations concernent autant les adultes que la population pédiatrique. Ces symptomes sont
percus comme invalidants tant physiguement que socialement par les patients avec un net impact sur
leur qualité de vie et celle de leur entourage. Il est donc impératif que leur dépistage fasse partie du
bilan des complications chez tous les patients atteints de DM1, quel que soit leur age.

Sur le plan urinaire

L'incontinence urinaire a 'effort et/ou par urgenturies sont des symptémes retrouvés dans cette
population. De nombreux cas d’énurésie en pédiatrie sont rapportés.

Plusieurs présentations cliniques et urodynamiques en lien avec ces incontinences ont fait I'objet de
publications de cas rapportés dont I’hypotonie du plancher pelvien par déficit musculaire,
I'insuffisance sphinctérienne urétrale, I’hyperactivité vésicale.

Quelques cas d’hypotonie vésicale pouvant étre a risque de rétention chronique et de complications
sur le haut appareil urinaire au long terme sont également publiés.

Nous conseillons donc d’interroger systématiguement les patients sur la présence de signes
fonctionnels urinaires tels que l'incontinence urinaire ou la dysurie lors du bilan des comorbidités
possibles.
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La réalisation d’un calendrier mictionnel avec mesure des apports hydriques et des volumes urinés
ainsi que 'utilisation d’un questionnaire standardisé tel que I'ICIQ-UI SF (ICIQ-UI SF | ICIQ) peuvent
permettre de mieux caractériser le type d’incontinence urinaire et la géne occasionnée au quotidien.

En fonction de la clinique, une vérification annuelle de I'aspect réno-vésical par échographie ainsi que
le suivi de la fonction rénale plutét par mesure de la clairance de la créatinine par recueil urinaire sur
24h est préférable (les déficits musculaires pouvant interférer avec l'interprétation d’un taux de
créatinine sanguine). Si un déficit en masse musculaire important existe déja chez le patient, la mesure
de la clairance de la cystatine C a également montré son efficacité dans le suivi de la fonction rénale.

Les patients ayant des troubles urinaires doivent étre adressés a des urologues ou neuro-urologues
ou par le médecin MPR pour la réalisation d’'un examen clinique neuro-périnéal et de bilans plus
approfondis tels qu’une débitmétrie et un bilan urodynamique si nécessaire. Ces examens spécialisés
permettront de vérifier la bonne vidange vésicale ainsi que la contractilité détrusorienne et la
compétence sphinctérienne urétrale et de proposer des solutions les plus adaptées aux patients.

Sur le plan anorectal

L'incontinence anale (perte incontrélée de selles et/ou de gaz) est considérée comme plus fréquente
qgue l'incontinence urinaire a ce jour dans cette population. Les derniéres études de cohorte retrouvent
une prévalence importante dépassant souvent 30%. Les troubles du transit tels que la constipation et
les diarrhées ou bien l'alternance des deux phénomeénes font également partie des symptémes
fréquemment retrouvés chez ces patients. Ces troubles du transit s’accompagnent souvent de
douleurs abdominales peu spécifiques.

La physiopathologie de I'incontinence anale a été explorée par plusieurs études prospectives avec cas
controle utilisant la manométrie anorectale, I'écho-endoscopie et I'électromyographie. Une
implication des deux sphincters (strié et lisse) est reconnue avec diminution des pressions de repos
et du réflexe recto-anal inhibiteur mais également une atrophie du sphincter et des contractions
myotoniques sphinctériennes suivant une relaxation en réponse a une distension rectale. Le
retentissement de ce trouble est largement majoré par une situation de constipation chronique avec
débacles diarrhéiques épisodiques (pouvant étre en lien avec le régime alimentaire et hydrique du
patient).

L'interrogatoire systématique des patients concernant I'incontinence anale est important, d’autant
que ce sujet est encore tabou y compris dans la population générale.

Il est possible d’utiliser des questionnaires comme le score d’incontinence anale de Vaizey ou le score
Neurologic Bowel Dysfunction pour aider a la caractérisation de I'incontinence et a mesurer son
retentissement sur la qualité de vie.

L'examen cliniqgue pour dépister une hypertonie du sphincter rectal ainsi que I'exploration par
manométrie et écho-endoscopie rectale auprées de gastro-entérologues semblent les plus appropriés
face a ce symptome afin de vérifier I'origine de I'incontinence et proposer un traitement le plus adapté.

Il est également important de caractériser le transit du patient, en se basant préférentiellement sur
des définitions standardisées telles que celles de la classification de Rome IV.

Ainsi, la constipation chronique (trouble du transit le plus fréquemment rencontrés) y est définie
comme I'association d’au moins 2 symptomes depuis au moins 6 mois parmi :
- Moins de 3 selles par semaine
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- Selles dures

- Efforts de poussée nécessaires

- Sensation d’évacuation incompléete

- Sensation de blocage anorectal

- Manceuvres digitales ou autres pour faciliter I'exonération

La consistance des selles pourra étre appréciée facilement en auto-évaluation au moyen de I'échelle
Bristol. Une selle de consistance satisfaisante est Bristol 3 ou 4. Répertorier les apports hydriques et
de fibres est également important.

La physiopathologie de la constipation dans la DM1 est encore débattue entre un ralentissement
global du transit par atteinte de la musculature digestive lisse et des difficultés anorectales a la
défécation par atteinte sphinctérienne ou une association des deux phénomeénes.

Il ne faut pas hésiter a faire réaliser un Abdomen Sans Préparation voire un Temps de Transit Colique
notamment en cas d’interrogatoire peu fiable afin d’objectiver une stase stercorale signant une
constipation importante.

Spécificités pédiatriques

La symptomatologie est superposable a celle de I'adulte avec des problématiques d'énurésie
possible, d'incontinence urinaire et de rétention d'urine nécessitant des explorations urologiques et
urodynamiques si besoin.

La constipation et les fausses-diarrhées de constipation sont tres fréquentes et source de douleurs
abdominales a prendre en compte et a questionner a chaque suivi. L'incontinence anale est possible
avec notion d'encoprésie, de fuites anales rapportées par les parents. Chez I'adolescent, ces plaintes
sont souvent difficilement abordées mais devraient également étre recherchées lors des visites de
suivi.

Chez I'enfant, on sera particulierement vigilant a utiliser des prises en charge non invasives en
premiere intention.
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SYNTHESE TROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET ANORECTAUX : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Evaluations a réaliser

Rythme et contenu du suivi

Incontinence urinaire a |'effort
et/ou par urgenturies

Incontinence anale
Constipation
Diarrhées
Dysurie

Hypotonie vésicale (avec risque de
rétention chronique)

Spécificités des formes
pédiatriques :
Enurésie, incontinence urinaire,
rétention
Encoprésie
Béance anale (en lien avec une
hypotonie sphinctérienne), fuites
anales

Evaluation initiale, au diagnostic, a conduire par un médecin spécialisé de la pathologie, neurologue,
neuropédiatre, ou médecin MPR

Sur le plan urinaire :

- Interrogatoire systématique sur la présence de signes fonctionnels urinaires (calendrier mictionnel avec
mesure des apports hydriques et des volumes urinés, ICIQ-UI SF chez I'adulte)
- En fonction de la clinique : échographie réno-vésicale, mesure de la clairance de la créatinine
(éventuellement mesure de la clairance de la cystatine C en cas de déficit musculaire important)
- Si symptomes invalidants, possibilités d'adressage a un urologue ou neuro-urologue ou MPR pour
examen clinque neuro-périnéal, débitmétrie et bilan urodynamique

Sur la plan anorectal :

- Interrogatoire systématique pour caractérisation du transit et des selles (calendrier, score NBD, échelle
de Bristol)
- En fonction de la clinique ou si patient peu interrogeable : Abdomen sans Préparation, Temps de Transit
Colique
- Si symptomes invalidants , possibilité d'adressage a un gastroentérologue pour examen clinique,
exploration par manométrie et écho-endoscopie rectale

Formes pédiatriques

Information aux parents sur l'atteinte possible vésicosphinctérienne et anorectale de leur enfant et
adressage a un gastroentérologue pédiatre ou uropédiatre pour la suite de prise en charge si nécessaire

0-10 ans

Aintégrer au rythme du suivi décidé
pour I'enfant

Adolescence — Age adulte
1 x / an en fonction de la clinique

(réévaluation tous les 2 ans de
maniére systématique)
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2.10. Atteintes cognitives et comportementales

Des troubles cognitifs et comportementaux sont fréquemment observés dans la DM1, quelle que soit
la forme de la maladie (congénitale, infantile, juvénile, adulte, tardive). Le retentissement sur la
scolarité puis 'insertion socio-professionnelle devront étre évalués.

La forme congénitale est associée a la présentation clinique de la DM1 la plus sévere sur le plan
cognitif, tout comme elle I'est sur les plans musculaire et respiratoire. Le trouble du développement
intellectuel (TDI) y est quasi-constant avec des quotients intellectuels (Ql) allant de 40 a 60, sans qu’il
n’y ait de dégradation cognitive au cours du développement dans une grande proportion de cas. Sur
le plan comportemental, des troubles déficitaires de I'attention avec ou sans hyperactivité, de la
communication, de la socialisation et des stéréotypies pouvant étre évocateurs d’un tableau pseudo-
autistique (« autistic-like ») » ont été rapportés.

La forme infantile de la maladie (apparition des symptomes entre I'dge de 1 et 10 ans) reste encore
mal diagnostiquée, car la présentation clinique des enfants atteints ne ressemble ni a la forme
congénitale (moins sévere), ni a celle de I'adulte. Les enfants n’ont habituellement pas ou peu de
faiblesse musculaire et le signe d’appel le plus fréquent consiste en des difficultés d’apprentissage. En
I"absence d’actions spécifiques en termes d’évaluation et de prise en charge, ces enfants se trouvent
dans une situation d’isolement social et d’exclusion des apprentissages. Cette pathologie
neuromusculaire fait ainsi partie des maladies rares a I’origine de situations complexes de handicap.
Les difficultés apparaissent dés la maternelle et sont majorées par une fatigabilité, une lenteur, parfois
une somnolence, une hypotonie des muscles du visage pouvant conduire a une certaine inexpressivité
faciale et a une dysarthrie. Des études récentes rapportent un TDI léger/une intelligence subnormale
et soulignent des déficits touchant les domaines visuo-spatiaux constructifs, les processus
attentionnels, la flexibilité cognitive, la mémoire de travail auditivo-verbale et la cognition sociale. Les
plaintes se rapportant au sommeil, notamment a travers une somnolence excessive diurne, et a la
fatigue sont fréquemment retrouvées et impactent la qualité de vie des enfants et adolescents.

On retrouve au premier plan du tableau cognitif de la forme juvénile (apparition des symptomes entre
10 et 20 ans) des dysfonctionnements exécutifs et visuospatiaux constructifs ainsi que des troubles
des apprentissages et des interactions sociales.

Chez I'adulte présentant une DM1, la littérature scientifique sur I'atteinte cognitive montre des
résultats variables sur la sévérité et les domaines/fonctions altérés. Par exemple, certaines études
retrouvent des dysfonctions cognitives légeres dans les formes non-congénitales, alors que d’autres
retrouvent des tableaux plus séveres. Une méta-analyse sur les troubles cognitifs de I'adulte a
confirmé une atteinte potentielle de tous les domaines cognitifs par rapport a des contréles, ainsi
gu’une grande hétérogénéité entre les études. Cette hétérogénéité peut s’expliquer par la taille des
échantillons souvent faible, mais également par la variabilité phénotypique des populations étudiées
(études incluant des formes congénitales/juvéniles ou non, &ges variables) ou par I'existence
potentielle de profils cognitifs différents dans la DM1. Malgré cette hétérogénéité, certaines atteintes
semblent au premier plan. Ainsi, la plupart des études montrent une altération prédominante des
fonctions exécutives par rapport aux autres fonctions cognitives. L’atteinte de la cognition sociale,
notamment de la théorie de I'esprit, est également fréquemment retrouvée, ce qui pourrait expliquer
le contact particulier de ces patients. Un déficit des capacités de prise de décision a également été mis
en évidence, ce qui peut également expliquer les difficultés de mise en place des soins et du suivi.

Des problématiques comportementales et psychiatriqgues sont également observées comme des
difficultés interpersonnelles fréquentes, des troubles de personnalités comme une personnalité

48



évitante, une apathie ou al'inverse une désinhibition. D’autres atteintes neurologiques/psychiatriques
décrites dans la DM1 peuvent avoir un impact sur les fonctions cognitives, comme une fatigue
excessive, une désorganisation du sommeil et une hypersomnolence, ou des troubles anxiodépressifs,
ces derniers semblant plutét secondaires au déficit moteur et a la difficulté a vivre avec une maladie
chronique. Concernant leur évolution, les études longitudinales chez des adultes atteints de DM1
montrent une aggravation progressive de |'atteinte cognitive avec une dégradation semblant plus
rapide dans les formes tardives (premiers signes de la DM1 aprés 40 ans) que dans les autres formes
de la maladie.

En raison de ces atteintes cognitives, le patient doit étre informé que la DM1 est également une
“maladie du cerveau” et un bilan neuropsychologique doit étre proposé aux patients enfants et
adultes, méme en l'absence de plainte cognitive explicite. Ce bilan peut mettre en évidence le
“handicap invisible” qu’est I'atteinte cognitive, pour que le patient puisse avoir une prise en charge
adaptée et si besoin des aides dans sa scolarité ou dans son milieu professionnel. Chez I'adulte et
I’enfant, ce bilan devra comprendre une évaluation psychométrique globale (Ql), des fonctions
exécutives et de I'attention, des fonctions visuo-spatiales et visuo-constructives, de la mémoire, de la
cognition sociale, de I'apathie, la dépression et de I'adaptation sociale, et une recherche d’arguments
pour une hypersomnie/somnolence diurne excessive. Chez I'enfant, il faudra également évaluer le
langage (expression, compréhension) et les apprentissages (recherche de dyscalculie, dyslexie,
dyspraxie). Chez I’adulte, il est nécessaire avant le bilan neuropsychologique de s’assurer de I’absence
de cataracte qui donnerait une baisse d’acuité visuelle. En cas de probléme comportemental ou
psychiatrique, le patient pourra étre adressé a un psychiatre pour évaluer et traiter notamment un
éventuel trouble du spectre autistique, ou un trouble déficitaire de I'attention majoritairement sans
hyperactivité.

Dans les formes pédiatriques, le bilan neuropsychologique doit étre proposé avant le début de la
scolarité ou au diagnostic, puis répété 2 a 3 fois avant I’dge adulte. Chez I'adulte, il doit étre proposé
au diagnostic, puis reproposé plusieurs années plus tard ou en cas d’aggravation de la plainte cognitive
par le patient ou ses proches.

A ce jour, il n’y a pas d’indication a la réalisation d’'une imagerie cérébrale systématique, hormis en cas
de suspicion de diagnostic différentiel. On réalisera alors de préférence une IRM, a défaut un scanner
en cas de contre-indication (pacemaker). Lorsqu’elle est réalisée, I'imagerie peut retrouver des
anomalies comme une atrophie cortico-sous-corticale, des espaces périvasculaires de Virchow-Robin
dilatés, et des hypersignaux T2 de substance blanche qui peuvent notamment siéger au niveau des
poles temporaux.

La physiopathologie des troubles cognitifs dans la DM1 reste imparfaitement comprise. Elle est
probablement en rapport avec les anomalies d’épissage de nombreux genes causés par I'expansion de
triplets CTG dans le gene DMPK, aboutissant a des atteintes neurodéveloppementales,
neurodégénératives et vasculaires, elles méme altérant la connectivité cérébrale. Les arguments pour
une origine neurodéveloppementale sont I'existence des formes congénitales de la maladie qui sont
associées a une atteinte cognitivo- comportementale sévere et précoce, ainsi que des anomalies
cérébrales comme une gyration simplifiée ou des hétérotopies neuronales. Les arguments pour une
origine neurodégénérative sont la présence dans le cerveau des patients DM1 d’anomalies
anatomopathologiques observées dans les maladies neurodégénératives, comme une perte neuronale
et des dégénérescences neurofibrillaires constituées d’agrégats d’une isoforme spécifique de la
protéine TAU (ON3R) qui est anormalement épissée a cause de I’expansion de triplets CTG, ainsi qu’une
aggravation cognitive progressive vue sur des études longitudinales. Enfin I'imagerie cérébrale montre
des hypersignaux T2 de substance blanche, notamment dans les poles temporaux, ainsi que des
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espaces périvasculaires (de Virchow-Robin) dilatés, qui pourraient faire évoquer une atteinte
vasculaire.
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SYNTHESE ATTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENTALES : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Rythme et contenu du suivi

Complications

Examens / Evaluations

Adolescence

0-10 ans Age adulte

Forme congénitale
Déficience intellectuelle
Troubles déficitaires de I'attention avec ou sans hyperactivité
Troubles de la communication, de la socialisation, stéréotypies et tableau
pseudo-autistique

Forme infantile
Déficience intellectuelle Iégére
Troubles des apprentissages
Ralentissement, inexpressivité faciale, dysarthrie
Troubles visuo-spatiaux et visuo-constructifs, atteinte attentionnelle et de
la mémoire de travail, atteinte frontale (fonctions exécutives et cognition
sociale)
Troubles du sommeil, somnolence excessive et fatigabilité

Forme juvénile
Dysfonctionnements exécutifs, visuo-spatiaux et visuo-constructifs
Troubles des apprentissages et des interactions sociales

Forme adulte
Hétérogénéité des profils en termes de sévérité et de fonctions altérées
Atteinte cognitive légére avec aggravation progressive, rarement jusqu’a
des troubles cognitifs séveres

Altération prédominante des fonctions exécutives, de la cognition sociale

et de la prise de décision

Troubles de personnalité, apathie
Troubles anxiodépressifs
Fatigabilité

Au diagnostic ou avant la scolarité

Bilan neuropsychologique (méme en I'absence de plainte) : Efficience
intellectuelle globale (Ql), fonctions exécutives et de I'attention,
fonctions visuo-spatiales et visuo-constructives, mémoire,

Cognition sociale et adaptation sociale

Apathie, dépression

Précautions : vérification de I'acuité visuelle avant bilan (cataracte)
notamment chez les adultes
+ recherche d’une hypersomnie/somnolence diurne excessive

Evaluation compléte des fonctions cognitives y compris attentionnelles
chez les enfants

Au cas par cas, adressage a un (pédo)psychiatre ou un neuropédiatre
spécialisé pour évaluation d'un éventuel trouble du spectre autistique
et/ou un trouble déficitaire de I'attention

Questionner la thymie explicitement et entretien psychologique au
besoin pour le patient et/ou I'entourage

BNP a réévaluer si nécessaire
(orientation, aménagements
professionnels) ou en cas
d'aggravation

Sensibilisation a la nécessité de
revalidation du permis de conduire

BNP a répéter 2 a 3 fois
avant I'age adulte

(possibilité
d'aménagements de la Soutien a I'éducation a la sexualité
scolarité) (notion de consentement a

(re)développer avec les patients)
chez les adolescents/ jeunes adultes

Aggravation possible sur le plan
cognitif avec I’'dge
Risque de perte d'autonomie accru

Entretien/PEC psychologique en fonction des besoins pour le
patient et/ou son entourage (notamment aux moments clés de la
maladie comme au diagnostic, lors d'une aggravation, lors de
I'introduction d’un appareillage, lors de la mise en place d’aides
humaines, lors d'un changement dans la prise en charge, d'un
réaménagement de la scolarité, etc.)
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2.11. Complications dermatologiques

Il peut exister un surrisque de tumeurs cutanées, essentiellement bénignes comme les pilomatricomes.
Un surrisque de carcinomes cutanés, notamment les carcinomes basocellulaires, est décrit également.
Il n’y aura pas de surveillance systématique mais le patient sera adressé a un dermatologue si lésion
cutanée suspecte. Des conseils de photoprotection seront également promulgués.

3. Prise en charge multidisciplinaire
3.1. Objectifs

La DM1 est une maladie multi systémique dont la prise en charge doit donc étre multidisciplinaire et
coordonnée. Le dépistage des complications permet de proposer des solutions spécifiques pour éviter
la progression des symptémes ou limiter leur impact.

La prise en charge du patient atteint de DM1 doit étre personnalisée pour ne pas I'épuiser dans un
suivi lourd et inadapté. Généralement le neuropédiatre puis le neurologue, aidés des médecins MPR,
sont en charge de définir le projet de soins pour un patient donné, selon I’age, les plaintes, les projets.
La prise en charge cardiaque et respiratoire doit étre systématiquement réévaluée selon les données
du suivi, car elle met en jeu le pronostic vital.

En tant que maladie familiale, le dépistage des apparentés devra étre organisé en paralléle.

Les objectifs de la prise en charge sont multiples : éviter un décés prématuré en anticipant et en
traitant les complications connues de la maladie, améliorer la qualité de vie et diminuer le handicap
en proposant des traitements médicamenteux ou non des manifestations de la maladie, sans oublier
la prévention de la transmission des formes graves de la maladie.

Impact des troubles cognitifs, du ralentissement et des troubles de la communication

Les troubles cognitifs impactent la prise en charge globale, en raison de I'apathie et des difficultés
attentionnelles mais également simplement de difficultés éventuelles de compréhension des
consignes et du plan d’action, a la fois dans les formes infantiles et adultes. Ces difficultés doivent étre
appréhendées et expliquées a I'équipe soignante et paramédicale pour fluidifier le parcours et
améliorer la relation patient-soignant. Le ralentissement cognitif global accentue ces difficultés.

Un abord ludique est primordial, ainsi que des pauses fréquentes, afin de gérer la fatigabilité et la
motivation, d’autant plus chez I’enfant.

Il existe un risque de mauvaise compliance pour le suivi rééducatif et le port des appareillages. Pour
les enfants, les difficultés sont doubles car I'étayage familial est parfois complexe. Les rééducateurs
doivent donc bien expliquer les consignes et les objectifs des exercices ou des appareillages, et
s’assurer de leur compréhension aupres de I'enfant et de sa famille (cf. Annexe Atteintes psycho-
cognitives dans la Maladie de Steinert : les comprendre pour mieux s’y adapter).

Chez I’'adulte, la présence de troubles cognitifs et comportementaux peut également avoir un impact
majeur sur la mise en place d’'une prise en charge en rééducation adaptée. Les comportements
d’opposition et l'irritabilité retrouvés dans la DM1 peuvent par exemple mettre a mal le lien entre le
professionnel de santé et le patient et amener a la rupture du parcours de soin du patient. S’associent
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des difficultés de flexibilité et de planification qui vont rendre complexe I'organisation de la prise en
charge au quotidien (oublis de rendez-vous, refus de venir certains jours en consultation, refus d’étre
pris en charge par le remplacant etc.). L’apathie et les difficultés d’initiation peuvent également venir
freiner la mise en place des différents suivis en ville.

Ces difficultés cognitivo- comportementales nécessitent la mise en place d’un accompagnement plus
soutenu et d’aides adaptées a ces patients (mettre en place un rappel des rendez-vous, prendre les
prochains rdvs en présence du patient). La famille et les accompagnants des patients peuvent étre
d’une grande ressource également pour mettre en place et maintenir un parcours de soin adapté (voir
fiche en annexe).

3.2. Prise en charge rééducative / Prise en charge en médecine physique et de
réadaptation (MPR)

3.2.1. Prise en charge médicamenteuse de la myotonie
e Maexilétine

La myotonie peut se manifester par un défaut de relachement musculaire des mains, des troubles
bulbaires (dysarthrie/troubles de déglutition/ troubles de la mastication) ou des troubles digestifs.
Dans ce contexte, la mexilétine, traitement symptomatique anti-myotonique, peut-étre une option
thérapeutique, en rappelant néanmoins I'absence AMM pédiatrique. Elle sera envisagée si la myotonie
est symptomatique, en I'absence de contre-indication cardiaque et aprées validation par le cardiologue.

La mexilétine doit étre prescrite apres avis d’un praticien expert d’'un centre de référence ou de
compétence neuromusculaire. Le traitement est a prendre pendant les repas pour éviter la dyspepsie
et la fatigue transitoire.

La dose habituelle utilisée chez I'adolescent est progressive et superposable a celle utilisée chez
I’adulte (gélules de 167mg, jusque 3/j, en RTU) Chez I'enfant plus jeune des doses progressives de 5 a
15 mg/kg/j sont habituellement prescrites si nécessaire, proposées en préparation magistrale. Une
évaluation réguliére de I'efficacité et de la tolérance clinique est nécessaire. Une étude sur |'utilisation
de la mexilétine dans la DM1 est en cours en France pour des enfants de 6 a 18 ans (ClinicalTrials:
NCT04624750).

La mexilétine, est contre indiquée chez les patients avec des antécédents de troubles du rythme
(comme le sont la flécainide et les autres antiarythmiques de classe I) du fait du risque pro
arythmogene lié a I'interaction avec les canaux sodiques (en plus des contre-indications habituelles
que sont la dysfonction systolique ventriculaire gauche ou I'antécédent d’infarctus du myocarde). En
présence de troubles conductifs modérés a I'ECG (PR entre 200 et 240ms, QRS entre 100 et 120ms), la
mexilétine devra étre discutée au cas par cas en fonction du rapport bénéfice risque pour le patient.
Elle nécessite une surveillance cardiaque rapprochée par rapport aux protocoles généraux par ECG et
holter ECG au moins semestrielle et échographie cardiaque tous les 1 a 2 ans. Un monitoring par holter
implantable pourra étre proposé au cas par cas pour sensibiliser la détection de troubles du rythme ou
de la conduction paroxystiques.

Du fait de I'action antiarythmique de la mexilétine, une surveillance ECG avant le traitement, a chaque
changement de posologie puis annuelle est recommandée.
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Figure 5 : Schémas d’introduction et de surveillance de la mexilétine dans la DM1 (d’aprés Wahbi et
al., 2024). Un trouble de conduction traité par pacemaker ne constitue généralement pas une contre-
indication a l'introduction de la mexilétine, aprés avis du cardiologue référent.
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e Autres molécules

Dans certains cas, d’autres antagonistes des canaux sodiques utilisés dans I"épilepsie peuvent
également étre discutés en cas d’échec ou de contre-indication a la mexilétine, également sans AMM
dans cette indication (carbamazépine, lamotrigine, lacosamide). La prescription doit également étre
faite apres avis d’un praticien expert. Une évaluation réguliere de I'efficacité et de la tolérance clinique
est nécessaire. La surveillance biologique habituelle requise pour ces thérapeutiques doit s’appliquer.

3.2.2. Rééducation - formes congénitales, infantiles et juvéniles

La rééducation doit étre mise en place précocement aprées le diagnostic des formes infantiles et
juvéniles de DM1, avec dans un premier temps, des évaluations multidisciplinaires par les rééducateurs
(médecins MPR) : kinésithérapeute, ergothérapeute, orthophoniste, psychomotricien(ne), APA. Il
faudra mettre en place les traitements symptomatiques, surveiller les complications et accompagner
la famille.

La prise en charge sera motrice (locomotrice et orthopédique, ainsi que motricité fine), respiratoire et
orthophonique (communication mais aussi déglutition et motricité bucco-linguo-faciale), avec
différents domaines de santé: psychomotricité, ergothérapie, Activités physiques Adaptées,
psychologie et neuropsychologie.

Les enfants atteints de DM1 étant trés fatigables, un choix parmi ces différentes rééducations doit
souvent étre fait en équipe, avec éventuellement un aménagement des temps scolaires.

Un accompagnement par une structure médico-sociale peut étre préconisé selon les besoins de
I’enfant : en CAMSP, CMP, CMPP, SESSD (Service d’Education et de soins spécialisés a domicile), Institut
d’Education Motrice, Institut Medico Educatif, voire ITEP. Une scolarisation adaptée est parfois aussi
proposée : en ULIS, SEGPA, ou Etablissements Régionaux d’Enseignement Adapté. Une demande de
forfait précoce via les plateformes de coordination et d’orientation PCO en France peuvent aider aux
orientations et financements des prises en charge en amont de la trajectoire de la MDPH.

Spécificités de la rééducation dans la forme congénitale

Dans le cadre de la forme congénitale, la prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dés la
naissance, au sein du service de néonatologie, par I'installation adéquate du nourrisson. Dés la période
néonatale, une rééducation adaptée (kinésithérapie motrice, orthophonie avec prise en charge des
troubles d’oralité, psychomotricité) est mise en place avec un accompagnement familial. Les familles
sont sensibilisées a I'importance de la stimulation sensori-motrice de leur enfant, a I'importance du
portage adéquat et de la communication avec leur enfant des la naissance.

En néonatologie et en pédiatrie, elles sont accompagnées par des équipes spécialisées de soignants et
de rééducateurs, associées aux médecins MPR, pédiatres, chirurgiens orthopédiques, avec un relais
auprés des SMR pédiatriques, des CAMSP, et/ou des équipes de professionnels spécialisés installés en
libéral selon la gravité de I'atteinte du patient. Le relais auprés d’autres structures médico-sociales est
ensuite décidé.

Pour un tiers des patients, une prise en charge multidisciplinaire en centre spécialisé comme un institut
d’éducation motrice est nécessaire. Dans le cadre des troubles du spectre autistique, un avis aupres
des structures gérant la psychiatrie infanto juvénile (CMP ou CMPP) ou aupres des Centres Ressources
Autisme est conseillé.

En kinésithérapie, un travail de stimulation de la motricité globale est proposé : stimulation du
redressement actif, des changements de positions et déplacements au sol, du passage assis, a la station
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debout. Comme pour tout enfant hypotonique, le kinésithérapeute s’assure que la motricité reste
symétrique au cours des acquisitions, et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques
associées.

La mise en place d’appareillages aide I'enfant hypotonique a poursuivre ses acquisitions malgré la
faiblesse musculaire axiale et proximale. Le corset-siege, ou siege coque, compense les difficultés de
maintien assis. Le verticalisateur permet une station érigée, avec abduction des hanches pour mieux
recentrer les hanches. Il faut trouver un juste équilibre entre les appareillages de postures qui
préservent les amplitudes articulaires mais qui limitent les acquisitions motrices (si I'immobilisation
est trop prolongée) et la liberté de mouvements spontanés (qui favorisent les expériences motrices).
Il faut controler les déformations orthopédiques tout en favorisant le développement moteur. Si
I’enfant est en phase de progression, il faut peut-étre alléger la posture de fagon transitoire pour lui
permettre de progresser.

Prise en charge rééducative locomotrice

Un des objectifs de la kinésithérapie pédiatrique dans le cadre des DM1 est de réaliser un entretien
orthopédique en luttant contre les rétractions musculaires et les raideurs articulaires du tronc, et des
4 membres. Dans les formes infantiles de DM1, les rétractions musculaires peuvent étre distales et
proximales aux 4 membres : fléchisseurs de hanche, ischio-jambiers et triceps suraux aux membres
inférieurs, grands pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigts. Un travail spécifique sur les mains
est nécessaire, en cas de myotonies, avec étirements de muscles intrinséques et extrinséques,
mobilisation en ouverture de la main et massages. Des attelles posturales (par exemple
suropédieuses et/ou des mains) peuvent étre proposées.

Les techniques se rapprochent de celles de I'adulte avec un abord plus ludigue et I'utilisation de la
distraction pour obtenir plus de détente et d’antalgie.

Des séances collectives ou individuelles en Activités Physiques adaptées permettent un renforcement
moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent souvent trés apprécié par les
patients. La pratique d’une activité physique adaptée est fortement encouragée dans les formes
congénitales, pour stimuler la progression de la force musculaire des muscles proximaux jusqu’a
I’adolescence. L'utilisation d’un tricycle adapté est particulierement indiquée dans ce cadre. Stimuler
les enfants a marcher simplement est un pré requis : les enfants présentant une forme congénitale ne
font en moyenne qu’un tiers du nombre de pas recommandés par jour (3900 pas environ).

La prise en charge en balnéothérapie (binbme APA-kinésithérapeute/ergothérapeute ou
psychomotricien) est également un atout pour le renforcement moteur global avec allegement du
poids du corps.

Le travail actif aidé avec allegement du poids du corps est également possible a partir de la taille d’1
metre sur des exosquelettes adaptés a la population pédiatrique.

- Développement moteur

Un travail analytique ciblé avec le kinésithérapeute peut étre proposé dans les formes congénitales,
et doit étre adapté aux possibilités de I'enfant selon son age. Cela requiert une compétence spécifique
en pédiatrie (connaissance des niveaux d’éducation motrice). La progression de la force musculaire est
surtout notée pour les muscles proximaux jusqu’a I'adolescence dans ces formes.

Pour les formes infantiles et juvéniles, le travail analytique doit étre proposé selon la faiblesse
musculaire notée lors de I'évaluation initiale, avec, pour les membres inférieurs, un renforcement des
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releveurs en distal, des quadriceps et des extenseurs et fléchisseurs de hanche en cas d’atteinte
proximale associée (9 % dans les formes infantiles, 4 % dans les formes juvéniles). La force motrice des
releveurs se détériore significativement dans les formes infantiles en 10 ans. Un travail ciblé sur le
controle des genoux semble important.

Le renforcement moteur des membres supérieurs selon le testing moteur est indiqué, pour les muscles
proximaux comme distaux, avec un travail ciblé sur la force de préhension globale et la force des prises
fines. Un programme d'entrailnement avec une pate de rééducation durant 12 semaines peut étre
proposé pour certains patients, avec un effet noté sur la force de flexion de poignet et sur la
performance ressentie par les patients.

Un réentrainement a I'effort peut étre proposé chez certains patients déconditionnés, aprées avis
cardiologique.

L’ergothérapie est complémentaire en mettant I'enfant en situation écologique, ce qui est intéressant
pour sa motivation mais aussi pour travailler sur les troubles dysexécutifs par exemple. Dans les
formes congénitales, le travail de redressement actif s’accompagne d’une stimulation de Ia
préhension, avec un élargissement de I'espace de préhension progressivement. La rééducation de la
préhension se fait au travers de jeux, avec des objets de tailles et textures variées. Certains patients
peuvent présenter une irritabilité tactile a prendre en charge le cas échéant. Pour les formes infantiles
et _juvéniles, les objectifs principaux en ergothérapie sont: la prise en charge des troubles de
préhension et de la myotonie, la prise en charge des troubles cognitifs, et le travail d’autonomie. Un
travail spécifique sur la motricité fine doit étre proposé, mais aussi sur I’écriture.

La mise en place de I'outil informatique peut étre proposé selon la sévérité des troubles graphiques,
parfois associés a des troubles du langage écrit.

Le(a) psychomotricien(ne) peut venir en appui avec une attention particuliére portée a la stimulation
sensorielle multimodale, pour favoriser le développement sensori-moteur, et la construction
harmonieuse de I'axe corporel (comme en kinésithérapie, orthophonie et ergothérapie). La prise en
charge prend aussi en compte les troubles cognitifs, relationnels et comportementaux de I'enfant.
Pour les formes infantiles et juvéniles, elle permet un travail moteur et d’équilibration, en prenant en
compte l'investissement psychique du corps, mais aussi les troubles du graphisme, et les troubles
cognitifs.

- Aides techniques

Dans les formes congénitales ou dans les formes infantiles précoces, I'enfant a souvent besoin au cours
de son développement d’une ou plusieurs aide(s) technique(s) de marche. Cela peut débuter par une
selle de déambulation, puis par un déambulateur ou des cannes anglaises. La mise en place d’ortheses
suropédieuses est souvent proposée pour aider I’équilibration lors de la déambulation, mais aussi
souvent pour des raisons orthopédiques.

Dans les formes pédiatriques infantiles et juvéniles, I'enfant peut étre aidé par des aides techniques
de marche : releveurs pour compenser un steppage, cannes anglaises...

Installations : Le corset siege, ou « siege coque », I'aide a développer ses capacités de préhension. Il
est également trés utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires. Installé dans
son corset siege, le patient a aussi de bons appuis qui I'aident a se concentrer sur une activité manuelle
ou sur la communication, avec donc un réel intérét pour la stimulation cognitive.

Pour les longues distances, en raison d’'une grande fatigabilité, il peut étre nécessaire d’apprendre a
I'enfant a utiliser un fauteuil roulant manuel, un fauteuil roulant motorisé ou un fauteuil roulant
électrique, voire un scooter. L’attribution de ce type de matériel et I'adaptation de I'assise aux besoins
de I'enfant est souvent coordonnée par I'ergothérapeute et le médecin MPR.
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- Travail de I'autonomie

Ce travail doit étre mené en collaboration avec I'ergothérapeute. Il doit avoir pour objectifs prioritaires
I"autonomie pour les transferts et I'’équilibre debout, ainsi que pour les déplacements en intérieur
comme en extérieur.

Dans une étude Canadienne sur 64 patients ayant une DM1 de forme pédiatrique, 54 % vivent chez
leurs parents ou dans des foyers d’accueil, et la plupart sont dépendants d’une aide pour les activités
de vie quotidienne ; 21 % sont sous tutelle ou curatelle. Dans ce contexte, il semble important a
I'adolescence de privilégier le travail d’autonomisation, aidé éventuellement par des aides
techniques, en ergothérapie et avec les éducateurs(trices). Les difficultés lors des activités de vie
qguotidienne (AVQ) dans les formes pédiatriques intéressent plus la procédure a adopter pour ces
activités que la performance motrice qu’elles requiérent. Le travail sur les compétences
«procédurales» pour les AVQ est donc a privilégier en ergothérapie et par les éducateurs (trices). Par
exemple, travailler sur I'autonomie lors de I’habillage-déshabillage.

Prise en charge de la douleur
Une évaluation objective de la douleur par des échelles adaptées aux enfants est nécessaire lors des

actes de kinésithérapie susceptibles d’entrainer des douleurs. La distraction, voire I’hypnoanalgésie,
doivent étre utilisées le plus possible en préventif.
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SYNTHESE : PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ATTEINTE MOTRICE CHEZ L’ENFANT

Objectifs Moyens et exemples
Programme individualisé de rééducation et de réadaptation en fonction des déficits, des limitations d'activités et des restrictions de participation, réle du MPR
Soutenir le

développement
psychomoteur/ sensori-
moteur

Préserver les capacités
motrices et
fonctionnelles (entretien
orthopédique avec lutte
contre les rétractions
musculaires et les
raideurs articulaires du
tronc)

Prise en charge de la
myotonie, des troubles
de préhension et de
leurs conséquences pour
la vie quotidienne

Accompagnement a
I'autonomie

Prise en charge de la
douleur

Le soutien de la fonction
respiratoire est utile et
développé dans la partie
pneumologique

pour la coordination

Kinésithérapie

Mobilisation ostéoarticulaire, étirements musculaires, massages, travail moteur analytique, renforcement, travail sur I'équilibre, prise en
charge des déformations orthopédiques et de la douleur, verticalisation, repositionnement au fauteuil et au lit, prise en charge
respiratoire, cf. annexe fiche kinésithérapie

Psychomotricité

Adaptation du portage, stimulation sensori-motrice

Activité Physique

Séances collectives ou individuelles, travail mixte aérobie et de renforcement moteur global ou de groupes musculaires spécifiques
(condition de renforcement) selon la stratification du risque cardiaque, travail de coordination, prévention des chutes/équilibre, role

Adaptée social
Education
thérapeutique du A destination du patient et de son entourage
patient

Balnéothérapie

Séances en piscine dont I'intensité, la durée et les positionnements des exercices varient en fonction de I'age de I'enfant et de son niveau
fonctionnel et de I'objectif recherché (mobilisation, musculation, antalgie)

Ergothérapie

Travail spécifique sur la motricité fine, sur I'écriture, renforcement moteur des membres supérieurs avec travail ciblé sur la force de
préhension globale et la force des prises
Formes congénitales : Travail de redressement actif, stimulation de la préhension, stimulation sensorielle avec désensibilisation

Chirurgie orthopédique

Attelles/platres correctionnels voire chirurgies de pieds bots varus équins (ténotomie, ostéotomies), possible arthrodése rachidienne a
I"adolescence

Appareillage et aides
techniques

Ortheses suropédieuses

Appareillage type corset siege, siege coque, verticalisateur

Aides techniques de marche (selles de déambulation, déambulateur, cannes anglaises)

Pour les longues distances et en cas de fatigabilité, fauteuil roulant manuel, motorisé ou électrique, voire scooter

Prise en charge
médicamenteuse

Mexilétine




3.2.3. Rééducation — Formes adultes

La rééducation dans la myotonie de Steinert DM1 est d’une importance majeure. Nécessairement
pluridisciplinaire, elle associe kinésithérapie, ergothérapie, activité physique adaptée mais également
de I'orthophonie. Une approche coordonnée des différents professionnels impliqués est guidée par
des évaluations régulieres au service d’un projet de soin individualisé.

Réduire les troubles de mobilité et leurs conséquences

Parmi les plaintes fonctionnelles des personnes DM1, les troubles d’équilibre et les chutes sont des
plaintes a haute prévalence (environ 30%). Un taux de 1,5 chute par mois est décrit.

L'hétérogénéité des atteintes rend difficile I'application de programmes standardisés mais implique
plutét la construction de programmes individualisés selon les déficits, les limitations d’activité et les
restrictions de participation de chaque personne DM1. Ces programmes se basent sur des hypotheses
rationnelles selon les connaissances de la littérature.

Les évaluations intégratives des facteurs intrinséques prédisposants aux chutes doivent étre
systématiques selon trois grands domaines: les troubles perceptifs (visuels, comorbidités
neuropathiques), les troubles intégratifs et mentaux (planification, initiation, cognitifs, attention
divisée, observance, dépression, peur de chuter, qualité de vie), les troubles de I'action (faiblesse
musculaire de la dystrophie, myotonie, les troubles de I'adaptation cardio-respiratoire et musculaire a
|'effort).

- Modalités des programmes d’exercice physique

Le renforcement musculaire n’est pas contre-indiqué chez les patients atteints de DM1. Seuls les
groupes musculaires > 3/5 en MRC (Medical Research Council) seront renforcés, pour un objectif de
gain de force (pour les groupes musculaires avec des atteintes modérées), de préservation ou de
ralentissement de perte de la force. Les fléchisseurs de genou ont été particulierement étudiés, tout
comme le quadriceps, les fléchisseurs extenseurs de cheville. Les extenseurs et abducteurs de hanche
I’ont été également.

Les différentes études préconisent des durées de programme de 8 a 12 semaines soit 20 a 36 séances,
a une fréguence minimale de 3 a 4 /semaine par des exercices dynamiques avec des charges et des
temps de repos adaptés. Le lieu d’intervention semble étre une donnée importante, un renforcement
supervisé a domicile pourrait étre une option efficiente compte tenu des difficultés d’observance ou
de compliance parfois reconnue chez les personnes DM1.

Les gains de force segmentaires sont minimes et ne se traduiraient pas par des améliorations des
performances fonctionnelles, cependant cela induirait une lutte contre l'isolement social et
diminuerait le risque de chute et de troubles d’équilibre.

Une réadaptation cardio respiratoire, aprés une stratification du risque cardiaque (troubles du
rythme) axée sur un programme aérobie a I'aide d’un tapis de marche ou d’un cyclo-ergomeétre peut
étre proposée aux patients. Les séances, d’'une durée d’au moins 30 mn, sont réalisées si possible a
raison de 2 a 3 fois par semaine (avec au moins une journée de repos entre 2 séances) et doivent tenir
compte de la fatigabilité du malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en
monitorant la saturation et la fréquence cardiaque. Le réentrainement aérobie et a I'effort
d’endurance est recommandé a hauteur de 150 minutes par semaine pour des sujets sains ou
pathologiques correspondant a environ 7000 pas par jour. Les interventions ont été généralement
mise en ceuvre a domicile avec suivi téléphonique, la durée moyenne était de 12 semaines, avec un

nombre de séances moyennes de 30 séances, soit de marche augmentation de 25% du nombre de pas
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chaque semaine, 3 a 5/semaine ou entre 60 et 70% de la fréquence cardiague maximale théorique ou
mesurée.

Il n’y avait pas forcément d’amélioration des performances d’endurance au test des 6 minutes ou de
2 minutes de marche mais pas d’effet indésirable chez les personnes DM1 avec parfois une diminution
de la fréquence cardiaque pour le méme effort et une amélioration de la qualité de vie générique.

Des exercices d’équilibration sont possibles mais peu documentés dans la littérature.

La kinésithérapie est conditionnée par une prescription médicale, elle est assurée environ 2 a 3 fois
par semaine (fréquence adaptée aux objectifs), le plus souvent a domicile ou au sein du cabinet du
kinésithérapeute libéral. Dans le cas d’enjeux spécifiques nécessitant une prise en charge rapprochée
ou plus intensive, la rééducation peut étre proposée en hospitalisation de jour ou de semaine. Elle
doit étre poursuivie lors des hospitalisations au long cours.

Les exercices proposés pour le renforcement musculaire peuvent inclure : un travail dynamique
incluant des muscles les plus faibles, essentiellement pour préserver la fonction et améliorer
I"autonomie :

o Au niveau des membres supérieurs, il convient d’exploiter les amplitudes articulaires
disponibles (cone de préhension, orientation de la main). Des exercices en taches orientées
peuvent faciliter I'adhésion du malade. Un travail spécifique de la motricité fine de la main
peut étre associé. Le travail en appui du membre supérieur (chaine fermée) a toute son
importance pour se rapprocher de situations fonctionnelles comme lors de I'usage d’une aide
technique a la marche, des transferts, des réactions parachutes. Ces exercices de
renforcement (échauffement) luttent également contre la myotonie.

o Au niveau des membres inférieurs, en complément du travail analytique des muscles les plus
faibles (releveurs du pieds, quadriceps, extenseurs de hanche), le travail en chaine semi
fermée ou en charge est a privilégier: le travail en position assise avec déstabilisation
rythmique pied au sol ou sur un ballon de Klein, le travail des séquences de redressement, le
passage de la position assise a la position debout, les squats par exemple.

o Il convient également d’inclure un travail de la motricité axiale avec des exercices d’auto-
grandissement, de I'équilibre du tronc et de gainage.

La mise en place d’une routine d’auto-rééducation doit étre proposée pour maintien des bénéfices au
long cours. Il faudra prendre en compte les capacités d’observance et de compliance aux traitements.
Il convient de s’assurer que les exercices proposés soient correctement réalisés au domicile en
s’appuyant si besoin sur la télé-réadaptation et les applications dédiées.

La rééducation motrice vise avant tout a entretenir et potentialiser les capacités fonctionnelles afin de
préserver 'autonomie du malade dans les actes de la vie quotidienne et faciliter I'intégration socio-
professionnelle. Par exemple, on peut proposer un travail d’étirements quotidien, un travail de
renforcement musculaire 1 jour sur 2 et un travail d’endurance 3 a 4 fois/semaine (intensité modérée
150 min par semaine).

Les exercices proposés en Activité Physique Adaptée (APA) doivent tenir compte des capacités
motrices mais également du statut cardiaque, cognitif, et de la fatigabilité en instaurant des temps de
pause réguliers. Cette rééducation doit étre structurée sur une période d’au moins 6 semaines a raison
de deux a trois séances hebdomadaires.

Dans I'optique de favoriser 'autonomie du malade et de prévenir les risques de chute, un travail des
transferts, de I’équilibre debout est a envisager.
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- Prise en charge orthopédique

Les troubles orthopédiques tels que les rétractions musculaires et les enraidissements articulaires sont
fréquents. lls peuvent compromettre les capacités motrices, fonctionnelles, et étre source d’inconfort
et de douleurs.

La prévention et la lutte contre ces déficiences reposent sur une mobilisation ostéoarticulaire réguliére
des quatre membres et du tronc, associée a des étirements musculaires (étirement continu, inhibition
réciproque de Sherrington, contracté-relaché). Certains groupes musculaires sont fréquemment hypo-
extensibles ou rétractés : les triceps suraux, les ischio-jambiers, les fléchisseurs de hanches, le grand
pectoral, le biceps brachial, les fléchisseurs des doigts. Un travail particulier sur les mains est
nécessaire en proposant des massages et des étirements des muscles intrinseques et extrinséques, une
mobilisation en ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relachement des muscles
dystoniques. La verticalisation, les postures sur table, ou I'usage d’ortheses spécifiques peuvent étre
préconisées afin de lutter contre les rétractions musculaires, de maniére quotidienne pour étre
efficace.

En cas d’atteinte motrice sévére, une attention particuliere doit étre donnée au positionnement au
fauteuil et au lit pour éviter les attitudes vicieuses et faciliter la déglutition et la respiration.

La kinésithérapie motrice peut également étre utilisée pour travailler sur les étirements et favoriser
I'apprentissage d’auto-étirements.

Le traitement classique des pieds bots est proposé, le traitement comporte des mobilisations passives
et actives, des orthéses suropédieuses de jour et de nuit mises précocement voire la chirurgie (jusqu’a
70% des cas).

- Myotonie

L’ergothérapeute peut travailler sur la compensation par une maniere de faire différente, I'usage d’une
aide technique, I'aide d’un tiers ou un aménagement de I’environnement.

Sur la fonction de préhension, on peut lutter contre la myotonie par :
- un réchauffement des mains avant de pratiquer une activité qui nécessite I'usage des mains
- la répétition du mouvement

- Autonomie du patient : aides techniques et adaptations

Une évaluation fonctionnelle de la main (type Kapandji), un bilan de force de préhension
(dynamometre) et un bilan de dextérité (Nine Hole Peg Test) permettront d’objectiver les difficultés
de préhension rencontrées au quotidien (ex : boutonner les chemises, faire ses lacets, se raser, se
coiffer, se lave les dents, préparer un repas, couper la viande) afin de proposer les aides techniques qui
seront les plus pertinentes :

-dextérité fine déficitaire : enfile bouton, stylo adaptés, grossisseur de manche, couverts adaptés,
rasoir et brosse a dents électriques

-force déficitaire : pince de force pour ouvrir les bocaux et bouteilles, ouvre-tout

Des compensations sont souvent étre mises en place spontanément par le patient (préhension
bimanuelle, technique d’évitement...).

L'atteinte proximale est tardive mais elle peut entraver les mouvements nécessitant une élévation des
bras. Dans les soins personnels, atteindre la téte pour se faire un shampoing, se coiffer, se raser, se
brosser les dents, enfiler un vétement peut étre difficile a impossible, méme avec compensation.
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Des aides techniques, ou des aides humaines peuvent alors étre proposées :
-Peigne et brosses a longs manches, vétements adaptés, supports de bras
-Infirmiére a domicile, auxiliaire de vie, coiffeur

Pour la locomotion, des aides techniques pour sécuriser la marche seront préconisées comme les
ortheses-releveurs de pied (type Houston, sur mesure). Des chaussures orthopédiques (CHO) seront
proposées lorsque l'atteinte distale se majore et devient sévere. Il faudra veiller a privilégier des
ouvertures et fermetures faciles (ne nécessitant pas une trop grande force et/ou dextérité) pour les
ortheses et CHO. Mais 'utilisation d’orthéses releveurs en raison de déficit des releveurs des pieds n’a
pas montré d’intérét sur le taux de chutes, ou sur I'équilibre, la qualité et la vitesse de marche. Ceci
peut s’expliquer par les atteintes étendues en proximal ou I'atteinte des stabilisateurs latéraux de
cheville au mieux controlés par un chaussage fermé montant sur mesure. |l est important de maintenir
une mobilité de flexion extension de cheville pour éviter de modifier un schéma de marche compensé
fortement modifié depuis des années.

Si un appui devient nécessaire, une canne ou un rollator pourront étre proposés. Attention toutefois
a vérifier les capacités de préhension pour tenir la canne et/ou utiliser les freins du rollator et a
sélectionner un matériel adapté (poignées ergonomiques, freins adaptés, etc).

Si les difficultés aux déplacements sont trop problématiques (chutes importantes, transferts trop
difficiles), un Véhicule pour Handicapé Physique (VHP) pourra étre envisagé (Scooter PMR, fauteuil
électrique) pour permettre des déplacements sécurisés et autonomes. L’acquisition d’'un VHP
nécessite un certificat d’aptitude a la conduite délivré par un médecin MPR et un ergothérapeute.
Une attention particuliére sera portée sur la manipulation du joystick, en regard des atteintes distales,
afin d’en favoriser la bonne manipulation. Le profil cognitif et les atteintes oculaires seront aussi a
évaluer. Un apprentissage a la conduite d’'un VHP est souvent nécessaire pour ces patients.
L’ergothérapeute accompagnera le patient dans la sélection du modéle et des options correspondants
a ses capacités, de son mode de vie, de son environnement et de ses possibilités financieres. Une étude
du positionnement au fauteuil est aussi indispensable (évaluation de La Mesure du contréle Postural
Assis (MCPAA 2.0). Par exemple, si une atteinte axiale est présente, un dossier avec des appuis
thoraciques et une cale sacro lombaire pourront étre envisagés.

L'atteinte motrice et cognitive des DM1 perturbe leurs interactions a I'environnement physique et
social, nécessitant des adaptations devant étre réévaluées tout au long de la vie du patient :

- logements accessibles et adaptés PMR

- ajouts de barres d’appui et de cheminements pour aide aux transferts et prévention du risque de
chute, acquisition de matériel aidant aux transferts (lit électrique, assises rehaussées, léve-personne)
- installation d’une barre d’appui, de bandes antidérapantes dans la baignoire, d’'une planche de
bain, d’'un siege de bain pivotant, d’'un banc de baignoire réglable en hauteur avec dossier et
accoudoirs, d’un élévateur de bain électrique

- adaptation du véhicule (selon les difficultés motrices, I’ergothérapeute peut orienter le patient vers
un médecin agréé et un centre spécifique pour une évaluation d’aptitude a la conduite (autoécole
spécialisée) avec mises en situation sur véhicule adapté (cf. 3.2.6. Permis de conduire)

L’adaptation du lieu de vie doit étre proposée en tenant compte des facteurs environnementaux et
des capacités du patient (fatigabilité musculaire, troubles de I'équilibre, de I'attention, baisse de la
vision...). Des mises en situation par I'ergothérapeute dans I'environnement écologique du patient, lors
de visite a domicile, sont essentielles. L’environnement extérieur du domicile est également a
prendre en considération (le quartier, I’accessibilité aux commerces, les transports en commun... ).

Des aides facilitant la communication sont a mettre en place si nécessaire.
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Les prestations offertes par I’ergothérapeute ne sont pas remboursées par I'assurance maladie mais
peuvent étre financées via la MDPH. Les patients atteints de DM1 pourront étre pris en charge selon
les possibilités locales par I'ergothérapeute en centre de rééducation, dans des équipes mobiles
spécialisées (SAVS, SAMSAH), ainsi qu’en milieu hospitalier, dans le cadre des bilans annuels de
réévaluation de la pathologie, en centre de référence.

- Prévention des chutes

Une intervention efficace pour espérer diminuer le risque de chute de 30% doit associer I’éducation
thérapeutique, des exercices physiques personnalisés, une analyse de la fragilité osseuse, des
adaptations du chaussage et de I'environnement du domicile. Les interventions isolées sont peu
efficientes en termes de résultats sur I'équilibration et la prévention du risque de chute, des
interventions conjointes, complexes et personnalisées sont nécessaires pour améliorer les résultats.
Les interventions d’éducation thérapeutique et de mesures adaptatives peuvent étre proposés, par
analogie aux programmes de prévention des chutes en post-AVC et pour les personnes agées
chuteuses. Cependant, aucune étude n’est publiée au sujet de I'’éducation de la prévention des chutes
chez les personnes DM1. Deux facteurs intrinseques sont utiles a analyser chez ces patients : les
troubles de la vision (par analogie aux personnes agées) engendrant une mauvaise perception de
I’environnement, et les atteintes distales des membres inférieurs pouvant conduire a adapter le
chaussage en conséquence. Les chaussons et chaussettes (11 fois plus de chute en chaussons et
chaussettes versus port des chaussures fermées) doivent étre proscrits au dépend de baskets,
chaussures de sport ou chaussures orthopédiques sur mesure (attache scratch en raison des difficultés
de préhension).

L'éducation du patient doit également s’attacher a corriger des facteurs extrinseques de
chutes concernant I'environnement des personnes DM1 : éviter la faible luminosité, I’encombrement
par des objets au sol, d’autant plus pour des personnes avec des troubles visuels significatifs non
modifiables.

En premier lieu, il est utile de stratifier le risque de chute chez les personnes DM1 (MIRS, vitesse de
marche, TUG, ABC score, Falls efficacy scale, QRCS-1). Puis il est important d’identifier les troubles
fonctionnels personnalisés a chaque sujet participant aux troubles d’équilibration afin de construire
un programme de soin rationnel tout en gardant a I'esprit les différentes formes cliniques. Les patients
MIRS 1 a 4 pourraient bénéficier d’'une intervention complexe de rééducation et de réadaptation, les
patients MIRS 4 et 5 plutdt des interventions de réadaptation et de compensation.

Les points spécifiques important en MPR devraient étre de respecter la fatigue, savoir motiver la
personne DM1, étre suffisamment prolongé (30 a 40 séances), réalisé sous surveillance diététique,
éliminer des contre-indications potentielles cardiaques. Le renforcement musculaire peut étre conduit
en dynamique a haute intensité pour des groupes > 3 au testing manuel en restant inférieur a 40% de
la force maximale volontaire. Un jour de repos entre les séances est sécuritaire, des temps de repos
entre les séries des exercices doivent étre mesurés et observés selon la symptomatologie de l'individu.
L’éducation thérapeutique doit accompagner I'apprentissage des exercices pour un entretien des
bénéfices obtenus dans la durée.

Prise en charge de la douleur

Les moyens thérapeutiques choisis doivent s’intégrer dans une action coordonnée avec les autres
acteurs de santé.
Peuvent étre proposés :
- Les massages et / ou la chaleur et la balnéothérapie (eau a 35°C) afin de lutter contre les
contractures douloureuses
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- La Neurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) a visée antalgique

- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zones
d’hyperpression

- Une proposition d’aides techniques pour limiter les contraintes sur les articulations et les
groupes musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne

- Des traitements antalgiques de palier 1 a 2 selon I'évaluation de la douleur

- La partliée a la myotonie doit étre évaluée et traitée le cas échéant

Place des cures thermales

Les cures thermales peuvent jouer, bien qu’il n’y ait pas d’indication spécifique, un role bénéfique dans
la gestion des myopathies, notamment en ce qui concerne la gestion des symptomes musculaires, de
la douleur et de la qualité de vie globale des patients, toutefois avec une efficacité variable selon les
patients. Elles peuvent intervenir dans le soulagement de la douleur, 'amélioration de la mobilité, la
réduction du stress et de I'anxiété, 'amélioration de la circulation sanguine.

La sécurité sociale peut prendre en charge sous conditions, les frais médicaux, de transport et
d’hébergement si elle s’effectue dans un établissement agréé et conventionné par I’Assurance
Maladie, aprés demande d’entente préalable par le médecin traitant (18 jours de traitements
effectifs).

Elles ne se concoivent que dans une prise en charge globale. Il n’y a pas de cure spécifique a la
pathologie, I'intérét réside surtout autour de la rééducation proposée.

Education Thérapeutique du Patient (ETP)

La démarche ETP semble particulierement pertinente pour les patients DM1 pour faciliter le lien de
confiance avec le patient, augmenter les connaissances en santé du patient, mais aussi faciliter la
communication entre les acteurs autour du patient. Il existe toutefois des barriéres a I'ETP avec les
patients DM1 notamment les capacités cognitives, les traits de personnalité, la situation économique
et psychosociale. Dans ce cas, la démarche ETP non planifiée est intéressante pour mettre en place des
interventions éducatives personnellement, socialement, et culturellement significatives pour la
personne, et pour soutenir le pouvoir d’agir du patient.

L'ETP peut également avoir comme objectif de mettre en ceuvre une activité physique adaptée et de
la pérenniser (ex de thémes : définir les types d'activités physiques, les modalités et conditions de
réalisation personnalisées). Cela inclut notamment des recommandations sur les exercices accessibles,
I'intensité et la durée adaptées et la fréquence pertinente pour constituer un programme
d'entrainement efficace et slir. Néanmoins la disponibilité des programmes d’ETP n’est pas homogene
sur le territoire.
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SYNTHESE : PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ATTEINTE MOTRICE CHEZ L’ADULTE

Objectifs

Moyens et exemples

Entretenir et
potentialiser les
capacités fonctionnelles
afin de préserver
I'autonomie dans les
actes de la vie
quotidienne
et retarder I'évolution
du déficit moteur

Favoriser/ soutenir
I'intégration socio-
professionnelle

Prise en charge de la
douleur

Programme individualisé de rééducation et de réadaptation en fonction des déficits, des limitations d'activités et des restrictions de participation
MIRS 1 a 4 intervention complexe de rééducation (Renforcement musculaire des groupes musculaires >3/5, réentrainement aérobie et effort d'endurance, travail de

I'équilibre) - MIRS 4 et 5 Intervention de réadaptation et de compensation en fonction des possibilités et des besoins

Kinésithérapie

Prise en charge orthopédique et motrice, renforcement musculaire, travail aérobie-réhabilitation cardio-respiratoire, prise en charge
fonctionnelle, rééducation de la marche, travail de I'autonomie, prise en charge de la douleur, prise en charge respiratoire cf. annexe fiche
kinésithérapie

Activité
Physique
Adaptée

Séances collectives ou individuelles, travail mixte aérobie et de renforcement moteur global ou de groupes musculaires spécifiques (condition de
renforcement) selon la stratification du risque cardiaque, travail de coordination, prévention des chutes/équilibre

Balnéothérapie

Séances en piscine dont I'intensité, la durée et les positionnements des exercices varient en fonction de I’age du niveau fonctionnel et de
I'objectif recherché (mobilisation, musculation, antalgie)

Education Intégrer un mode de vie actif au quotidien, comprendre les bénéfices et les limites de |'exercice, gérer les activités en fonction des symptomes.
Thérapeutique | En atelier collectif ou individuel, au sein de programmes dédiés ou non (activités éducatives hors programme — AEHP)
du Patient A destination du patient et de son entourage
Adaptation du chaussage (chaussures orthopédiques sur mesure recommandées)
Adaptation de I'environnement intérieur (visite a domicile limitation des facteurs extrinseques de chute et adaptation basse vision:
désencombrement, ajouts de barres d’appui et de cheminements, matériel aidant aux transferts comme un lit électrique, des assises rehaussées,
Ergothérapie etc.).

Aides techniques facilitant les actes de la vie quotidienne et notamment les transferts d'une position a I'autre (lit électrique, assises réhaussées,
enfile bouton, stylo adaptés, grossisseur de manche, couverts adaptés, rasoir et brosse a dent électrique, pince de force pour ouvrir les bocaux et
bouteilles, ouvre tout, peigne et brosses a longs manches, vétements adaptés, supports de bras etc.)

Adaptation du véhicule

Prise en charge
médicamenteuse

Mexilétine si myotonie

Aides techniques
et appareillages

Releveurs si steppage a risque de chute

Aides techniques de marche (selles de déambulation, déambulateur, cannes anglaises) selon les capacités de préhension pour tenir la canne et/ou
utiliser les freins d’un déambulateur

Pour les longues distances et en cas de fatigabilité, fauteuil roulant manuel, motorisé ou électrique, voire scooter PMR (selon atteinte cognitive,
oculaire et capacité de manipulation si assistance électrique)
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3.2.4. Prise en charge psychologique / neuropsychologique

L’annonce d’'une maladie génétique chronique comme la dystrophie myotonique de type | peut avoir
un impact psychologique majeur chez le patient mais également au sein de toute la sphéere familiale,
plus ou moins touchée par la maladie. Des entretiens psychologiques réguliers au sein des
consultations spécialisées pourront étre proposés pour le patient mais également pour sa famille et
ses proches. Une attention particuliere est a avoir dans les moments clés de la maladie comme une
aggravation, I'introduction d’un appareillage, la mise en place d’aides humaines, un changement dans
la prise en charge, un réaménagement scolaire et/ou professionnel, etc. Les patients atteints de la
DM1 peuvent avoir tendance a masquer leur souffrance psychique du fait de leurs troubles
communicationnels. Il est important de poser des questions directes et non implicites afin d’évaluer la
thymie du patient. Les questions autour de la sexualité peuvent étre évoquées a l'aide d’un
professionnel compétent auprés des adolescents/jeunes adultes atteints de la maladie, les notions de
consentement sont souvent a évoquer ou a reprendre avec les patients et patientes ; les consultations
de transition ado-adultes peuvent permettre de faire le point sur cette thématique.

Lorsque I'état psychique du patient nécessite la mise en place d’une prise en charge réguliére, le ou la
psychologue de la consultation peut orienter le patient vers un psychologue de ville, dans un centre
médico-psychologique ou vers un psychiatre en fonction de la problématique du patient. Une
sensibilisation aux atteintes cognitivo-comportementales de ces patients avant une orientation en
ville semble nécessaire. En effet, les difficultés cognitives de la maladie peuvent mettre a mal le lien
thérapeutique et une adaptation aux difficultés communicationnelles du patient est essentielle afin de
développer une alliance thérapeutique et une prise en charge psychologique optimales.

La thérapie cognitivo-comportementale (TCC) peut étre utile dans la gestion de certains aspects de la
maladie de Steinert. Ce type de prise en charge peut aider les patients a faire face aux défis
psychologiques et émotionnels associés a la maladie, tels que I'anxiété, la dépression, le stress et les
problémes d’adaptation aux limitations physiques. La TCC est une approche thérapeutique axée sur la
modification des pensées, des émotions et des comportements problématiques afin d’améliorer le
bien-étre psychologique et émotionnel. Dans le cas de la DM1, la TCC peut aider les patients a
développer des stratégies d’adaptation pour faire face aux difficultés liées a la maladie, a réduire les
pensées négatives et catastrophiques et a améliorer la gestion du stress et de I'anxiété.

L’essai OPTIMISTIC, ayant testé la thérapie cognitivo-comportementale auprées des patients atteints de
DM1, a montré un bénéfice de ce type de thérapie sur les patients avec une diminution de la fatigue
et une plus grande participation sociale, I'isolement social étant une source de souffrance tres
importante chez les patients.

D’autres approches psychothérapeutiques peuvent étre également trés bénéfiques aux patients
atteints de DM1, en fonction de la demande du patient. Cette demande est a explorer au cours d’un
entretien avec un psychologue des centres de référence permettant ainsi d’orienter au mieux le
patient vers un professionnel adapté.

Cependant, qu’il s’agisse de psychothérapie ou encore plus de TCC, la principale limite est le
remboursement des séances de psychologues et leur disponibilité sur le territoire.

Sur le plan cognitif, en fonction des résultats du bilan neuropsychologique, une prise en charge de
rééducation ou de remédiation cognitive peut étre proposée au patient auprés d’un psychologue
neuropsychologue ou aupres d’un orthophoniste en ville. Cette prise en charge peut apprendre au
patient a mieux gérer ses difficultés cognitives au quotidien, en situation professionnelle ou scolaire.
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Une attention particuliere doit étre portée au vieillissement des patients atteints de DM1. Les études
s’accordent pour décrire une aggravation de I'atteinte cognitive pouvant aller jusqu’aux troubles
cognitifs sévéres. Le risque de dépendance et de perte d’autonomie est accru et un bilan
neuropsychologique peut étre proposé pour statuer de I'évolution des difficultés cognitives.

Les difficultés cognitives et comportementales de la pathologie s’inscrivent par ailleurs dans un
contexte de troubles de la cognition sociale et une prise en charge de ces troubles cognitifs spécifiques
peut étre proposée au patient. Aucun outil spécifique de remédiation cognitive de la cognition sociale
n’existe dans la DM1. Cependant, de nombreux outils ont été développés dans le champ de la
schizophrénie par exemple et peuvent étre d’une grande aide pour la mise en place de remédiation
cognitive en groupe. Cela est trés novateur et permet de réajuster certains comportements inadaptés
répétés par les patients mais est soumis a la faible disponibilité des thérapeutes.

Un accompagnement par des professionnels et équipes spécialisées est possible : SAVS, SAMSAH,
mesures de protection juridique si besoin (curatelle, tutelle, etc.), accompagnement associatif
(Référents Parcours de Santé des services régionaux de I’AFM Téléthon).

Participation sociale

Les restrictions de participations deviennent de plus en plus importantes avec la progression de la
maladie. Les personnes atteintes de DM1 reportent des difficultés croissantes et progressives qui
limitent de plus en plus les sorties, la participation a des activités (en particulier les loisirs), avec leur
entourage. Leur vie sociale devient, de ce fait, de plus en plus restreinte.

La participation sociale des personnes atteintes de DM1, est conditionnée par les moyens de
compensation mis en place, qu’il s’agisse de support humain ou matériel. Dans cette perspective, des
bilans spécifiques, qui analysent les interactions entre les facteurs personnels et les facteurs
environnementaux, en lien avec les habitudes de vies pourraient permettre de mettre en place des
stratégies efficaces et globales de compensation.

Des bilans qui analysent ces paramétres, sont pertinents (comme La Mesure des habitudes de vie
(MHAVIE). Ce type de questionnaire peut permettre de mieux comprendre les obstacles et les éléments
facilitateurs a une participation sociale satisfaisante pour la personne interrogée.

Cependant, la problématique de I’'acceptation de I'aide humaine, comme pour les aides techniques,
est particulierement complexe dans cette pathologie (anosognosie, non reconnaissance des besoins).
L’ETP pourrait également aider dans ce contexte.

Prise en charge médicamenteuse des troubles déficitaires de I’attention avec ou sans hyperactivité
(TDAH)

e Méthylphénidate

Le trouble déficitaire de I'attention avec ou sans hyperactivité (TDAH) est une comorbidité fréquente
dans les formes pédiatriques de DM1, avec une prévalence entre 13 et 29%. Tres peu de publications
rapportent l'intérét du méthylphénidate spécifiquement chez les patients DM1, mais elle utilisée
régulierement, comme chez les patients souffrant d’'un TDAH, en I'absence de contre-indication
cardiaque. Un avis cardiologique doit étre systématique dans cette pathologique, et I'introduction
prudente. Il faut éliminer les contre-indications notamment cardiaques avant instauration dans cette
pathologie. Les résultats sont variables selon le profil cognitif sous-jacent selon le niveau cognitif. La
posologie initiale est souvent entre 0.5 a 1 mg/kg/jour.
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3.2.5. Aménagements scolaires et professionnels

La réalisation d’'un bilan neuropsychologique est essentielle notamment chez les enfants car ses
résultats peuvent amener a penser a un réaménagement scolaire afin de faciliter et d’adapter au
mieux la scolarité. Des aménagements pédagogiques peuvent étre mis en place dans le cadre d’un
PPRE, d’'un PAP, d’un PPS et d’aménagements pour la passation des examens (tiers temps, script). Ces
aménagements peuvent inclure la possibilité, via une notification MDPH, de bénéficier d’une
orientation ou d’un dispositif spécialisé (SEGPA, ULIS), de mettre en place un accompagnement a la
scolarité par un AESH, un matériel pédagogique adapté (un ordinateur par exemple pour prendre les
notes). Un accompagnement et une orientation par une structure médico-sociale peuvent également
étre indiqués : en SESSD/SESSAD (Service d’Education et de soins spécialisés a domicile), en Institut
d’Education Motrice (IEM), en Institut Médico-Educatif (IME), en Institut Médico-Professionnel (IMPro)
ou en Instituts Thérapeutiques, Educatifs et Pédagogiques (ITEP).

Des réaménagements professionnels peuvent également étre possibles chez les adultes avec une
réduction du temps de travail ou encore un changement de la répartition du temps de travail pour
mieux gérer la fatigue et les troubles cognitifs. Il est également possible de mettre en place une RQTH
(Reconnaissance Travailleur Handicapé) afin d’informer I'employeur de ces difficultés et mettre en
place des aménagements adaptés au poste de travail. La méconnaissance ou minoration des troubles
cognitifs et comportementaux peut amener le patient a faire des choix d’orientation professionnelle
qui ne sont pas toujours adaptés au handicap moteur et/ou cognitif. Des réorientations
professionnelles sont parfois a penser avec certains patients. Ces décisions peuvent étre assez
complexes a prendre pour les patients et leurs familles (aidants). Un accompagnement psychologique
(parents, enfant, patient adulte) peut étre proposé pour réfléchir aux impacts psychologiques de ces
changements.

Un environnement de travail protégé (type ESAT) pourra étre proposé si nécessaire. Une reconversion
professionnelle et/ou une adaptation de poste (temps et poste de travail) seront parfois nécessaires
pour les patients insérés en milieu ordinaire. Une Reconnaissance de la qualité de travailleur handicapé
pourra également étre sollicitée aupres de la MDPH.

3.2.6. Permis de conduire

Le bilan neuropsychologique et la restitution des résultats peut étre un premier temps pour aborder
les capacités de conduite et la poursuite (ou I'arrét) de la conduite automobile. Les professionnels de
santé peuvent informer le patient et I'orienter le patient vers un médecin agréé de la Préfecture pour
une révision réguliere de leur permis de conduire. Les aspects visuels : champ visuel (ptosis), acuité
visuelle (cataracte, dystrophie maculaire, troubles oculomoteurs) et la somnolence diurne excessive
devront également étre évalués. (Annexe associée : conduite automobile, informations pratiques et
liste non exhaustive de tests cognitifs pertinents pour I'évaluation a I'aptitude de la conduite)

Légalement, d’aprés I'arrété 21.12.05, modifié par I'arrété du 31.08.10, une personne atteinte d’une
affection médicale susceptible de constituer ou d'entrainer une incapacité fonctionnelle de nature a
compromettre la sécurité routiére lors de la conduite d'un véhicule a moteur doit se signaler aupres
de la commission médicale des permis de conduire de la Préfecture. Cet arrété prévoit une visite
médicale afin d’évaluer les aptitudes et les adaptations nécessaires et peut étre complétée par un avis
médical spécialisé et/ou un test de conduite.

Sur le versant du handicap physique, le patient DM1 peut bénéficier de nombreux aménagements
techniques afin de compenser ses déficiences et permettre de diriger, accélérer, freiner, changer de

vitesse et accéder aux diverses commandes. Ainsi, boite de vitesses automatique, embrayage adapté,
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changement de vitesses adapté, commandes au volant, joystick, siege pivotant, accés au poste de
conduite en fauteuil sont des exemples d'aménagements peuvent étre proposés selon les profils de
chacun.

Il faut reconnaitre que les tests neuropsychologiques existants pour évaluer ces fonctions font défaut
dans la dimension écologique et ne rendent pas compte de I'expérience préalable du sujet. Toutefois,
le bilan permet de mettre en évidence des déficits incompatibles avec la conduite automobile
(syndrome dysexécutif sévére, troubles visuels, ralentissement majeur, anosognosie ...) et met en
lumiere les difficultés cognitives sur lesquelles médecins, ergothérapeutes, moniteurs de conduite
porteront davantage leur attention.

Il est ici important de signaler qu'une demande de financement est possible via une demande de
Prestation de Compensation du Handicap (PCH) pour « charges exceptionnelles » aupreés de la
MDPH. Ce financement peut permettre de couvrir une partie des heures de conduite pour le permis
aménagé et/ou les aménagements du véhicule.

Il est a noter qu'au-dela du role informatif en amont, le professionnel de santé a un réle important
d'étayage et d'accompagnement en aval, en cas d'avis négatif. La conduite ayant une signification
symbolique de liberté, d'autonomie et d’intégration sociale et professionnelle, le sentiment de perte
et le deuil consécutif vont bien au-dela de I'abandon simple de la conduite.
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SYNTHESE : ATTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENTALES
PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE, AMENAGEMENTS/ ACCOMPAGNEMENTS MEDICO-SOCIAUX

Chez I'enfant

Chez I'adulte

En fonction des évaluations réalisées (personnalisation du plan de soins) :
- Remédiation cognitive par neuropsychologue ou orthophoniste (en centre ou structure
spécialisée ou en libéral)

-Prise en charge orthophonique pour les troubles du langage, communication
-Ergothérapie ; psychomotricité pour les atteintes sensorielles, de communication,
praxiques
- Aménagements scolaires (orientation en dispositifs spécialisés type SEGPA ou ULIS,
accompagnement de la scolarité par un AESH, matériel pédagogique adapté avec
ordinateur et logiciels adaptés, tiers temps aux examens, PAI, PPS, PAP, PPRE)

- Prise en charge par un service d'accompagnement a la scolarité (SESSD) ou possibilité
d’orientation en établissement spécialisé IME, IEM, IMPro, ITEP, etc. (notification MDPH)
-Prise en charge psychologique (psychologue, psychiatre en centre médico-psychologique
ou en libéral)

PEC médicamenteuse TDAH

Accompagnement médico-social
En fonction des besoins, dossier MDPH (Projet personnalisé de scolarisation PPS, Allocation
d'éducation de I'enfant handicapé AEEH, Carte Mobilité Inclusion CMI, Prestation de
Complément d'AEEH/ Compensation du Handicap PCH (aide humaine, financements
d'aides techniques, d'aménagements du logement, etc.)

Accompagnement par un CAMSP, un SESSAD, un IME/IEM/IMPro/ITEP possible

Associations de patients (dont accompagnement par les services régionaux de I'AFM
Téléthon avec référent parcours de santé, Groupe d'intérét Steinert, etc.)

En fonction des évaluations réalisées (personnalisation du plan de soins) :
-Remédiation cognitive (en centre ou en libéral, par neuropsychologue ou
orthophoniste)

-Prise en charge psychologique (psychologue, psychiatre en centre médico-
psychologique ou en libéral)

-Aménagements professionnels (RQTH, réduction du temps de travail,
réaménagement du poste de travail, etc.) ou orientation professionnelle adaptée

Ré(évaluation) permis de conduire

Accompagnement médico-social
En fonction des besoins : Adaptation professionnelle, dossier MDPH : RQTH/AAH,
Prestation de compensation du handicap (aide humaine, aménagements du
domicile, aides techniques), Carte mobilité inclusion, etc.

Accompagnement par un SAMSAH/SAVS, service d'hébergement adulte possible

Associations de patients (dont accompagnement par les services régionaux de
I'AFM Téléthon avec référent parcours de santé, Groupe d'intérét Steinert, etc.)

Education thérapeutique du patient




3.3. Prise en charge des atteintes respiratoires et des troubles du sommeil

Hygiéne de sommeil

Devant une plainte de type SDE ou fatigue, aprés avoir éliminé les troubles respiratoires nocturnes,
une évaluation des rythmes veille-sommeil a I'aide d’agenda de sommeil peut s'avérer utile. Il convient
de rappeler I'importance de I'hygiene du sommeil et du respect des regles d’hygiéne, tels que le
respect d’horaires de lever et coucher a heures fixes, d’éviter I'exposition lumineuse nocturne, certains
excitants ou médicaments (antidépresseurs) le soir. Une étude récente sur la thérapie cognitivo-
comportementale chez ces patients DM1 a montré des bénéfices significatifs sur les scores de fatigue.

Prise en charge des troubles respiratoires du sommeil chez I’enfant

La prise en charge des troubles du sommeil chez les enfants DM1 est basée sur la mise en place d’un
support ventilatoire nocturne (Ventilation non invasive (VNI)), ainsi que sur la prescription
d’appareillages de désencombrement lorsque cela est nécessaire. On s’assurera au préalable qu’une
intervention ORL n’améliore pas le SAOS. En cas de prise en charge ORL, un contrdle de la PSG sera fait
a 3 mois.

La mise en place d’une VNI permet de corriger I’'hypoventilation alvéolaire chez les enfants atteints de
DML1. Cependant, I'observance de I'appareillage est souvent médiocre chez ces enfants. Peu d’études
se sont intéressées a I'observance ou aux bénéfices de la VNI chez les enfants atteints de DM1. La
surveillance du traitement se fera par oxy-capno tous les 6 a 12 mois pour adaptation des parametres.

Prise en charge des troubles respiratoires du sommeil chez I'adulte
-Assistance ventilatoire nocturne

La mise en place de traitement par PPC (pression positive continue ou CPAP en anglais pour
continuous positive airway pressure) est indiquée en cas de découverte de SAOS modéré a sévére, sans
spécificité particuliere chez les patients DM1 sur le plan technique. On rappellera toutefois les
problémes d’observance et d’interface avec I'atteinte des muscles faciaux dans cette pathologie.

En outre, il faut éviter les modes autopilotés et réaliser des oxycapnographies de surveillance sous
traitement.

La VNI (double niveau de pression) doit étre proposée en cas d’hypoventilation alvéolaire diurne ou
nocturne. La VNI doit débuter lorsqu'il existe au moins un ou plusieurs symptomes diurnes ou
nocturnes et I'un des signes suivants :

- CVF < 50 % de la valeur prédite sur la base de la meilleure des trois mesures ou PIMax et SNIP < 60
¢cmH20 ou

- Hypercapnie diurne, PaC0O2 > 45 mmHg (6,0 kPa) ou

- Suspicion d’hypoventilation alvéolaire nocturne :

i.Une augmentation de la PaCO2 de = 8 mmHg (1 kPa) entre les gaz de contréle du soir et du matin ou
un autre substitut précis du CO2 ou

ii.Une augmentation de la PtcCO2 > 50 mmHg (6,7 kPa) pendant plus de 50 % de la durée totale du
sommeil ou

iii.Bien que cela ne soit pas idéal - lorsqu'une mesure du CO2 n'est pas disponible - une oxymétrie
nocturne démontrant une désaturation soutenue en oxygéne (Sp0O2) < 88 % pendant 5 minutes
consécutives ou une Sp0O2 < 90 % pendant > 10 % de la durée totale du sommeil.

L’hypercapnie est claire au-dela de 50mmHg et doit faire introduire une VNI rapidement (dans le mois).
Entre 45 et 50mmHg, il peut exister aussi des critéres de ventilation et le patient doit étre adressé pour
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un avis pneumologique spécialisé : la VNI sera discutée en fonction des symptomes cliniques. Si elle
est suspectée sur des données de capnographie, une consultation de pneumologie se justifie dans le
trimestre.

Certains patients progresseront jusqu'a nécessiter une assistance ventilatoire continue.

L'oxygeéne d'appoint doit étre utilisé avec prudence en association avec la VNI dans le cadre de
I'insuffisance respiratoire restrictive. L'oxygéne supplémentaire ne doit pas étre utilisé seul sans VNI.
La persistance d’une hypoxémie nocturne sous VNI nécessite un ajustement des réglages et ne justifie
pas l'adjonction d’oxygénothérapie en I'absence de pathologie vasculaire ou parenchymateuse
pulmonaire.

Ces critéres sont larges et couvrent un grand nombre de présentations cliniques. De plus, une
hypoventilation diurne peut exister sans troubles respiratoires du sommeil ou restriction majeure.

-Parameétres de ventilation

Le choix de I'interface, du mode de ventilation et du ventilateur va dépendre d’une part de I'anatomie
(ouverture de bouche due a des déformations anatomiques notamment), de I'autonomie (possibilité
de mise en place et du retrait du masque seul si déficit distal ou myotonie majeure des membres
supérieurs) et de la sévérité respiratoire (niveau d’alarme et autonomie de batterie).

En premiere intention, l'interface est une interface nasale ou narinaire. Un masque oro-nasal,
également appelé masque facial, ou l'utilisation d’'une mentonniéere seront proposés en cas de fuites
buccales excessives impactant I’efficacité de la ventilation. Le ventilateur a double niveau de pression
pourra étre un ventilateur de niveau 1 ou 2 sans batterie ou avec une autonomie de quelques heures
en premiére intention.

En général, cette mise en place est progressive sur plusieurs jours et s’accompagne d’une éducation
du patient et de la famille avec ensuite un relais par le prestataire de ventilation a domicile.
Dans tous les cas, les données de ventilation et I'observance doivent pouvoir étre fournies par le
respirateur. Une observance correcte est définie par une utilisation d’au moins 4 h par 24h.

Education thérapeutique : L'observance est particulierement difficile chez ces patients du fait des
troubles cognitifs et nécessite une éducation spécifique (cf. ETP).

Le suivi devra étre au minimum annuel, dans I'idéal au sein d’une consultation pluridisciplinaire,
idéalement en surveillant la capnographie sous VNI pour s’assurer de I'efficacité.

La persistance d’une somnolence diurne excessive malgré appareillage nocturne par PPC ou VNI devra
faire rediscuter une pathologie du sommeil associée et discuter un traitement éveillant (cf. chapitre).

Kinésithérapie respiratoire
La rééducation respiratoire est primordiale dans la prise en charge rééducative : kinésithérapie
respiratoire manuelle, in-exsufflateur si déficit a la toux, ventilation a percussions intrapulmonaires

(IPV) et hyperinsufflations périodiques, selon le degré d’insuffisance respiratoire (voir fiche en annexe).

La kinésithérapie respiratoire est associée a la prise en charge orthopédique afin de lutter contre les
déformations rachidiennes et thoraciques qui impactent défavorablement la mécanique respiratoire.
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Le travail actif doit intégrer la sollicitation des muscles du rachis et des muscles respiratoires. Un
renforcement spécifique des muscles respiratoires peut également étre proposé en utilisant la
spirométrie incitative ou un travail contre résistance inspiratoire ou expiratoire.

La prise en charge de I'encombrement bronchique est essentielle pour prévenir les surinfections
bronchiques. Elle s’inscrit dans un objectif a la fois préventif et curatif.

Il est nécessaire de proposer au malade des techniques instrumentales d’aide a la toux dés que le
débit expiratoire de pointe a la toux est inférieur a 270 L/min. Les techniques d’hyperinsufflation
associées a des compressions manuelles ou d’in-exsufflation doivent dans la mesure du possible, étre
testées et réglées hors période d’encombrement. |l est essentiel de sensibiliser le malade et
I’entourage a l'utilisation de ces techniques instrumentales afin de favoriser I'adhérence au traitement
et son observance. D’autres techniques d'assistance manuelle et/ou mécanique a la toux sont
possibles. On peut former les aidants. Les dispositifs les plus simples sont les plus utilisés, par exemple :
- in-exsufflateur mécanique

- relaxateur de pression

- ventilation a percussion intrapulmonaire (notamment en pédiatrie, pour les enfants hypersécrétants
ou situations de micro-inhalations)

Prise en charge médicamenteuse de I’hypersomnie/narcolepsie

Sur la base de preuves et/ou d'un long historique d'utilisation dans le traitement de la somnolence
diurne objective dans la DM1, le consensus du comité « An American Academy of Sleep Medicine » en
2007 et 2021 était que le méthylphénidate, le modafinil et la sélégiline était des options raisonnables
pour le traitement des hypersomnies d'origine centrale. Toutefois, |la sélégiline est associé a des effets
secondaires cardiaques, notamment bradycardie fréquente (et tachycardie supraventriculaire peu
fréquente, hypotension orthostatique rare) et contre-indiquée en association aux antidépresseurs
(risque de syndrome sérotoninergique) ce qui n’en fait pas le premier choix dans la DM1.

Depuis quelques années, lI'offre du traitement de la somnolence diurne excessive objective
(narcolepsie, somnolence diurne résiduelle sous traitement d’'un SAHOS) a évolué et bénéficie de
nouvelles molécules : le pitolisant et le solriamfétol. Le pitolisant est un médicament stimulant qui
antagonise les récepteurs de I'histamine H3 pour traiter la somnolence diurne excessive chez les
patients atteints de narcolepsie. Le médicament est en cours d'évaluation dans le cadre d'un essai
clinigue de phase Il visant a cibler le méme symptéme chez les patients atteints de DM1
spécifiquement (NCT04886518).

Toutefois, le pitolisant et le modiodal n’ont pas de répercussions cardiovasculaires contrairement au
méthylphénidate, ce qui les fait préférer dans le contexte de DM1.

Le Pitolisant a ’AMM chez I’enfant présentant une narcolepsie a partir de 7 ans (posologie : départ 4,5
mg a augmenter progressivement jusque 36 mg max) avec peu d’effets secondaires (insomnie,

céphalées...). Le modafinil peut étre prescrit en cas d’échec du méthylphénidate et a I’AMM pour la
narcolepsie de I'enfant. Le modiodal peut donner une irritabilité.

Vaccinations
Il faudra réaliser une vaccination anti pneumococcique (tous les 5 ans), anti-SARSCoV2 et antigrippale

annuelle (+VRS chez I'enfant et chez plus de 65 ans) ainsi que mettre en place une assistance a la toux
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siindiquée. Le calendrier vaccinal doit étre revu régulierement selon les recommandations en vigueur,
selon la présence ou non d’une insuffisance respiratoire.

SYNTHESE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ATTEINTE RESPIRATOIRE ET DES TROUBLES DU SOMMEIL

VNI
Aide a la toux
Dispositifs d’in/exsufflation
Kinésithérapie
Vaccination anti pneumococcique, anti-SARSCoV2, antigrippale et anti-VRS

Atteinte
respiratoire

Regles d’hygiéne de sommeil
PPC (Pression positive continue) ou VNI le cas échéant
Traitements éveillant

Troubles du
sommeil

3.4. Prise en charge des atteintes cardiaques

Prise en charge médicamenteuse

En cas de dysfonction ventriculaire gauche, le traitement repose sur les mémes recommandations que
chez l'insuffisant cardiaque a fraction altérée avec instauration de béta bloquants et inhibiteur de
I’enzyme de conversion en premiére intention, avec une vigilance accrue sur le risque d’hypotension
et d’hyperkaliémie.

Les traitements antiarythmiques en cas de trouble du rythme identifié reposent sur les béta bloquants
en I'absence de contre-indication liée a un trouble conductif important. La flécainide et les autres
antiarythmiques de classe | sont contre indiqués pour le traitement et la prévention des récidives de
troubles du rythme supraventriculaires et ventriculaires du fait d’un effet possiblement aggravant des
anomalies de la conduction et du rythme ventriculaire.

L'anticoagulation curative pour les troubles du rythme supra ventriculaires rejoint les
recommandations de la population générale avec une discussion au cas par cas chez les patients a haut
risque de chute. Le risque de complications thromboemboliques est mal connu chez les patients avec
score CHADS2VASC2 a 0 ou 1, toutefois quelques cas individuels d’événements ont été rapportés dans
ce groupe de patients : il est donc recommandé d’anticoaguler efficacement au moins pendant les
périodes ol des arythmies supraventriculaires soutenues sont présentes et dans le mois suivant une
éventuelle cardioversion.

Prise en charge non médicamenteuse

La prévention de la mort subite repose en premiére intention sur I'implantation d’un stimulateur

1) le plus souvent de maniére prophylactique chez les patients asymptomatiques avec ECG anormal et
exploration électrophysiologique montrant un HV >70ms ou parfois devant des anomalies conductives
marquées a I'ECG (PR >240ms ou QRS >120ms) méme en |'absence d’exploration,

2) parfois au décours de lipothymies ou syncopes avec des anomalies de la conduction a 'ECG et a
I’exploration électrophysiologique documentées au décours,

3) parfois devant la présence d’une dysfonction sinusale ou de bloc auriculoventriculaires de types
Mobitz Il ou complets documentés sur un enregistrement continu (scope, Holter ECG, Holter
implantable).
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Dans les dernieres recommandations nord-américaines, les indications suivantes d’implantations de
stimulateurs ont été mise en avant :

(a) Bradycardie symptomatique concomitant a tout type de BAV ou BSA (Classe |, niveau B)

(b) BAV2 m2 et BAV3 chez le patient asymptomatique (Classe |, niveau B)

(c) PR>240ms ou QRS > 120ms (Classe 2a, niveau B)

(d) Intervalle HV >70ms a I'EEP (Classe 2a, niveau B)

Les recommandations européennes ESC 2021 précisent une classe |, niveau C en cas de HV>70 msec
et une classe IIB, niveau C en cas de PR>240 ou QRS >120 msec.

La resynchronisation est indiquée lors d’une dysfonction ventriculaire gauche < 35% en rythme sinusal
avec BBG et QRS > 150ms chez le patient symptomatique NYHA Il a IV ou lors d’'une cardiopathie
rythmique induite par la stimulation ventriculaire droite (Classe IB).

L'implantation d’un défibrillateur automatique implantable est recommandée au cas par cas, chez une
minorité de patients correspondant aux cas suivants et en I'absence de comorbidités séveres,
notamment respiratoires, pouvant impacter le pronostic vital des patients, notamment dans I'année a
venir :

(a) en prévention primaire si dysfonction ventriculaire gauche < 35% malgré traitement médical
optimal, (Classe IB)

(b) en prévention secondaire apres mort subite récupérée sur trouble du rythme ventriculaire ou si
arythmie ventriculaire provoquée en stimulation ventriculaire programmeée (Classe IB).

SYNTHESE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ATTEINTE CARDIAQUE

PM si HV > 70msec, BSA ou BAV symptomatique, BAV de haut grade asymptomatique, PR > 240ms et QRS >
120ms

DAl en prévention secondaire ou primaire si dysfonction VG <35% et QRS > 150ms

Traitement antiarythmique et anticoagulants si TSV

Traitement médical de I'insuffisance cardiaque
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3.5. Prise en charge des troubles de la sphére ORL (déglutition, phonation,
élocution) et atteintes maxillo-faciales

Prise en charge du SAOS

S’il existe un obstacle évident en ORL (amygdales/ hypertrophie des végétations), une chirurgie ORL
est a envisager. Des gouttieres d’avancée mandibulaire peuvent étre proposées en cas de
rétrognathisme.

Prise en charge des troubles de la déglutition

Il est nécessaire d’adapter les textures et les postures afin de réduire la dysphagie et le risque
d’inhalation.

Chez I'enfant, un travail de renforcement musculaire bucco labial, a raison de 15 minutes par jours, 5
jours par semaines pendant 16 semaines, permet d’améliorer le tonus et de I'endurance labiale, mais
sans amélioration systématique du langage ou de I'alimentation.

Des interventions de dilatation au ballon de I’cesophage ou de myotomie du muscle crico-pharyngien
peuvent étre proposées en cas de dysphagie sévere au cas par cas (hypertrophie isolée du
cricopharyngé), méme si I'efficacité a long terme n’est pas démontrée.

En cas de troubles de déglutition sévere ou de dénutrition, une alimentation entérale pourra étre
discutée.

Prise en charge des troubles de la phonation et de I’élocution

La prise en charge des troubles phonatoires repose essentiellement sur la prise en charge
orthophonique qui doit étre prescrite en cas de symptomes et débutée précocement dans les formes
congénitales et séveres de la myotonie.

L’échauffement de la voix du patient dans les formes adultes moins sévéres a montré un intérét dans
la réduction des troubles phonatoires au fur et a mesure de la conversation et peut étre enseigné au
patient, ce qui permet d’augmenter la qualité de la voix chez les patients DM1.

La prise en charge chirurgicale de I'insuffisance vélo-pharyngée peut étre discutée mais le bénéfice
potentiel doit étre mis en balance avec le risque opératoire lié a I'anesthésie générale dans le cadre de
la DM1 : en effet, certaines équipes ont proposé la réalisation de lambeau pharyngé pour limiter le
nasonnement en réduisant I'espace entre le voile du palais et le nasopharynx. Néanmoins, I'efficacité
de ces techniques dans la DM1 n’est pas évaluée et le bénéfice doit étre discuté au cas par cas compte
tenu du risque opératoire, des complications de I'anesthésie dans cette population et de I’évaluation
de la dysarthrie qui est souvent liée a une atteinte musculaire plus large.

Concernant les problemes de phonation et d’élocution, il n’y a pas de recommandations d’une
consultation ou d’un suivi spécifique en I'absence de symptémes constatés. Par contre, dans les formes
séveres de myotonie avec atteintes pulmonaires, une évaluation de la phonation et de la déglutition
par un médecin ORL est recommandée annuellement.

En résumé, la prise en charge des troubles phonatoires repose essentiellement sur la prise en charge

orthophonique qui doit étre prescrite en cas de symptémes et débutée précocement dans les formes
congénitales ou séveres de la myotonie.
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Prise en charge orthophonique
Chez I’enfant

Elle est proposée 1 a 4 fois par semaine, selon les besoins de I'enfant et la disponibilité des
professionnels.

Dans les formes congénitales, Il estimportant de proposer une prise en charge orthophonique précoce.
Une alimentation entérale par gastro(jéjuno)stomie est trés souvent nécessaire mais peut étre
transitoire. Une installation adaptée pour les repas peut aider a optimiser les possibilités
d’alimentation orale, si celle-ci est possible en complément de I'alimentation entérale, grace a un
partenariat entre I'orthophoniste et I'ergothérapeute.

L’orthophoniste propose un travail sur I’hypotonie, la sensorialité et I'investissement de la sphére
buccale, la stimulation de la motricité bucco faciale, la gestion du bavage et de la béance buccale sur
hypotonie, la gestion des troubles de déglutition sévéres avec adaptations des textures... (cf.
classification IDDSI en annexe).

L'accompagnement familial est primordial lors de la prise en charge en orthophonie, afin d’éviter le
forcage, de bien expliquer les troubles moteurs et de déglutition et les risques liés a I'alimentation
dans ce contexte.

Une prise en charge des troubles de communication, des troubles du langage oral et écrit, des troubles
cognitifs, est aussi proposée en orthophonie. L'atteinte musculaire faciale et la dysarthrie, associées
aux troubles cognitifs, nécessitent parfois la mise en place de stratégies alternatives de communication
comme l'utilisation des gestes (baby-sign, makaton...), d’'un code de communication, ou d’un outil
informatique.

Dans les formes infantiles et juvéniles, I'orthophoniste suit I'enfant a la fois pour les troubles de
motricité buccofaciale et de phonation, mais aussi pour les troubles de déglutition et le retard du
langage (essentiellement en écriture et lecture), les troubles de I'attention et les nombreuses
difficultés scolaires liées au syndrome dysexécutif.

Chez I'adulte (annexe associée Fiche « intervention orthophonique chez I'adulte »)

Les troubles de la déglutition doivent étre explorés et pris en soin. Il s’agit alors de proposer des
exercices de renforcement des muscles impliqués dans la déglutition (levres, langue, voile du palais,
constricteurs du pharynx, ouverture du SSO...), et d’accompagner le patient dans des modifications
comportementales (rythme, quantités, position...) ou de texture avec I'éviction des aliments
responsables des fausses-routes (exemple riz, semoule...).

L'intervention orthophonique chez I'adulte peut cibler également les troubles de la parole (incluant la
voix, |'articulation, le débit, la prosodie...) et la mobilité orofaciale utile a la communication non-
verbale, |a faiblesse des muscles faciaux diminuant I'expressivité du visage. Apres I'évaluation des
déficits musculaires oro-faciaux et de leur retentissement fonctionnel, I'orthophoniste propose des
exercices de mobilisation et de renforcement des groupes musculaires déficitaires (muscles de la
langue, des levres, des joues, du voile du palais, des sourcils...) et des exercices fonctionnels. Des
massages du visage peuvent étre proposés pour apporter plus de confort au patient.

L’orthophoniste peut également proposer une rééducation des fonctions supérieures, des troubles

dysexécutifs étant souvent présents dans le tableau clinique. Un travail de la cognition sociale peut
également étre proposé, selon la plainte du patient.
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Quels que soient les axes de prise en charge retenus, des explications des objectifs de la rééducation
facilitent I'adhésion du patient.

Une fiche de synthése concernant l'intervention orthophonique chez I'adulte est présentée en
annexe. Celle-ci reprend, et détaille, les différents axes d’évaluations, de rééducations et
d’adaptations pouvant étre proposés aux patients dans le cadre de la prise en charge de la dysarthrie,
de la dysphonie et de la dysphagie chez les patients DM1.

Prise en charge des atteintes maxillo-faciales

Un traitement des déformations doit étre proposé (si réalisable). Il comprend une prise en charge
orthodontique, chirurgicale, orthophonique et/ou en kinésithérapie maxillo-faciale.

Le traitement orthopédique dento-maxillo-facial puis orthodontique a pour objectif d’améliorer la
croissance transversale du maxillaire, de limiter la rotation horaire du plan d’occlusion, de traiter la
dysharmonie dento-maxillaire, et de préparer a une éventuelle chirurgie orthognathique. Ces soins
peuvent étre limités, voire contre indiqués, par la présence d’'un défaut d’hygieéne dentaire, par la
présence d’une parodontopathie favorisée par la respiration buccale et I'incompétence labiale, ou par
une déficience intellectuelle ne permettant pas une coopération suffisante du patient.

La chirurgie des bases osseuses, si elle est possible d’un point de vue anesthésique, et acceptée par le
patient et son entourage, est une ostéotomie le plus souvent bimaxillaire, avec une ostéotomie
maxillaire de type Lefort 1 d’avancée avec possibilité de disjonction intermaxillaire, associée a une
ostéotomie sagittale des branches montantes mandibulaires de fermeture d’angle, et d’avancée le cas
échéant, et associée a une génioplastie. Une ostéosynthese rigide et un blocage maxillo- mandibulaire
court doivent étre envisagés. Les risques de cette prise en charge sont essentiellement le risque
anesthésique, élevé chez les patients porteurs de DM1 (cf. chapitre spécifique), et le risque élevé de
dégradation du résultat occlusal par la persistance de I’hypotonie faciale globale, avec langue basse et
incompétence labiale.

L'orthophonie et/ou la kinésithérapie maxillo-faciale doivent étre également envisagées, méme si
aucune étude ne montre de résultats significatifs, pour diminuer I'apparition des déformations de
facon précoce, et pour diminuer le risque de dégradation du résultat post-opératoire.

L'ensemble de cette prise en charge, aux vues des risques encourus sur le plan anesthésique et en
termes de dégradation de résultats, doit étre clairement expliqué au patient et a sa famille, pour une
décision collégiale informée et éclairée.
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SYNTHESE : PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DES ATTEINTES DE LA SPHERE ORL

Objectifs

Moyens et exemples

Troubles de la
déglutition
Rééducation

buccofaciale et de la
déglutition

Prévention/guidance

vis-a-vis du risque de
fausse route

Prise en charge des
troubles de la parole

Lutte contre les
déformations maxillo-
faciales

Vigilance/
sensibilisation
hygiéne dentaire

Obstruction des voies
aériennes supérieures
(cf. chapitre)

Orthophonie,
ergothérapie,
kinésithérapie
maxillo-faciale

Rééducation orthophonique et/ou kinésithérapique dés I'apparition des troubles (de la déglutition et/ou de la dysarthrie)
cf. fiche annexe Orthophonie

Adaptation du comportement, des postures et des textures avec préconisations selon la classification IDDSI

Conseils : livrets disponibles (https://steinert.afm-telethon.fr/documentations-et-liens/documents-de-reference/)
Formes congénitales : Travail sur I'hypotonie, la sensorialité, I'investissement de la sphére buccale, la stimulation de la
motricité bucco faciale, la gestion du bavage et de la béance buccale, la gestion des troubles de la déglutition avec

adaptation des textures
Accompagnement familial en vue d'éviter le forcage vocal et les complications de la dysphagie

Diététique,
alimentation

Surveillance de la dénutrition, adaptation du régime alimentaire et des textures
Alimentation entérale chez les patients présentant des troubles séveres de la déglutition

Education
thérapeutique du
patient

Ou séances d’actions éducatives

Ergothérapie,
orthophonie

Aménagements de l'installation a la prise de repas (posture)

Aides techniques (ustensiles...)

Mise en place de stratégies alternatives de communication (« baby-signes », « makaton » pour les formes congénitales,
tableaux de communication, etc.)

Orthopédie,
Orthodontie,
Chirurgie

Au cas par cas
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3.6. Prise en charge des complications endocriniennes

Syndrome métabolique/diabéte

Aucune recommandation spécifique a la DM1 n’a jusqu’ici été publiée. La stratégie thérapeutique est
donc celle du diabéte de type 2 (cf. recommandations de la Société Francophone du Diabéte SFD) avec
une diététique pauvre en sucres rapides, et en alcool, le maintien d’'une activité physique adaptée,
I'arrét du tabagisme et des antidiabétiques luttant contre l'insulino-résistance au premier rang
desquels la metformine car elle améliorerait aussi le test de marche de 6 minutes. Les autres
thérapeutiques sont les analogues injectables du GLP1, les inhibiteurs de SGLT2 et éventuellement du
dPP4. Les thérapeutiques susceptibles d’induire des hypoglycémies (sulfamides, répaglinide, insuline)
sont indiquées en cas d’échec, ou pour l'insuline en cas de diabéte insulino-prive.

Axe gonadique

Chez ’'homme hypogonadique, un traitement par 250 mg d’heptylate de testostérone en injection
intramusculaire mensuelle pourra étre instauré en 'absence d’antécédents thromboemboliques et
sous surveillance du PSA et de la formule sanguine a la recherche d’une polyglobulie mais aucun
bénéfice musculaire spécifique n’a été démontré a ce jour.

Métabolisme phosphocalcique et pathologies parathyroidiennes

Sur le plan pratique, une supplémentation mensuelle de 50 000 U par voie orale de vitamine D est
recommandée.

SYNTHESE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DE L’ATTEINTE ENDOCRINIENNE

Insulinorésistance : Recommandations PEC diabete de type 2

Hypogonadisme masculin Supplémentation si besoin
Risque cardio vasculaire des inhibiteurs de la phosphodiestérase mal connu

Dysfonction gonadique féminine Conseil génétique, Discussion FIV + diagnostic préimplantatoire ou DPN
PTH, calcium et os : Supplémentation mensuelle en vitamine D recommandée

Thyroide & Surrénale : PEC en fonction des anomalies constatées
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3.7. Prise en charge des troubles vésico-sphinctériens et anorectaux

Les troubles urinaires

Aucune étude interventionnelle n’a a ce jour étudié les thérapeutiques habituellement utilisées dans
les incontinences urinaires ou les dysuries dans la population de patients atteints de DM1.

En cas d’incontinence urinaire a I'effort et notamment si une faiblesse du plancher pelvien est
détectée, une rééducation périnéale avec biofeedback peut étre tentée.

L'utilisation de |"électrostimulation du nerf tibial postérieur (type Urostim®) peut étre envisagée dans
le cadre de I'incontinence urinaire mais avec précaution de par la contre-indication formelle de ce
dispositif vis-a-vis des stimulateurs cardiaques.

On conseille les approches non médicamenteuses en premier lieu puis de référer le patient a des
urologues, neuro-urologues ou MPR spécialisés qui proposeront des traitements adaptés aux résultats
des explorations spécialisées.

Les troubles digestifs bas

Concernant l'incontinence anale, bien qu’aucune étude interventionnelle n’ait encore étudié les
possibilités thérapeutiques dans cette population, le traitement d’un trouble du transit chronique
associé doit étre une priorité.

L’essai d’antimyotonique comme le procainamide ou de lavements rétrogrades a heures régulieres
(type Peristeen®) ont été avancés comme des pistes intéressantes dans les différents cas cliniques
publiés (notamment avant toute tentative plus définitive, chirurgicale).

Le traitement d’une constipation chronique ou de diarrhées doit d’abord faire I'objet, comme dans le
reste de la population, de modification de I'hygieéne alimentaire (alimentation riche en fibres, au
moins 8g/jour) avec majoration de la prise hydrique pour atteindre un minimum de 1,5L d’eau par
jour.

On proposera ensuite la prise de laxatifs en privilégiant les laxatifs de lest et osmotiques qui sont les
moins toxiques au long cours pour le tube digestif et sa flore naturelle. Il est a noter que les laxatifs
osmotiques peuvent majorer des douleurs abdominales ou un ballonnement par leur mécanisme
d’action.

Les traitements plus avancés seront a discuter avec une équipe de gastro-entérologie apres
réalisation d’examens spécialisés (voir section bilan des complications vésico-sphinctériennes et
anorectales).

Il n’y a pas de spécificité pédiatrique franche ; on sera attentif a privilégier les prises en charge non
invasives en premiére ligne.
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SYNTHESE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DES TROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET ANORECTAUX

Sur le plan urinaire

Kinésithérapie

Tentative de rééducation périnéale avec biofeedback possible

Electrostimulation du nerf tibial postérieur (type Urostim ®) possible a envisager sauf en
cas de contre-indication formelle (ex : stimulateurs cardiaques)

Orientation vers
urologie ou neuro-
urologie

PEC spécialisée

Sur le plan anorectal

Kinésithérapie

Tentative de rééducation périnéale avec biofeedback possible

Prise en charge
médicamenteuse

Prise de laxatifs (laxatifs de lest a privilégier

PEC du trouble du transit chronique (possible d'envisager un traitement antimyotonique,
comme le procainamide apres avis cardiologique), ou des lavements a heures réguliéres

Diététique

Modification de I'hygiéne alimentaire (majoration de la prise hydrique, min 1,5 L/j, et de
I'apport en fibres)

Orientation vers
gastro-entérologie

PEC spécialisée
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3.8. Prise en charge des atteintes ophtalmologiques

Prise en charge de la cataracte

Celle-ci nécessite quelques particularités de la prise en charge :

- Précautions anesthésiques (si chirurgie sous anesthésie générale prévue, cf. chapitre
correspondant)

- Taux plus élevé d’opacification capsulaire postérieure post chirurgicale, récidivante apres
capsulotomie au laser YAG (ce qui est trés inhabituel) et de phimosis capsulaire antérieur. Des cas sont
décrits de capsulotomies postérieures ou antérieures multiples (jusque 8). Le géne DMPK est présent
dans les cellules épithéliales du cristallin ce qui expliquerait cette fibrose capsulaire récidivante. On
s’assurera donc de la réalisation d’un large capsulorrhexie et d’un plissage capsulaire antérieur et
postérieur soigneux. On implantera un implant acrylique hydrophobe et on évitera les implants
multifocaux.

Prise en charge de troubles palpébraux

a) Ptosis

- dans les formes modérées de ptosis I'abstention est une regle ;

- d’une maniere intermédiaire et intermittente, des dispositifs anti-ptosis fixés sur la monture de
lunettes peuvent étre utiles (type pince antiptosis de Mercier);

- dans les ptosis séveres, avec recouvrement de I'axe pupillaire, engendrant une position de torticolis
tete rejetée en arriere une chirurgie se discute au cas par cas. Le risque principal est celui d'une
malocclusion palpébrale avec des complications cornéennes. Avant une telle chirurgie il sied d'évaluer
la motilité oculaire et surtout la présence de phénoméne de Charles Bell (risque d’exposition
cornéenne post-opératoire).

b) Troubles de statique palpébrale

La faiblesse musculaire prédispose aux ectropions et entropions fréquents. Ceux-ci doivent bénéficier
d'un traitement chirurgical reconstructeur si majeurs et responsables des atteintes de surface oculaire.

Troubles de surface oculaire
L'hygieéne de paupiéres (automassages réguliers) et |'utilisation de collyres lubrifiantes a long terme est

de mise en cas de présence de l'atteinte de surface oculaire. En cas de malocclusion palpébrale,
utilisation de pommades protectrices de surface en application le soir au coucher est souhaitable.

SYNTHESE ATTEINTE OPHTALMIQUE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE

Cataracte : Chirurgie cf. particularités de prise en charge et précautions anesthésique

Ptosis : Evaluation des possibilités de chirurgie au cas par cas (risque d’inocclusion et kératite), alternatives non
chirurgicales (dispositif anti ptosis Mercier a fixer sur les lunettes, ruban adhésif...).

Défaut d’occlusion palpébrale : larmes artificielles si sécheresse symptomatique, voire pommade oculaire
vitamine A le soir si atteinte chronique de surface oculaire (kératite).
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3.9. Conseil génétique

La consultation de génétique a notamment pour but d’'informer le patient et/ou ses parents sur le
mode de transmission de la maladie, les caractéristiques de I'anomalie moléculaire a I'origine du risque
d’anticipation, l'obligation légale (loi de bioéthique 2013, Décret 2013-527 du 20/6/2013) de
transmettre I'information a la parentéle. L’arbre généalogique familial sera effectué afin de repérer les
apparentés a risque d’étre atteints ou de transmettre la maladie, afin de leur proposer un diagnostic
présymptomatique. En cas de projet parental, les prises en charge en diagnostic préimplantatoire ou
prénatal seront discutées.

Ainsi, la consultation de génétique peut intervenir a différentes étapes du parcours du patient : au
moment du diagnostic (en prénatal, chez I’enfant ou chez I'adulte), lors de la transition enfant-adulte,
lors d’un projet parental.

Information génétique

La dystrophie myotonique de Steinert est une affection autosomique dominante a expressivité
variable et dont la pénétrance est élevée chez I'adulte sous réserve d’une évaluation clinique orientée.
La maladie est pratiquement toujours transmise par I'un des deux parents, ce qui nécessite la poursuite
obligatoire de I'’enquéte familiale.

Il existe un risque d’anticipation (forme plus précoce et plus sévere dans la descendance) en lien avec
I'instabilité méiotique de I'expansion de triplets. Cette anticipation est particulierement importante
lors de la transmission maternelle, les formes congénitales de la maladie étant quasiment toujours
transmises par la mere.

A I'échelle d’une population de patients, la sévérité de la maladie est corrélée a la taille de I'expansion
de triplets. Néanmoins cette information ne peut étre utilisée a titre individuel et il n’est pas possible
de prédire I'age de début ou la sévérité de la maladie a partir des résultats de I'étude moléculaire.

Enquéte familiale

Suite au diagnostic d’'un premier cas de DM1, il conviendra de réaliser un arbre généalogique visant a
repérer les apparentés a risque d’étre atteints ou de transmettre la maladie. L'information a la
parentéle est primordiale, compte tenu du bénéfice médical a connaitre son statut pour la mise en
place d’une surveillance adaptée (notamment cardiologique), et a visée de conseil génétique.

La nécessité de transmettre I'information aux apparentés est abordée préalablement a la réalisation
du test génétique et indiquée dans le consentement écrit. Le plus souvent, I'information a la parentéle
pourra étre effectuée par le patient/ses parents, et facilitée par le médecin qui indique les personnes
a prévenir et remet un document d’information qui pourra leur étre transmis.

Dans le cas ou la personne ne souhaite pas informer elle-méme ses apparentés, elle peut demander
par écrit au médecin prescripteur de procéder a cette information (article L.1131-1-2 du Code de la
Santé Publique).

Une consultation de génétique sera proposée aux apparentés a risque afin de les informer sur la
maladie recherchée, les moyens de la détecter, le degré de fiabilité des examens, les possibilités de
prévention et de traitement, ainsi que les risques de transmission génétique de cette maladie.

Lors de cette consultation, le médecin procede a un interrogatoire et un examen clinique a la recherche
de signes de la maladie.

Le diagnostic moléculaire de confirmation pourra étre proposé d’emblée chez les apparentés
symptomatiques.
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Concernant les apparentés asymptomatiques, le test moléculaire pourra étre réalisé dans le cadre de
la procédure de diagnostic présymptomatique (DPS) encadré par la loi (articles R.1131-1 a R.1132.20
du Code de la Santé Publique) et par les regles de bonnes pratiques en génétique constitutionnelle a
des fins médicales de I’Agence de la Biomédecine. Un protocole de prise en charge adapté doit étre
respecté : consultation pluridisciplinaire déclarée a I’Agence de la Biomédecine, délai de réflexion,
accompagnement psychologique. Cet examen, habituellement réservé aux individus majeurs, peut
étre réalisé chez un enfant mineur a partir de 10 ans en raison du bénéfice individuel direct dans le
cadre de la dystrophie myotonique de Steinert, notamment en termes de surveillance cardiaque. Le
résultat d’un diagnostic présymptomatique doit étre confirmé sur un second prélevement
indépendant.

Le recours a un accompagnement psychologique doit étre envisagé dans tous les cas.

La mise en évidence d’une expansion pathologique de triplets du gene DMPK conduira a la mise en
place du suivi multidisciplinaire adapté a I'age et a la présentation clinique du patient. Lorsque le
résultat du test moléculaire est négatif, le patient peut étre rassuré pour lui-méme et pour sa
descendance. La poursuite du suivi psychologique est proposée systématiquement, quel que soit le
résultat du test.

Projet parental

Dans la descendance d’un individu porteur de I'anomalie moléculaire associée a la dystrophie
myotonique de Steinert, le risque de transmission est de 50% quel que soit le sexe de I'enfant (affection
autosomique dominante).

Il existe un risque d’instabilité du nombre de répétitions avec la possibilité d’'une forme plus sévére et
plus précoce dans la descendance (anticipation). Le risque de transmettre une forme congénitale de
la maladie ne peut étre évalué précisément, mais augmente avec la taille de I'expansion maternelle.

Un diagnostic préimplantatoire (DPI) ou un diagnostic prénatal (DPN) peuvent étre proposés. Les
modalités de ces prises en charges seront expliquées lors de la consultation de génétique.

Le DPI pourra étre pris en charge sous réserve de conditions techniques satisfaisantes (résultats du
bilan de médecine de la reproduction, informativité des marqueurs pour le diagnostic moléculaire
indirect). Le couple pourra étre adressé par le généticien clinicien ou le conseiller en génétique dans
I’'un des centres de DPI pour évaluation de sa faisabilité.

Le DPN pourra étre réalisé a partir d’un prélevement de villosités choriales (choriocentése ou biopsie
de trophoblaste), réalisable entre 11 et 13 semaines d’aménorrhée, ou d’une amniocenteése réalisable
a partir de 15 semaines d’aménorrhée. Ces deux gestes invasifs, méme conduits dans des conditions
de compétence et de sécurité maximales, comportent un risque de fausse couche estimé a 0,5 %. Il est
important d’'informer le couple sur les limites de I'interprétation des résultats moléculaires : en cas
d’expansion de triplets identifiée, il ne sera pas possible de prédire I'dge de début ou le degré de
I'atteinte de I'enfant a naitre. Néanmoins, des tailles d’expansion au-dela de 150 répétitions peuvent
étre associées a une forme congénitale de la maladie. Le couple pourra faire une demande
d’interruption médicale de grossesse dont la recevabilité sera discutée en commission
pluridisciplinaire de diagnostic prénatal. Si la grossesse est poursuivie alors qu’une expansion de
triplets a été identifiée, il conviendra de proposer un suivi rapproché en échographie d’expertise, a la
recherche de signes d’hypomobilité foetale (hydramnios, malpositions des pieds, diminution des
mouvements actifs foetaux...), et d’envisager un accouchement en maternité de niveau 3.
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3.10. Circonstances particuliéres de prise en charge

3.10.1 Gestion de I’anesthésie

Annexe associée : Gestion de I'anesthésie chez les patients DM1

Les recommandations suivantes peuvent étre adoptées dans la plupart des situations cliniques. Quand
le rapport bénéfice-risque ne peut étre déterminé ou ne peut étre établi a 'unanimité par I'équipe
médicale comme une attitude clinique de référence, la prise en charge anesthésique et chirurgicale
doit étre discutée et proposée au cas par cas avec avis pluridisciplinaire et consensuel.

L'objectif de 'anesthésiste est de prévenir les complications cardiorespiratoires et la crise de myotonie
a chaque étape de la prise en charge périopératoire.

L'évaluation préopératoire doit étre multidisciplinaire étant donné le caractere multisystémique de la
MS. Les atteintes des différents systémes doivent avoir fait I'objet d’'une évaluation récente et
documentée : cardiaque, respiratoire, neurologique, gastro-intestinale, endocrinienne et biologique
(CPK). Les effets indésirables de certains médicaments potentiellement responsables de
déclenchement de crise myotonique comme le propranolol, le potassium, la néostigmine, les
anticholinergiques (...) doivent étre anticipés.

Le risque majoré de complications anesthésiques est directement lié au caractére systémique de la
maladie de Steinert. C'est donc essentiellement :

- un risque respiratoire: grande sensibilité aux effets dépresseurs respiratoires des morphiniques,
faiblesse des muscles respiratoires en fonction de la sévérité de I'atteinte musculaire, risque
d'aspiration lié¢ au troubles de la déglutition et au retard de la vidange gastrique (pneumonie
d'inhalation)

- un risque cardiaque lié a l'atteinte myocardique: conduction, cardiomyopathie

La crise de myotonie peut étre localisée (un membre) ou généralisée. Elle peut survenir en réponse:

- au contact avec une surface froide

- a l'injection de certains médicaments: succinylcholine (célocurine) et, théoriquement, néostigmine
(utilisée pour antagoniser les curares non dépolarisants). C'est pourquoi le sugammadex est désormais
recommandé pour antagoniser les curares, ce qui implique le rocuronium comme curare de premier
choix

- a la douleur provoquée par l'injection IV d'un médicament (quelques cas décrits avec le propofol).
Les anesthésistes veulent éviter la crise de myotonie car:

- au niveau des voies aériennes, elle peut rendre la ventilation au masque facial (masséters) ou
I'intubation (cordes vocales et laryngospasme) difficiles

- au niveau abdominal, elle peut rendre la chirurgie difficile voire impossible car elle répond mal a la
curarisation. Il n'y a pas de risque majoré de rhabdomyolyse, méme apres |'utilisation de
succinylcholine.

Recommandations pour I'anesthésie générale

- La DM1 n’est pas une myopathie considérée a risque majoré de sensibilité a I'hyperthermie
maligne.

- Il est recommandé d’éviter une augmentation de I’anxiété préopératoire en diminuant les temps
d’attente et la durée du jeline préopératoire, ainsi que la stimulation mécanique des muscles (garrots,
neurostimulation, garrots pneumatiques).

- Le monitorage de la température associé au monitorage standard per-anesthésique est obligatoire.
Tous les moyens de réchauffement du patient doivent étre mis en ceuvre précocement (température
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de la salle, couverture chauffante, réchauffement des solutés) afin d’éviter I’hypothermie et les
frissons responsables de crise myotonique. Le contact avec une surface froide (plaque de bistouri,
mains des soignants) sera évité. En cas de chirurgie cardiaque sous circulation extracorporelle, une
température corporelle supérieure a 31°C a été utilisée sans provoquer de myotonie.

Agents anesthésiques (tableau en annexe) :

e |es agents halogénés ne sont pas contre-indiqués mais sont a utiliser avec prudence en raison
du risque de survenue de frissons au réveil et de dépression myocardique

e tous les hypnotiques (propofol, kétamine, thiopental, étomidate) et les benzodiazépines
(midazolam) peuvent étre utilisés. Cependant leur dose sera diminuée et titrée car la réponse
du patient atteint de DM1 est imprévisible. Leurs effets hémodynamiques et respiratoires
doivent étre pris en compte en cas d’atteinte cardiaque et/ou d’hypoventilation.

e |e propofol semble étre I’'hypnotique de choix malgré des effets secondaires rapportés (retard
de réveil, réponses exagérées et quelques cas de crise myotonique a I'injection intraveineuse).
L’anesthésie générale par voie intraveineuse totale avec ou sans objectif de concentration sera
de préférence titrée en fonction de I'analyse de I'EEG.

e |es morphiniques par voie intraveineuse seront utilisés avec prudence étant donné le risque
majeur de dépression respiratoire : les agents de durée d’action courte ou moyenne
(rémifentanil ou sufentanil) seront utilisés.

e dans le cadre d’une stratégie d’épargne morphinique, la dexmédétomidine a été utilisée avec
succes mais son dosage (surtout la dose de charge) doit étre diminué.

® |e curare dépolarisant (succinylcholine, célocurine ou suxaméthonium) est contre indiqué en
raison du risque de contracture généralisée. Le risque théorique d’hyperkaliémie n’a été
confirmé par aucune publication.

® sila curarisation est nécessaire, bien que les autres curares non dépolarisants puissent étre
utilisés, il est recommandé d’utiliser le rocuronium car sa réversibilité au sugammadex permet
d’éviter I'utilisation de la néostigmine. La néostigmine expose en effet a un risque plus
important de curarisation résiduelle et d’augmentation des sécrétions bronchiques et a un
risque théorique de myotonie (bien qu’aucun cas n’ait été publié).

- le monitorage quantitatif de la curarisation est recommandé. Il est préférable d’utiliser le
monitorage basé sur I'lEMG plut6t que I'accéléromyographie.

- Les troubles de déglutition avec stases salivaires pharyngées voir endolaryngées et le retard de
vidange gastrique exposent a un risque accru d’inhalation a l'induction et au réveil de I'anesthésie.
Bien qu’un dispositif supraglottique ait été utilisé dans quelques cas, l'intubation trachéale
systématique est fortement recommandée. Une induction en séquence rapide classique ou modifiée
(=ventilation prudente au masque facial en attendant la curarisation pour éviter I'hypoxémie et
permettre d’utiliser des doses habituelles de rocuronium) est recommandée. |l peut étre utile de
réaliser une échographie gastrique pour s’assurer de la vacuité gastrique).

- La survenue d’une crise de myotonie peut entrainer des difficultés a intuber voire rendre I'intubation
impossible en cas d’atteinte des muscles laryngés et respiratoires. Elle ne répond généralement ni a
I"approfondissement de I'anesthésie, ni a la curarisation.

Les crises de myotonie se traduisent par une raideur musculaire de courte durée qui survient a la suite
d’une contraction volontaire. L'incapacité a relacher les muscles aprés un mouvement de préhension
serrée et la difficulté a se relever d’une position assise sont deux symptomes courants d’une crise de
myotonie. Les crises peuvent durer de quelques secondes a plusieurs minutes et occasionner aussi
bien un léger inconfort qu’une invalidité fonctionnelle totale. Elles peuvent également étre
déclenchées par des facteurs extérieurs tels des bruits intenses et inattendus ou des températures
froides. Il faut surtout éviter le contact avec le froid et maintenir une température ambiante élevée.
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- L’extubation orotrachéale doit étre réalisée a I'éveil complet apres réchauffement efficace pour
minimiser le risque de crise myotonique.

Recommandations pour I’anesthésie locorégionale (ALR)

L'ALR neuraxiale ou périphérique est recommandée chaque fois que possible. Il est recommandé
d’utiliser I’échoguidage plut6t que la neurostimulation. Elle pourra étre proposée en alternative ou en
combinaison de I'anesthésie générale. L'utilisation de sédatifs en complément d’une ALR vigile doit
étre prudente et les précautions contre I’hypothermie, y compris I'absence de contact avec des
surfaces froides, doivent étre prises. Les morphiniques par voie périmédullaire doivent étre utilisés
avec prudence et avec surveillance respiratoire continue.

Pour ce qui concerne |'anesthésie locale : on sait qu'elle ne permet pas d'éviter ou de traiter une crise
de myotonie localisée. Mais tous les cas d'ALR vigile (par exemple en obstétrique), impliquent
probablement une anesthésie de la peau et des tissus sous-cutanés pour réaliser le bloc. Aucune crise
de myotonie n'a été rapportée mais on pourrait recommander |'utilisation d'une aiguille fine et
I'injection lente (par exemple lidocaine bicarbonatée pour diminuer la douleur de I'injection) pour
éviter de provoquer une contraction musculaire réflexe, source possible de myotonie localisée.

Surveillance post-opératoire

- Une crise myotonique est toujours possible malgré toutes les précautions et consignes.

- Le risque de dépression respiratoire et de complications pulmonaires est majeur.

- La chirurgie ambulatoire n’est pas recommandée sauf en cas d’ALR sans sédation.

- Une surveillance en soins continus, voire en réanimation, de la période postopératoire doit étre
proposée a réévaluer avec la gravité de |'atteinte. La kinésithérapie motrice et respiratoire est
préconisée. Un iléus post-opératoire prolongé est possible.

Cas particulier de la prise en charge anesthésique obstétricale

Il est recommandé d’organiser I'accouchement dans un centre de recours maternel. La grossesse
entraine souvent une aggravation de l'atteinte musculaire par I'imprégnation progestéronique.
L’hydramnios et 'accouchement prématuré sont fréquents. L’ALR par péridurale, rachianesthésie ou
association rachianesthésie-péridurale est recommandée pour I'analgésie obstétricale ou pour la
césarienne. Il a été évoqué un risque majoré d’hémorragie du post-partum par atonie utérine. Un
pédiatre doit étre présent a la naissance en raison du risque de transmission au nouveau-né avec risque
de détresse respiratoire ou hypotonie (cf. chapitre spécifique).

Cas particulier de la pris en charge anesthésique pédiatrique
La prise en charge d’'un nouveau-né ou nourrisson atteint ou suspect d’étre atteint de DM1 correspond
a celle d’un enfant trés hypotonique ou en détresse. La myotonie n’apparait cliniquement que vers 3-

5 ans. Chez le grand enfant et I'adolescent, le choix des agents et techniques anesthésiques est
similaire a celui de I'adulte.
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3.10.2. Prise en charge en situation d’urgence

Annexes associées : chemin de I'information en situation d’urgence, fiche et carte d’urgence DM1

Un défi de situation d’urgence est d’avoir la bonne information au bon moment pour le bon praticien.
Le chemin de l'information et la création du dossier de liaison d’urgence sont détaillés en annexe.

La gravité des situations d’urgence rencontrées est liée a deux grands types de complications :
1) cardiaques : troubles de la conduction ou du rythme (avec risque embolique sur fibrillation
atriale) et risque de mort subite
2) insuffisances respiratoires aigués: pathologies infectieuses, syndrome de pénétration,
embolie pulmonaire

Il faut rappeler aussi que les signes peuvent étre plus frustes notamment de décompensation
respiratoire, et la sévérité négligée par le patient et son entourage.

La DM1 prédispose aussi a des urgences digestives (syndrome occlusif, cholécystite, appendicite
etc....), traumatologiques (fractures et/ou luxations liées aux chutes ou autres mécanismes) ou
psychiatriques. Il conviendra la également de solliciter le bon interlocuteur au bon moment toujours
en lien avec le médecin référent de la filiere neuro-musculaire

Il faut rappeler également la sous-estimation par les patients ou leur entourage de la gravité des
symptoémes ou de leur maladie et ne pas négliger la survenue de lipothymies, syncopes ou palpitations
(il existe des formes cardiaques isolées sans atteinte musculaire).

Il convient de rappeler quelques régles essentielles et particularités dans la prise en charge médicale
préhospitaliére :

- Récupérer le DLU avec la carte de soins et d’urgence,

- Réaliser systématiquement un ECG,

- Etre prudent avec 'usage de morphiniques et certains sédatifs,

- Garder en mémoire les médicaments contre-indiqués (curares dépolarisants, anticholinergiques,
fluidifiants bronchiques),

- Ne pas introduire de bétabloquants sans ETT préalable

- Privilégier en cas de détresse respiratoire la VNI en évitant autant que faire se peut I'intubation
endotrachéale (qui poserait des problemes de sevrage ventilatoire), laisser le patient en position demi-
assise et sans effort, possibilités dans certains SMUR de réaliser des gaz du sang capillaires,

- Etre prudent avec I'oxygénothérapie a haut débit chez ces patients souvent insuffisants respiratoires
restrictifs,

- En cas de détresse respiratoire chez un patient trachéotomisé, penser a changer la canule interne et
réaliser des aspirations trachéo-bronchiques (encombrement),

- Une fois le bilan fait avec le médecin régulateur, obtenir une orientation adéquate en fonction des
troubles présentés par le patient (USIC si troubles cardiaques et voir si indication de pacemaker), soins
intensifs / réanimation sur une filiere dédiée (organisation locale) ou admission dans un service
d’accueil des urgences.

Prise en charge en structures d’urgences
Comme pour le déplacement d’'un SMUR a domicile, le patient doit arriver avec sa carte de soins et
d’urgence qui retrace les risques de décompensations respiratoires et/ou cardiaques, ou les

pathologies intercurrentes (médicales ou chirurgicales). L'entourage du patient est un élément clé
dans la prise en soins de ces patients permettant d’orienter les conduites a tenir avec les équipes
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soignantes. L'équipe des Urgences peut avoir acces aux fiches Orphanet urgences pour permettre une
prise en charge adaptée.

La prise en soins est multidisciplinaire en lien avec le médecin référent de la filiere neuro-musculaire,
prise en soins dans laquelle I'entourage et la communication avec le patent jouent un role essentiel.

La sortie de I'h6pital impliquera les acteurs de Santé de Ville (médecins traitants, infirmiers libéraux,
pharmaciens, masseurs-kinésithérapeutes, HAD, SSIAD ou prestataire de soins a domicile) en lien étroit
avec I'entourage et les aidants afin de garantir une sortie en toute sécurité chez ces patients qui sont
multi-hospitalisés en raison de la survenue de multiples décompensations.

Détresse respiratoire aigué

Dans la majorité des cas, le patient est admis aux urgences dans un contexte de détresse respiratoire
aigué liée a une hypoventilation alvéolaire, une pneumopathie majoritairement sur des fausses-routes.

Encore une fois la sévérité n’est pas forcément visible avec un patient d’apparence paisible mais en
réelle détresse respiratoire aigué (piege clinique). Il convient de réaliser des gaz du sang (artériels ou
capillaires) permettant de montrer une hypoxémie, une hypercapnie (ou son aggravation par rapport
aux chiffres usuels), une acidose respiratoire. Une évaluation de la fonction cardiaque globale pourra
étre également réalisée dans le méme temps.

Ce temps d’examen permettra de mettre en place une prise en charge thérapeutique avec un suivi
clinique de son efficacité. Une prise de contact avec le médecin référent de la filiere neuro-musculaire
(cf. carte d’urgence) sera entrepris tout comme un contact quand cela le nécessite avec le médecin
réanimateur. La prise en charge fait trés souvent appel a une VNI et des aspirations trachéo-
bronchiques et a la kinésithérapie respiratoire (désencombrement manuel et in/exsufflation a
privilégier ; aspirations endotrachéales en seconde intention car plus invasives). En cas de saignement
ORL, notamment sur trachéotomie, il conviendra de solliciter I’équipe ORL ou de pneumologie en
fonction des organisations internes.

Les signes de lutte sont frustes et le patient peut s’épuiser rapidement. Le soutien respiratoire par VNI
doit étre envisagé rapidement en association au désencombrement.

L’orientation du patient se fera a la lumiere de son évolutivité et des filieres locales.
Décompensation cardiaque

Le choc cardiogénique reste rare dans cette population et devra étre traité comme tout insuffisant
cardiaque a FEVG altérée, de méme pour les tableaux de décompensation cardiaque.

L'atteinte cardiaque peut révéler la maladie. Le patient peut décompenser sous 2 formes principales :
troubles du rythme (favorisés par I'effort physique) ou troubles de conduction (corrélés a la durée de
la maladie). Il existe un risque de mort subite. Enfin, il faut toujours penser a une embolie pulmonaire.
L’expression clinique peut se manifester par la survenue de syncopes, lipothymies, ou palpitations.

L'ECG peut montrer une bradycardie, une tachycardie ou une arythmie. Il peut coexister une mauvaise
tolérance hémodynamique avec une chute de pression artérielle ou des manifestations de bas débit
cardiaque. Ce dernier peut s’évaluer grace a une échocardiographie au lit du patient. La prise en charge
reste conventionnelle, tout en limitant 'usage des bétabloquants chez les patients sans évaluation
échocardiographique au préalable. L'amiodarone peut étre envisagée au cas par cas, notamment en
cas de troubles du rythme ventriculaire.
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L’'orientation de ce patient peut se faire en USIC ou en MIR en fonction des organisations locales
toujours en lien avec le médecin référent de la filiere neuro-musculaire et I'aide précieuse de
I’entourage pour une parfaite coordination des soins.

De maniére générale, les antiarythmiques de classe 1 ne sont que trés rarement indiqués en urgence
et sont a éviter chez les patients atteints de DM1. L’amiodarone peut permettre de limiter une
incrémentation thérapeutique de type sédation profonde chez les patients qui se présentent pour de
la TV récidivante. A ce titre elle représente une solution thérapeutique qui peut étre envisagée.

Il faut éviter la prescription « systématique » de bétabloquants en cas de FA rapide sans évaluation
préalable de la FEVG/du débit cardiaque/et du statut volémique (risque d’aggraver un patient en FA
rapide sur une introduction trop précoce des bétabloquants simplement pour diminuer la cadence
ventriculaire). En cas de FA rapide mais « bien tolérée » ce qui peut étre précisé en ETT, l'usage des
bétabloquants peut étre discuté au cas par cas, idem en cas de troubles du rythme ventriculaire.

3.10.3. Grossesse/ Accouchement

Les patientes DM1 peuvent rencontrer des problemes de fertilité diminuée (réserve ovarienne
diminuée, réponse altérée a la stimulation ovarienne) et nécessiter un recours a l'aide a la procréation.
Il estimportant d’anticiper avec les patientes les possibles risques liés a la grossesse et I'accouchement
dans le cadre de I'affection.

Une consultation pré conceptionnelle avec le gynécologue-obstétricien, le généticien et/ou le
neurologue permet de reprendre avec les patientes le mode de transmission de I'affection, le risque
de forme congénitale, la possibilité d’un diagnostic pré-implantatoire ou prénatal. Il sera abordé Ila
nécessité d’un suivi obstétrical et multidisciplinaire renforcé pendant la grossesse notamment en
fonction des atteintes endocriniennes, cardiaques ou respiratoires connues, et I'orientation vers une
prise en charge en maternité de type2. Les maternités de niveau 3 possédent en plus d’un service de
néonatologie avec un secteur de soins intensifs néonataux, une unité de réanimation néonatale,
nécessaire si I'enfant est a risque d’étre touché. Elles suivent particulierement les grossesses
présentant des risques pour la santé de la mere ou de I'enfant, dont celles liées au risque de naissance
prématurée. La consultation pré conceptionnelle permet également d’évoquer |'organisation du
retour a la maison et de la vie dans la pratique avec le bébé ainsi que les aides existantes (Guide
“Devenir parents avec une maladie neuromusculaire”, Schanen-Bergot MO et al., 2018).

Le suivi multidisciplinaire sera adapté a la patiente, mais en pratique au moins respiratoire,
neurologique et cardiologique.

Risque de complications

La fréquence des fausses-couches spontanées, de la prématurité et les présentations foetales
anormales est augmentée. Le risque accru de dépression respiratoire par les anesthésiques et les
opiacés est accru.

Les patientes DM1 présentent des risques de complications accrues lors de la grossesse et de
I’'accouchement (25% de grossesses a termes indemnes de complications). Une étude sur 31 patientes
DM1 retrouvait que 39% des patientes étaient non diagnostiquées avant de découvrir que leur enfant
(cas index) était atteint de I'affection.

Un polyhydramnios si le feetus est atteint de DM1 (par baisse de la déglutition salivaire) peut survenir
(17%), de méme qu’une arthrogrypose multiplex congénitale et une réduction de la mobilité feetale.

Les patientes peuvent présenter une durée de travail prolongée (contractions utérines inefficaces) ou
raccourcie (incompétence musculaire utérine liée a la myotonie) de la 1ére phase du travail (dilatation
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du col et descente feetale dans le pelvis). Il peut survenir des hémorragies péri-partum (14%), par
atonie utérine ou anomalies de I'implantation placentaire.

Certaines patientes rapportent une aggravation transitoire ou permanente de leur état
neuromusculaire suite a la grossesse et |’'accouchement.

Suivi

Une prise en charge coordonnée et pluridisciplinaire est donc importante (gynécologue-obstétricien,
sage - femme, neuropédiatre, neurologue, médecin traitant, pneumologue, cardiologue, anesthésiste,
généticien) pour anticiper et prendre en charge ces complications sur les plans maternel et foetal.

Lorsqu’il existe un risque d’atteinte foetale, notamment en I'absence de diagnostic préimplantatoire
ou prénatal, il conviendra de proposer un suivi rapproché en échographie d’expertise, a la recherche
de signes d’hypomobilité feetale (hydramnios, malpositions des pieds, diminution des mouvements
actifs foetaux...).

Sur le plan maternel, une évaluation cardiologique (symptémes, ECG, ETT +/- holter ECG) et
respiratoire (symptomes, EFR, GDS au réveil et oxymétrie nocturne) pré-conceptionnelle ou au début
de la grossesse est recommandée pour anticiper et surveiller d’éventuelles aggravations durant la
grossesse et I'accouchement. Si le diagnostic de DM1 a lieu pendant la grossesse, un bilan cardiaque
initial standard doit étre réalisé. La patiente devra étre adressée dans une maternité de niveau 3 en
présence d’une dysfonction ventriculaire gauche sévéere.

Il faut surveiller la capnographie/oxymétrie au cours des différents trimestres. Le SAOS augmente en
prévalence pendant les grossesses (hors pathologie) et I'augmentation de taille utérine contribue a de
la dysfonction diaphragmatique.

Sur le plan cardiologique, les critéres de sévérité sont une dyspnée NYHA IlI-IV, une FEVG < 45%, des
antécédents d’arythmie ou d’accident vasculaire cérébral et doivent conduire a une surveillance
renforcée durant la grossesse et I'accouchement (ETT mensuelle ou trimestrielle, ECG +/- Holter ECG
et autres explorations). Le traitement cardiologique doit étre adapté a la grossesse, accouchement et
éventuel allaitement, les IEC et AARA2 étant contre-indiqués durant la grossesse du fait du risque de
feetopathie, le métoprolol et la digoxine étant autorisés. Lors du travail, une analgésie épidurale
continue permet de limiter 'augmentation de la FC liée a la douleur. Les bolus d’ocytocine peuvent
exposer a un risque de tachycardie a anticiper. Une césarienne pourra étre réalisée si décompensation
cardiaque.

Accouchement

La date de I'accouchement soit par voie vaginale soit par césarienne doit étre soigneusement évaluée
en fonction du contexte spécifique. Une surveillance durant le travail des signes vitaux (TA, FC, scope
pour rythme cardiaque) maternelle et foetale est réalisée. L'accouchement par voie basse sous
anesthésie locorégionale est possible avec possibilité de manceuvres d’extractions instrumentales
(forceps, ventouse) si travail prolongé-difficultés de délivrance.

Une conversion en césarienne peut étre réalisée si complications (hémorragies, travail prolongé,
détresse feetale). Des césariennes peuvent étre programmées pour indication maternelles ou feetales,
le taux étant augmenté chez les patientes DM1 (36% dans une série).

Les atteintes cardiaques ou respiratoires sévéres chez la mere peuvent constituer des indications de
césarienne :

- GDS anormaux, CV < 1-1,5L, HTAP, défaillance cardiaque D

- Faiblesse diaphragmatique- abdominale importante

- Anomalies pelviennes
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On sera vigilant sur le plan respiratoire a I'adaptation de I’environnement au statut respiratoire. Il y a
un risque de décompensation pendant le travail et I'accouchement y compris chez une patiente avec
peu d’atteinte et pas de ventilation préalable. La fatigabilité (efforts expulsifs), la douleur et I'effet de
médicaments (notamment l'usage d’opioides) peuvent par exemple entrainer une décompensation
respiratoire.

Post-partum

Une évaluation pédiatrique néonatale est recommandée pour la recherche de signes de forme
congénitale (détresse respiratoire, troubles de la succion, hypotonie, anomalies articulaires dont pieds
bots) avec accés a un secteur de soins intensifs néonatal et anticipation d’'un éventuel support
respiratoire et nutritionnel.

Pour la patiente, il faut rester vigilant a un risque de détresse respiratoire en post-partum (étirement
progressif du diaphragme au cours de la grossesse combiné a I'involution utérine en 2 ou 3 jours qui
laisse le diaphragme trop étiré et flaccide avec des difficultés a se contracter dans toute sa course).
Une attention est prétée si indiquée a la supplémentation vitaminique (D), ferrique, a I'équilibre
thyroidien et a la contraception en post partum.

Sur le plan de la préparation du partum-post partum, on peut citer les HDJ MPR parentalité, des
inscriptions en chambre de maternité « handimam », les cours de préparation a I'accouchement, des
évaluations ergothérapeutique pour anticiper les aides techniques, les aides aux déplacements,
I'aménagement du logement (technique de portage, siége et tables a roulettes réglables en hauteur,
poussettes ultralégéeres, baignoire sur pieds, lit a barreaux a hauteur variable électrique, lit cododo,
table de change adaptée...); I'éviction du risque de chutes et de traumatismes étant importante.

On peut citer sur le plan des aides :

- Réseaux AFM-Téléthon, référent parcours santé RPS

- PMlI avec service d’aide et d’accompagnement a la parentalité

- Dispositif Prado

- Prestation de compensation du handicap relative a I'aide humaine, et a 'aide a la parentalité

- Caisse d’allocations familiales (CAF), financement Techniciens en intervention sociale et familiale
(TISF/ difficultés familiales, naissance d’un enfant...)

- Certaines mutuelles financent temporairement des prestations d’aides ménageres ou d’autres types
d’aides.

4. Considérations éthiques

Interruption médicale de grossesse

Les équipes des centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal (CPDPN) regroupent des
gynécologue-obstétriciens, échographistes, pédiatres, généticiens, psychiatres ou psychologues,
feetopathologistes et conseillers en génétique.

Ces équipes pluridisciplinaires travaillent au sein d'établissements de santé disposant d'une unité
d'obstétrique et ont pour mission de délivrer des avis et conseils en cas de suspicion d’affection d’'un
embryon ou d’un feetus.

Lorsque l'affection est grave, voire incurable comme dans le cas de la maladie de Steinert, I'équipe
pluridisciplinaire peut proposer aux parents I'interruption de grossesse pour motif médical. La femme
enceinte ou le couple prend ensuite la décision de poursuivre ou non la grossesse.

Lorsque la grossesse continue, les CPDPN ont la charge de participer a son suivi, a I'accouchement et
a la prise en charge du nouveau-né dans les meilleures conditions de soins possibles.
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Limitation et arrét des thérapeutiques actives

La Loi Claeys Leonetti du 2 février 2016, précise que « La décision de limitation ou d’arrét de traitement
respecte la volonté du patient antérieurement exprimée dans des directives anticipées. Lorsque le
patient est hors d’état d’exprimer sa volonté, la décision de limiter ou d’arréter les traitements
dispensés, au titre du refus d’une obstination déraisonnable, ne peut étre prise qu’a l'issue de la
procédure collégiale prévue a l'article L. 1110-5-1 et dans le respect des directives anticipées et, en
leur absence, apres qu’a été recueilli aupres de la personne de confiance ou, a défaut, auprés de la
famille ou de I'un des proches le témoignage de la volonté exprimée par le patient. »

On essaiera d’aborder en amont en consultation avec les patients et leurs proches la place des
directives anticipées, notamment pour des procédures d’intubation orotrachéale a risque de se
transformer en trachéotomies définitives (avec une majoration de la dépendance). Les dispositions
|égales doivent étre expliquées au patient, dés lors gu’il présente des troubles de déglutition et/ou une
insuffisance respiratoire notamment. Les troubles cognitifs (cf. partie spécifique) compliquent encore
la production de directives anticipées et la compréhension des enjeux.

5. Transition enfant-adulte

La transition de I'enfance a I’age adulte pour les personnes atteintes de maladies rares est un processus
complexe qui nécessite une planification et une coordination spécifiques pour assurer une continuité
des soins et un soutien approprié. Voici quelques principes clés de la transition pour une consultation
sur une maladie rare :

-Planification précoce : la planification de la transition devrait commencer dés que possible,
idéalement dés I'adolescence, pour permettre suffisamment de temps pour discuter des besoins, des
préoccupations et des objectifs du patient et de sa famille.

-Approche multidisciplinaire : la transition nécessite souvent la collaboration de multiples
professionnels de la santé, y compris des médecins spécialistes, des infirmieres, des travailleurs
sociaux, des psychologues et d’autres prestataires de soins de santé pour répondre aux besoins
médicaux, émotionnels et sociaux du patient.

-Participation active du patient : il est essentiel d'impliquer activement le patient dans le processus de
transition, en I'aidant a développer des compétences en autogestion, en favorisant 'autonomie et en
encourageant la prise de décision éclairée sur sa propre santé.

-Education et sensibilisation : il est important de fournir des informations complétes et adaptées a
I’age sur la maladie rare, ses implications a long terme, les options de traitement disponibles et les
ressources de soutien disponibles pour aider le patient et sa famille a prendre des décisions éclairées.

-Coordination des soins : assurer une transition en douceur implique de coordonner les soins entre les
professionnels de la santé pédiatriques et adultes pour garantir une continuité des soins, y compris la
transmission des dossiers médicaux, des plans de traitement et des recommandations de suivi.

-Soutien psychosocial : la transition peut étre une période stressante pour le patient et sa famille. Offrir

un soutien psychosocial, y compris un counseling et des services de soutien par les pairs, peut aider a
faciliter le processus et a promouvoir le bien-étre émotionnel.
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-Evaluation de la prise en charge de la maladie : pendant la transition, il est important de réévaluer
régulierement la prise en charge de la maladie pour s’assurer gqu’elle est adaptée aux besoins
changeants du patient a mesure qu’il passe de I'enfance a I’age adulte.

En mettant en ceuvre ces principes de transition, les professionnels de la santé peuvent aider a garantir
une transition réussie pour les personnes atteintes de maladies rares, en préservant la qualité du lien
médecin-malade malgré le changement d’intervenants et I'émancipation du patient.

6. DM-Scope (https://www.dmscope.fr/)

La base de données DM-Scope, soutenue par I’AFM-Téléthon, a été mise en place en 2008 en France
dans le but de collecter les données des personnes atteintes de dystrophie myotonique et de favoriser
la recherche clinique dans ces maladies. Dans un article publié en juin 2019, un consortium franco-
québécois avec a sa téte des chercheurs de I'Institut de Myologie de Paris présente un état des lieux
de cette base de données. DM-Scope recueille les données démographiques, cliniques et biologiques
de prés de 3.000 personnes : 2828 atteintes de dystrophie myotonique de type 1 (DM1) et 142 de
dystrophie myotonique de type 2 (DM2), parmi lesquels 322 enfants.

Grace a une étroite concertation avec 55 centres de référence ou de compétence neuromusculaires
DM-Scope est la base de données consacrée a la DM1 la plus importante dans le monde. Elle est a
I'origine de dix études cliniques (étude observationnelle, recherche fondamentale, recrutement de
patients pour des essais cliniques...).

7. Recours aux associations de patients (AFM-Téléthon :
Groupes d’Intérét, Service Régionaux, Délégations...)

Comme toutes les maladies dites rares, la maladie de Steinert laisse les malades et leurs familles dans
des situations d’interrogation ou de détresse plus ou moins marquées auxquelles le temps forcément
réduit des consultations médicales ne permet pas toujours de répondre. Les problémes les plus
souvent évoqués par les malades sont la fatigue, et I'atteinte gastro-intestinale, tres handicapants
socialement, mais aussi la difficulté de reconnaissance de leur handicap. Les symptdmes visibles de la
maladie sont aggravés par la composante cognitive trés spécifique, toujours présente dans la forme
congénitale, mais aussi retrouvée a des degrés divers chez une large majorité de patients. Ce handicap
invisible, dévastateur sur le plan socio-professionnel, nécessite un accompagnement spécifique. Les
relations avec les intervenants de santé ou familiaux sont en particulier souvent perturbées se
traduisant par des rejets ou des incompréhensions.

Afin de soutenir les patients et leurs familles, I’AFM-Téléthon apporte les réponses les plus adaptées
possibles au travers de plusieurs équipes travaillant en synergie :

o Des délégations départementales, présentes sur la majorité du territoire, constituant la porte
d’entrée dans I'Association. Ces équipes de bénévoles sont notamment en charge de la rupture
d’isolement des familles et participent a la démarche de prévention et d’'information menée par
I’Association et |a représentent officiellement au sein des instances locales liées au handicap (dont
CDAPH...).

e Des Services Régionaux implantés dans chaque région, en charge du soutien personnalisé aux
familles. Chaque personne sollicitant ce service de I’AFM Téléthon et désirant étre accompagnée,
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sera en lien avec un RPS dont la mission centrale est de |'aider dans son parcours de vie en trouvant
avec lui les réponses a ses questions/problémes. Il diffuse une information adaptée, accompagne
les familles dans les relations avec les instances locales liées au handicap (dont MDPH) et assure
notamment le lien avec les consultations pluridisciplinaires, le monde scolaire, professionnel, etc.

® Au niveau national, un Groupe d’Intérét constitué de bénévoles concernés par la maladie, qui
apporte I'expertise des patients dans les études ou projets, et diffuse une information détaillée
aux familles (blog, newsletter, réunions régionales, webinaires thématiques). Il représente
I’Association dans les grands rendez-vous internationaux liés a la maladie et au sein de la
fédération européenne Euro-DyMA dédiée a la maladie. Euro-DyMA porte la voix des patients dans
les études et essais cliniques en cours au niveau européen et diffuse la documentation la plus a
jour au sein des 12 pays qu’elle représente (2024). Euro-DyMA — Federation of European Myotonic
Dystrophy Associations (https://euro-dyma.eu/)

Coordonnées : www.afm-telethon.fr ; Ligne accueil famille 0800 35 36 37

Annuaire des services de ’AFM a proximité de votre domicile : L'AFM-Téléthon prés de chez moi
AFM Téléthon (afm-telethon.fr) (https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi)

Groupe d’intérét Steinert : Accueil | Groupe d'intérét Steinert de I'AFM-Téléthon (afm-telethon.fr)
(www.steinert.afm-telethon.fr)

Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49

Page Facebook : AFM-Téléthon - Groupe d'Intérét Steinert | Facebook
(https.//www.facebook.com/GlSteinert)

Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/

Newsletter “Trait d’Union” : https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/

8. Aspects recherche

Aucun traitement spécifique n’est validé a I’heure actuelle dans la maladie.

L'AFM Téléthon publie régulierement les avancées de la recherche concernant la maladie de Steinert.
Cette documentation est disponible sur leur site internet : https://www.afm-telethon.fr/fr/avancees.

Document associé : SAVOIR & COMPRENDRE Avancées dans la maladie de Steinert Juin 2024 (PDF)
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Annexe 2 : Coordonnées utiles

Filiere de santé FILNEMUS et centres de références des maladies neuromusculaires

Site internet de la fiiére : https://www.filnemus.fr/

Centre de référence des maladies neuromusculaires PACA- Réunion- Rhéne Alpes

Site coordonnateur : AP-HM Hépital de La Timone Marseille (Pr Shahram Attarian)

Sites constitutifs CRMR :

ounkwnRE

CHU de La Réunion (Dr Ariane Choumert)

HCL Lyon (Pr Carole Vuillerot)

CHU de Saint-Etienne (Pr Léonard Féasson)
CHU de Nice (Pr Sabrina Sacconi)

CHU de Clermont-Ferrand (Dr Catherine Sarret)
CHU de Grenoble Alpes (Dr Klaus Dieterich)

Centres de compétences CCMR :

PwnNPE

Hoépital d'Enfants de St Denis La Réunion (Dr Anne Pervillé)

AVODD Toulon — Site Hopital d'Instruction des Armées (HIA) Ste Anne (Pr Anthony Faivre)
CH de Grasse (Dr Pierre-Yves Dides)

CHI Toulon La Seyne-sur-mer (Dr Anke Marguery Rietveld)

Centre de référence des maladies neuromusculaires Nord/Est/lle de France

Site coordonnateur : APHP- GHU Saclay- Site Raymond Poincaré Garches (Pr Pascal Laforét)

Sites constitutifs CRMR :

©EONODU A WN R

APHP- GHU Sorbonne — Site Trousseau Paris 12 (Dr Arnaud Isapof)

APHP- GHU Sorbonne - Site Pitié Salpétriére Paris 13 (Dr Tanya Stojkovic)

APHP- GHU Centre — Site Necker Enfants malades Paris 15 (Pr Isabelle Desguerre)
APHP- GHU Centre — Site Cochin Paris 14 (Pr Karim Wahbi)

APHP- GHU Mondor — Site Henri Mondor Créteil (Pr Frangois Jérdme Authier)
CHU de Lille (Dr Céline Tard)

Hop. Universit. de Strasbourg (Dr Aleksandra Nadaj-Pakleza)

CHU de Nancy (Dr Maud Michaud)

CHU de Reims (Pr Frangois Constant Boyer)

10 CHU de Rouen- Hopital Charles Nicolle (Dr lvana DABAJ)

Centres de compétences CCMR :

ok wnNE

APHP- GHU Sorbonne — Site Rothschild Paris 12 (Dr Michéle Mane)
APHP- Hépital Marin de Hendaye (Dr Brigitte Soudrie)

CH Sud Seine et Marne (Pr Marc Sorel)

Fondation Adolphe de Rothchild (Dr Antoine Gueguen)

CHRU de Tours (Dr Sybille Pellieux)

CHU de Caen Normandie (Dr Nathalie Bach)
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7. CHU d’Amiens Picardie (Dr Philippe-Edouard Merle)
8. CHU de Dijon Bourgogne (Dr Agnés Jacquin-Piques)
9. CHU de Besancon (Pr Laurent Tatu)

Centre de référence des maladies neuromusculaires Atlantique Occitanie Caraibe (AOC)
Site coordonnateur : CHU de Bordeaux (Dr Guilhem Solé)
Sites constitutifs CRMR :

CHU de Toulouse (Dr Claude Cances)

CHU de Montpellier (Dr Ulrike Walther Louvier)
CHU de Nantes (Pr Yann Péréon)

CHU d’Angers (Dr Marco Spinazzi)

CHRU de Brest (Dr Juliette Ropars)

CHU de la Martinique (Dr Elisabeth Sarrazin)
CHU de Limoges (Pr Laurent Magy)

NouswnNe

Centres de compétences CCMR :

1. CHU de la Guadeloupe Pointe a Pitre/ Abymes (Dr Hugo Chaumont)

CH de la Cote Basque Bayonne (Dr Olivier Flabeau)

ESEAN_établissement de santé pour enfants et adolescents de la région nantaise (Dr
Capucine de Lattre)

CHU de Nimes (Dr Dimitri Renard)

CHU de Rennes (Dr Mélanie Fradin)

CH Bretagne Atlantique — Vannes (Dr Florence Demurger)

CHU de Poitiers (Dr Mathilde DEVALUEZ-PEYRET)

w N

U

2- Associations de patients
AFM Téléthon

Coordonnées : www.afm-telethon.fr ; Ligne accueil famille 0800 35 36 37

Annuaire des services de ’AFM (dont les services régionaux en charge de I'accompagnement des
parcours des patients) : L'AFM-Téléthon prés de chez moi | AFM Téléthon (afm-telethon.fr)
(https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi)

Groupe d’intérét Steinert : Accueil | Groupe d'intérét Steinert de I'AFM-Téléthon (afm-telethon.fr)
(www.steinert.afm-telethon.fr)

Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49

Page Facebook : AFM-Téléthon - Groupe d'Intérét Steinert | Facebook
(https://www.facebook.com/GlISteinert)

Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/

Newsletter “Trait d’Union” : https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/
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Annexe 3 : Figure récapitulative PNDS

= somnolence diurne excessive
= troubles cognitifs, déficit attentionnel
= cataracte
= ptosis
lrouble§ de déglutition/
phonation

= dysthyroidie, nodules

——troubles cardiques (conduction et cardiomyopathic)

= troubles respiratoires et du sommeil

— diabete

— constipation
parfois diarrhées

— déficit des fléchisseurs des doigts/
myotonie

— Al10malics cutancées : pilomatrixomes
(bénins) et surrisque de carcinomes
basocellulaires

— troubles de la marche / Atteinte axiale

psychostimulants selon controle respiratoire nocturne
orthophoniste,

(ncuro)psychologue

chirurgie ophtalmologique

pince antiptosis de Mercier

L

orthophoniste

chirurgie thyroidienne

substitution hormones thyrofdiennes
hace-maker (défibrillateurs rares)
EC, bétabloquants...

kinesithérapie respiratoire

cough assist / ventilation nocturne (PPC/VNI)

activité physique (adaptée)

metformine, analogues GLPI.inhibiteurs de SGLT2
laxatifs, décontamination digestive

ralentisscurs du transit

kinésithérapie motrice/

ergothérapie/ psychomotricien

méxilétine

IRy

l

= supplémentation vitamine D

- releveurs, chaussures orthopédiques

— kinésithérapie motrice

Created in BioRender. Tard, C. (2024) BioRender.com/k78g227

Schéma des principales complications a rechercher (a gauche : en rouge par la biologie, en bleu lors de
la consultation experte annuelle par le neurologue, neuropédiatre ou le MPR, en vert par des
spécialistes d’organe le cas échéant) et des solutions a proposer (a droite : en rose traitements
médicamenteux, en bleu aides techniques/appareillages, en vert paramédicaux)
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Annexe 4 : Forme congénitale de la maladie : particularités

La présentation néonatale est celle d’une hypotonie avec des signes dysmorphiques qui doivent faire
évoquer le diagnostic : bouche ouverte, lévre supérieure en forme de tente (« tented- upper lip »),
ptosis bilatéral, faciés peu expressif. Des stigmates d’hypomobilité foetale peuvent étre présents :
pieds bots varus équins, pouces adductus... Certaines équipes proposent une classification en deux
types: la) comprenant une atteinte respiratoire nécessitant une ventilation Ib) sans détresse
respiratoire mais avec hypotonie, difficulté de succion-déglutition, pieds bots bilatéraux, pouces
adductus, en contexte d’hydramnios.

La myotonie est absente a la naissance, méme dans les formes néonatales séveres. Si elle est réalisée,
I'IRM cérébrale est en régle générale normale ou montre des signes peu spécifiques (élargissement
ventriculaire, anomalies de signal de la substance blanche). Le diagnostic différentiel est large, et traité
ailleurs dans le PNDS. Une fois le diagnostic confirmé, le pronostic peut étre délicat car la corrélation
génotype-phénotype est tres inconstante (en lien avec un mosaicisme tissulaire). La corrélation avec
le nombre de triplets existe mais n’est pas utilisable a titre individuel. Dans les formes néonatales, les
enfants présentent des déficits cognitifs plus importants et des troubles du spectre autistique.

Une insuffisance respiratoire (accompagnée ou non de signes de détresse) aiglie peut survenir dés la
salle de naissance nécessitant une prise en charge réanimatoire spécifique. La question de la
déventilation est cruciale et doit faire appel le plus vite possible a des techniques de ventilation non
invasives, étant donné les risques d’échec d’extubation. La durée de la dépendance ventilatoire en
période néonatale est corrélée a un pronostic plus sévére et la nécessité d’un support ventilatoire
pendant I'enfance ou risque de décompensation aigue nécessitant une intubation et ventilation
assistée. La question d’une trachéotomie doit étre soulevée dans le cadre d’une discussion éthique
multidisciplinaire car la probabilité que I'enfant s"autonomise de la trachéotomie dans le futur est
faible.

L’alimentation se fait le plus souvent via sonde naso-gastrique et la gastrostomie sera discutée du fait
des difficultés et de la fatigabilité a I'alimentation, des troubles de l'oralité, de déglutition.
L'apprentissage de I'autonomie alimentaire par le nouveau-né doit se faire en prévenant I'apparition
de troubles de I'oralité avec I'aide de kinésithérapeutes ou orthophonistes formés.

Les troubles de I'oralité sont volontiers trés séveres dans cette forme. Il faut les distinguer des troubles
de la déglutition. lls nécessitent une prise en charge préventive pendant la phase d’alimentation
entérale et durant I'introduction de I'alimentation orale. Il faudra une prise en charge thérapeutique
en cas de troubles de I'oralité avérés.

Leur prévention peut étre réalisé par tout personnel soignant formé en milieu hospitalier (y compris
IDE, AS). Leur prise en charge thérapeutique reposera sur un travail coordonné de psychomotriciens,
kinésithérapeutes, orthophonistes.

La question de la prise en charge respiratoire ultérieure est complexe et doit se faire avec des
professionnels spécialisés. La VNI est discutée dans I'enfance en fonction de la clinique
(éventuellement a visée préventive lors des périodes de croissance accrue). Le risque de dépendance
ventilatoire et d’exacerbations séveres étant d’autant plus accru que I'enfant a nécessité un support
ventilatoire pendant la période natale, I'évolution du statut respiratoire de I’enfant doit étre surveillé
de facon rapprochée et discutée le cas échéant dans une démarche palliative.
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Annexe 5 : Méthodes d’évaluations spécialisées de I’atteinte respiratoire

Evaluation diaphragmatique

Deux techniques permettent d’évaluer spécifiquement la force diaphragmatique par la stimulation
phrénique magnétique : les pressions trans-diaphragmatiques (Pdi) et la pression buccale sous
stimulation, non invasive. Il n’existe pas de données de validation spécifique de ces techniques dans la
DM1, et leur disponibilité est tres limitée. Leur indication clinique principale est la discordance entre
les mesures non invasives (spirométrie, PImax, SNIP) et le contexte clinique.

Ces techniques sont contre-indiquées en cas de défibrillateur implanté ou de pace maker, situation
fréquente dans la DM1.

L'échographie est une technique simple pour évaluer la contractilité diaphragmatique, encore mal
étudiée dans les maladies neuromusculaires. Le parameétre le mieux évalué est la fraction
d’épaississement diaphragmatique en inspiration, évaluée dans la zone d’apposition du muscle.
L'amplitude de déplacement diaphragmatique en mode M a été corrélée a la diminution de la CV.
Toutefois, cette technique n’est pas universellement accessible et on ne peut donc recommander son
utilisation systématique dans le suivi de la DM1.

La seule utilisation bien validée de I'échographie diaphragmatique reste son utilisation en contexte de
réanimation pour I'évaluation de la dysfonction diaphragmatique aiglie induite par la ventilation
mécanique. Les deux parametres les plus évalués sont la course diaphragmatique (mesurée en fenétre
trans-hépatique a I'aide d’une sonde basse fréquence en mode TM) et la fraction d’épaississement
(mesurée par une sonde haute fréquence au niveau de la zone de jonction hépato-pulmonaire en
mode B). De fagon générale, on peut retenir que :

1-une course diaphragmatique = 1cm au volume courant
2-une faction d’épaississement >35% a la CPT
ne sont pas en faveur d’'une dysfonction diaphragmatique sévére.

Evaluation du controle ventilatoire

Plusieurs études ont évalué le contréle ventilatoire et surtout la réponse au CO; chez les patients DM1,
en analysant également les corrélations entre cette réponse et les parametres spirométriques et
musculaires respiratoires. La diminution de la réponse au CO; s’est avérée partiellement ou non
corrélée a la faiblesse des muscles inspiratoires. Une autre étude a montré I'absence d’impact de la
VNI sur la réponse ventilatoire, suggérant une dysfonction intrinséque de la réponse centrale. Il peut
étre utile d’évaluer la réponse au CO2 en cas de discordance entre le niveau d’hypercapnie et les
parametres fonctionnels, notamment musculaires (PImax, PEmax, SNIP). Néanmoins ce test est peu
disponible en pratique courante et a peu d’'impact sur la prise en charge si ce n’est les difficultés a
corriger la capnie malgré la ventilation.
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Annexe 6 : Fiche IRM musculaire

L'IRM des masses musculaires n’est pas du tout systématique pour le diagnostic ou le suivi des
patients. Si elle est faite, les altérations que I'on peut retrouver sur les séquences pondérées T1 (FSE
T1, image Fat de la séquence Dixon...) sont des anomalies de volume musculaire, un remplacement
graisseux intra-musculaire (variable au sein de chaque muscle, répartition parfois évocatrice de telle
ou telle pathologie), la répartition du remplacement graisseux au sein de I'ensemble de la musculature
du corps (muscles préservés, muscles atteints et degré d’atteinte).

Les altérations étudiées sur les séquences dites « sensibles a I'inflammation » (STIR, T2 Dixon, FSE T2
Fat sat...) sont différentes de celles fournies par les séquences pondérées T1 et refletent plutét
I"augmentation du contenu en eau intra-musculaire. Cette augmentation du contenu en eau n’a rien
de spécifique.

Cependant dans les dystrophies musculaires actives |'amélioration des séquences sensibles a
I'inflammation peut permettre de détecter des zones d’activité qui peuvent précéder I'apparition de
zones de remplacement graisseux.

Dans la DM1, les muscles les plus fréquemment altérés au niveau de la partie supérieure du corps sont
les érecteurs spinaux cervicaux et thoraciques, suivis par le trapéze, le grand dorsal, et le supra-
épineux.

Au niveau de I'abdomen et du bassin, les muscles les plus affectés sont le multifidus et le gluteus
minimus, suivis du rectus abdominis et du muscle iliocostal lombaire. Comme dans la dystrophie facio-
scapulo-humeérale il existe une forte dissociation en périrachidien entre I'atteinte des multifidus et ilio-
costaux et la préservation constante des psoas-iliaques.

Dans I’'ensemble, les jambes sont plus gravement touchées que les cuisses et le bassin.

Au niveau de la cuisse, les vasti étaient les muscles les plus altérés avec un gradient d’atteinte proximo-
distal. Le compartiment postérieur de la cuisse est plus préservé.

Dans la jambe, le gastrocnémien médial est le plus souvent et le plus séverement |ésé, suivi du soléaire
et du gastrocnémien latéral, du long fléchisseur de I’hallux et du tibial antérieur. Le tibial postérieur
est le muscle le plus épargné.

Comme dans nombre de dystrophies, il existe aussi des zones d’activité Iésionnelle en haut signal STIR
ou T2 fat sat. Les hypersignaux sont particulierement fréquents dans cette maladie, présents chez 84%
des patients, prédominant au niveau des cuisses et jambes en particulier des vastes, tibial antérieur et
fléchisseur long de I’hallux. Les hypersignaux entourent les zones de remplacement graisseux.
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Annexe 7 : EMG

L’électromyogramme (EMG) montre la présence de salves myotonique survenant lors de I'insertion de
|'aiguille dans le muscle ou aprés percussion ou contraction musculaire. Les salves myotoniques
correspondent a des bouffées de décharges répétitives de potentiels d'action de fibres musculaires a
haute fréquence (20 a 150 Hz).

Ces potentiels varient en amplitude et en fréquence. En contraction, on peut observer un syndrome
myogéne notamment dans les muscles distaux ou de la face (potentiels d’unité motrice polyphasiques,
de faibles amplitudes, brefs, avec recrutement d’emblée maximale méme pour une force de
contraction faible). Comme les patients atteints de myotonie congénitale et les patients atteints de
DM2, les patients DM1 peuvent présenter un pattern de type Il au test d’effort bref, avec un effet
amplificateur du froid (diminution significative mais transitoire de I'amplitude du potentiel global
d'action musculaire apres le premier test d'effort bref).

Une neuropathie peut étre observée (présence d’une neuropathie sur I'étude des conductions
nerveuses chez 1/3 des patients dans une série). Cette neuropathie peut s’associer aux intolérances
au glucose et /ou diabéte, ou survenir en |‘absence de ces paramétres (caractére démyélinisant et
moteur avec une association avec I’age, le sexe masculin, la durée d’évolution de la maladie et certains
parameétres métaboliques tels qu’un déséquilibre lipidique).

Lien vidéo

Vidéo : Myotonie des fléchisseurs des doigts, il est demandé a la patiente de fermer fort la main puis de
I'ouvrir le plus vite possible. On peut observer le retard au reldchement musculaire qui définit la
myotonie.

i LH'W SESEEE

=

i “IWVFY'N\‘#"‘iwwﬁ"vﬁ"ﬁ‘Tﬁ*“ﬁ*r*w

Salve myotonique en détection a I'aiguille
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Annexe 8 : Evaluation de la chute

Définitions

La chute est définie comme une perte d’équilibre conduisant a se retrouver au sol ou toute autre
surface en dessous de la ligne des genoux, une presque-chute des embardées d’équilibre déstabilisant
la mobilité, les troubles de la marche s’exprimant par une boiterie compensatrice.

Le risque de chute est plus important si I'atteinte est sévére si échelle MIRS (Muscular Impairment
Rating Scale) est > 4) avec également un surrisque de chutes répétées (> 1 a 60 fois sur une période
de suivi d’un an). Les patients DM1 présentent environ 0,2 trébuchements ou chutes pour 5000 pas,
10 fois plus que des volontaires sains, ce qui fait un niveau de prévalence des chutes chez les patients
DM1 considéré semblable a celui d’une population de personnes agées.

Pour I'atteinte visuelle, une dystrophie réticulée maculaire ou une cataracte peuvent de méme étre
responsable de baisse d'acuité visuelle. Avec le vieillissement, un glaucome est aussi possible, sans lien
cette fois avec la DM1.

L'atteinte cardiaque peut également étre responsable de lipothymies ou de syncopes pour laquelle le
motif de consultation est la chute.
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Annexe 9 : Echelle MIRS (The Muscular Impairment Rating Scale)

Catégorisation de ’atteinte musculaire pour la DMI1

e Classe 1 : Sujet asymptomatique dont les groupes musculaires sont fonctionnels.

e Classe 2: L’atteinte musculaire est minimale et touche les muscles des mains,
maxillaires et temporaux. Les muscles du visage et les fléchisseurs du cou sont
affaiblis. Il s’avere possible que I'atteinte musculaire se limite aux muscles
fléchisseurs des doigts sans autre faiblesse distale. Cette faiblesse isolée se classe
dans cette catégorie.

e Classe 3 : Les muscles distaux ainsi que les extenseurs du coude (triceps brachial,
anconé) sont affaiblis. Il est possible que I'affaiblissement du triceps brachial
survienne de maniere isolée sans que d'autres muscles proximaux ne soient affectés.
Ce type d’atteinte se classe dans cette catégorie.

e Classe 4 : L affaiblissement progresse vers les muscles des cuisses et des bras.

e Classe 5: L affaiblissement des muscles proximaux et distaux est sévére. La perte
d’autonomie est importante et les déplacements sans fauteuil roulant sont trés
difficiles.

Mathieu J., Boivin H., Meunier D., Gaudreault M., Bégin P., Assessment of a disease-specific muscular
impairment rating scale in myotonic dystrophy, Neurology, 2001 Feb 13,56(3):336-40.
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Annexe 10 : Score FSS Fatigue Severity Scale

Fatigue Severity Scale

Dans la semaine qui vient de s’écouler, pour chacune des propositions, cochez un seul
score :
1 : Cette affirmation ne me correspond pas (dans la semaine qui vient de s’écouler)

i

7 : Cette affirmation me correspond tout a fait (dans la semaine qui vient de s’écouler)

Ne me correspond Me correspond
pas tout a fait
SCORE
Durant la semaine derniére j'ai trouvé que:
FSS1 |Je me sens moms motivé du fait de la fatigue a1 |02 |33 (O4 |3as |Qe [(Q7
FSS2 |L'exercice physique est pour moi source de fatigue a1 |02 (O3 (O4 |Os |Oe [(Q7
FSS3 |Je suis facilement fatigué(e) a1l |4z (O3 |a4 (as |aes |Q7
FSS4 |La fatigue nterfére avec mon activité physique 01 |02 (O3 |04 (Os |Qs [O7
FSS5 |La fatigue est souvent un probléme pour moi 1 |02 (O3 |04 (Os |Oe |O7

Ma fatigue m’empéche de réaliser des taches physiques
soutenues et prolongées

La fatigue mterfére avec mes facultés pour la réalisation
de certaines activités et responsabilités

La fatigue fait partie des mes 3 symptomes les plus
génants

La fatigue mtérfére avec mon travail, ma famille ou ma
vie soclale

FSS6 a1 (A2 (A3 |44 |4As5 Qe Q7

FSS7 a1 (Qz (A3 |44 |4As5 Qe Q7

FSS8 a1 (O2 |3 |O4 |Os5 (Oe |4Q7

FSS9 a1 (O2 |3 |04 |Os5 (Oe (A7

SCORE GLOBAL : moyenne des 9 questions

Krupp, L. B., LaRocca, N. G., Muir-Nash, J., & Steinberg, A. D. (1989). "The Fatigue Severity Scale:
development and validation." Journal of Psychosomatic Research, 33(5), 573-581.
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Echelle QoL-gNMD v1.0

Annexe 11

TS51611°9L0Z 88Z8EI60/080L 0L 10P "0LZL-29g} (EL)BEUNT LLOZ IGEYSY [IGESI(] ‘Sseasip Jejnosnwoinau snssaiboid
-Amojs upm ajdoad ui ay| Jo Ayjenb Buuojdx3 D4 Jakog ‘g AJor I BJISAON | SUOLIO ‘A NE3IYI] ¥ SnweD ‘D aU3ieAdy v uidey ‘v Aueq

§-€LOL-GLO-SELHLS/L00L O} 10P £2-G19¢(LLIFg AON G102 'S9Y 8] [enD) ‘aseasip
Jenasnwoinau anssaiford Amols 1o} asleuuonsan a3 Jo AlenD e Jo uononisuo) "4 Jakog I ejlereN ‘g Allor ‘Y Jee] ‘H usbud ‘g siejes
‘| pIEyaRy ‘A Nealyl] ‘D Zasseq 'S UCDJES v sNWIeD ‘P Swelq v AUSIYL-HE|oM ‘| SUCLION ‘gl UINopleH ‘0 aI3ieAly v uidey ‘O aquieg y Aueq

"8BSSGZ SNW/Z00L 0} 10P 'LB0L-58019)99-220
2107 9NN S[PSNp| UOISISA YoUBLJ Y} JO UOIEPIEA YOSEY leuLOnsanb Ssessip Ig|nosnwoinau onausb w ay jo Apenb ay) 04 Jshog ‘gr
uinopieH I esAcN ‘q Ajof ‘) sWel] ‘g pJewA] ‘S 1U020eS ‘A UoRISd ‘A NealYl] ' Zasseq ‘O a19||iaAsy ‘A 1N0ES ‘g preine 'y uidey oy Aueq

yswiel
“NYo@IsA0q] : SJUBAINS 8SSAIPE,| B 811199 Zo||IneA Buuoas ap spinb un nus)qo Inod g

anbjuyd 8109s np [Ndjed °q
8y21aYyoal 8103s Np |ndjeD e

. S@lgluew xnsp ap g|ndjed a.n nad auNB-ToD IINC 18D "L

: $2109S S9p S|Noje)

*S9]|8l}USPUOD JUSLWIBIOLIYS JUOIS)Sal SUOIBLLIOJUI S8) "9

-ag)leynos asuodal e| Zainojua
10 @guolie asuodal B| UNS X10J0 SUN S8)[E) ‘UOPIBIIOD BUN ISNJOAYS ZOHBYNOS SNOA IS  °G

-asuodal asieAnew
no suuoq ap sed e A.u || ‘zeAnoida snoA anb 82 ap uoljesIpul 81N8|I8W aun euINoy inb
22 aauejuods a1)9 JIop asuodal aIJOA "UOENYIS AIJOA B XNajW 3] Juepuodsaiiod alyuyd
8] Juswanbiun jueinojua us suonsanb sa| saINo} e alpuodal ap SUOIIIBWAI SNOA SNON

-aoe|d a1joA e aipuodal sed jnad su siew snoa inod 811199 Ined suuosiad sun g
‘suopjsenb sep aundeyd sWeW-SNOA 81| ZeAap ShOp 7

*seuuosiad
sanne;p IN[8d uou 18 uUessal 81oA lswldxe jusalop suonsanb seo e sasuodal se |

! suoljepUBWIWO23Y

*3sl|enplAIpul a1A ap }afouad un }a sulos ap 3afoid un SNOA d3Ae aNNSUOD }3 abieyd ua asud anoa
Xnalw ne J3jdepe,p uye zajuas SNOA SNOA JUSWWIOD JIOABS B UID3P3W aIJOA I3pie Jiop alleuuonsanb
3D "alle|nasnwoinau 3jpejew aijoa e poddels Jed suondasiad soA ap [suuosiad 32 JInjoA? ‘jeqolh
al9)oeled 3| apaidde upapaw oA anb inod sjuepodwi 353 31A 3p d)jenb anoA ap uonenjeA,q

WON3¥d 3TVLLINI IWON S3TVLLINI LN3ILVd N JELN3D N

............................................ uofjessed ap nal
(I T O O O Inajenbus,| ap g1
............................................ ina)gnbus,] ap WoN

1 1 1 11 1 obessidwalap ajeq

(swsa)| 9 ‘seurewop ¢)

0°LA QWNNB-10D
aAIssalbold Juswajus| }8 anbpoush
2JIB|NISNWO.INBU SIpR[eW aun p JUeIYNoS
sjuaijed ss| zayd alA ap aljenb | ap aInsa

SWI3H 3a NHD INNAAUY-INOVIWVHD
SWIEY 3

ALISHTAIN(]

b @ unano unod wanonn l

A . W NOHLIT3LW4Y T

swiey NHD “Y3IA0G Juelsuo) sioduel 1d : [e ud uneyebnsanu|
(01) xneaw - (60) swnay — (80) sued —(20) asIN — (90) AoueN
- (50) sajueN — (10) 3|17 -(€0) saya1eD — (20) 183219 — (10) s1abuy NHD
16/€v3
auIoapaN ap 9)jndey
auuspiy-aubedwey) swiay ap dYISIsAlun

IWON3¥d ITVLLINI IWON S3TVLLINI LN3ILYd N JHLN3D N

111



¥ 16 L€ 33100sse adinb3 - Y3IA09 D4 Id 210z 121Nl aWNB-10D

€ 4 b 0
siewep Juawaley jusanos JusAnos sai]

¢, @|a-}-ass10Bue shoA sllg|nasnwolnau aipefew aljoA (0}

"XNoIW 8] JUsIAUOD shoa Inb esuodal e| zeinojus ‘suolsenb s89 ap aUNdeYd Inod
“BIE[AOSAUOINeU BIDEJEUT 8JJ0A 8P SIA-B-SIA INY,PINOINE SJUSLIjUSS SOA 8p ainjeu B zasioald

10s ap uondadiad || aMed

€ Z b 0
siewep slopled JusAnoOg JUBANOS S31]

¢, 81I|NISNWOINSU SIPE|EW JJ0A 8P UOSIE) U8 9JI0W9W 8p SNOJ} S8p Nd SNOA-ZOAY (6

€ 4 b 0
slewep slopled juaanog JUBANOS S3I]

¢ ®IIE[NOSNWIOINSU BIpE[EeW 81)0A 8p UOSIel Us
‘3jUeINOD 3IA ] 3p SaY2e) Sap Ins (3)aNUaduod Is)sal Inod s} NP S8p ANCIdS SNOA-ZaAY (g

uoN no

¢ Jauun,p
sajuanbaly sajaua sap Jed (8)susb )8 snoA-ZaAe ‘811BINOSNWOINSU SIpE|EW 81)0A 8p Uosiel u3 (2

4 b 0

sinol sa|
siewep sno} sed siew sioped

sinol s3] sno

¢, sauuaipnonb
S9JIAIJOE SOA 9Ll S9|[8-Ju0 BlleNdSNWOoINaU  aIpeew aljoA B Sa89l sinanop saqg (9

INON3¥d JTVLLINI INON S3TVIL AN3ILLVd N JULN3ID N

t 16 L€ ®3loosse adinb3 - Y3A049 04 Id 210z 1910 QWNB-10D

€ Z b 0
3jua||3ox3 auuog auuafop asieAnep

¢ [1I2Wwos a10A ap 3yjenb e 919 e s|janb ‘aig|NosnNWoINsU SIpejew 81j0A ap nusl-adwo) (g

€ Z L 0
sinol s3] sno} nol
slewep sed siew sioped anol Jed si0) aun Jed si10} sinaisnjd

¢, @suinol
| suep Jasodal snoAn ap uloSaq Na SNOA-ZaAE ‘BlIe[NOSNWOINaU alpejew &ljoA ap uoslel uj (v

€ [4 b 0

slewep sloped juaAnog suiew saj shol

¢ 8lie[nosnwolnau
alpelewl alloA B anp [I9A21 ne unew 3] anbisAyd anbpey aun sAnoids SnoA-zaay (g

"XNaiW 8| JUsIAUCD SNoA Inb asuodsl g| zelnoju] : SeuUlewas
Solgluiop  SaJ ojues 84jOoA INS SJEosNWoNey SIpEjell 8/joA 8p 8ouenju]] JUBUIBIUOD

s|210d.102 sawQldwAs soA ap joedwi, ] | aied

€ 4 b 0
3jua||aox3 auuog auuafop asieAnep

¢ S8UIBLIBS S8I9ILIBP f S8 ‘alle[nosnLuoINau
alpelew 850n O8AE Moddes us aIA 8p ayenb B8JOA 9ANOI, SNOA-ZOAR JUBLUWOD (Z

€ 4 b 0
3jua||aox3 auuog auuafop asieanep

¢, 8llg|nasnwolnau sipejew
aljoA 8p nuej-e)dlioD SeUlBWSS S8lsiuiep § S80 JJUBS IJOA BANOI SNOA-ZOAER JuBLUWOD (]

sajelauab suonsanp

INON3¥d JTVLLINI INON STTVLLINI LN3ILLVd N JULN3D N




16 L€ @3posse adinb3 - y3IA0E 04 d

L0z eIl QWNB-100

16 L€ 89posse adinb3 - Y3408 041d

L0z 131n! QWNB-100

€

4

b

0

slewep

slojed

juaanog

JU3ANOS S3I]

U juedejdep SNOA Ue No JUBYDIEW Us) sany2 ap anbsu np uosies Us Xnal| sep 9JAg SnoA-Zany (ZZ

& (Insyney

€

4

b

0

slewep

sloped

JusAnos

JUBANOS S31]

a|je-1-e ‘(a)|nas Isoe|dap snoA ep assiobue,| ‘allejnosnwolnau aipejew 8i0A 8p uosiel ug (LZ

¢ IN3LIZIX3,| B SINHIOS SOA U]

€

4

b

0

slewep

sloped

JusAnos

JUBANOS S31]

SNoA inod s} noulip S8p @1U0JUS] SNOA-ZSAE ‘8I1B|NOSNLLOINSU BIpe[ew a1joA ap uosiel u3 (0Z

¢ (@mwey nopa siwe) sayosoid soA ap uosiew e| suep Jaaejdap

€

4

b

0

slewep

sloped

juaanog

JU3ANOS SI|

sSNOA Inod Sg)NOIYIP SBP §UUODUSI SNOA-ZBAE ‘BlIB[NISNWIOINSU SIPE|eLwl d10A ap uosiel u3 (gl

¢ 9lA ap nal| a1J0A suep Jase|dap

€

4

b

0

JU3ANOS S3I]

juaanog

sloped

siewep

¢ BIIB|NOSNLUOINSU SIpPE[EL 81J0A 8P NUS} -2}dWwod

aIolwop alnoA ap sioyap ue (a)nas laoejdap snoAa ap aiqy (s)yuss snoa-sele shop (gl

"XNSIW 8| JUSIAUOD SNoA INb asuodal g| Zainojuse ‘suoljsenb S0 ep sundeyd INod ¢, SoUIBWas
Selpliap y S99 Jueinp JUsWSoB[dop op Sol|qissod SOA INs SUoISseldw] SOA snou-zenbipul

3je120s 3lA J@ spuswadejdaq |l ed

IWON3¥d ITVLLINI INON S3TVLLINI 1N3LLVd N 3HIN3D N

€ 4 b 0
slewer sloped juaanos JUIANOS SIL
¢ @snalnowle alA 8Jj0A 8||-}-ough ailejnasnwolnau sipelew siop (/]
€ Z b 0
N0} np sed nad un dnoaneag JuswuLouy

¢, SNOA Ins Juapiod sanne saj anb pieBal 3] aypow allgNOSNWIOINSU BIPE[EL 8j0A 8nb snoA-zesuad (9]

€

4

l

0

slewep

slopled

juaAnog

JUBANOS S3I]

¢ 2IA a1joA 12BUIp ap 3jj9-}-ay2adwa SNOA allejnasnwioinau alpejew anoA (G|

€ 4 b 0
slewep siopled JuaAnog JUBANOS S31]
¢ BIIB|NOSNLUOINSU sIpejew aljoA Jed sgousnjul s|i-Juos Jiuaae p s}aload sop (p)
€ 4 b 0
slewep jJuawaley JuUaAnog JUBANOS S3I]

¢ Sayosoud soA abejueAep 13})191]|0s ap zonbsu
SNOA ‘8JIE|NOSNWIOINSU SIPE[EW S1}0A 8P UOosiel ue ‘JlusAe,| e.nb uesuad ep |-)-8Auie snop (g

€ 4 b 0
ajqeL ajqeL
ajqe}LL sulop sutow 1u ‘snid 1N a|gejL snig juswBWIBNXT
1 8||e-pual SNOA S1IB[NOSNLWIOINSU BIpe[ewW aljoA (Z1
€ 4 b 0
siewep juswaley juaanog JuaAnos sal]

¢ |BJOW 2IJ0A JUSWII|(EIOARIZP 3]|2-}-32Uan|iul SIBNISNWoINau aipejew e (||

INON3dd ITVLLINI

INON S3TVLLINI

LN3lLVYd N

JULN3D N

113



N° CENTRE

N° PATIENT

INITIALES NOM

INITIALE PRENOM

Ces questions abordent les aménagements extérieurs (lieux publics et transports) autour de votre
lieu de vie et [impact de votre maladie neuromusculaire sur vos relations familiales et amicales_ces
12 derniers mois. Pour chacune de ces questions, entourez la réponse qui vous convient le mieux.

23)

24)

25)

26)

L'accés aux toilettes limite-t-il vos activités a I'extérieur de votre domicile compte tenu de votre

maladie neuromusculaire?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Votre maladie neuromusculaire vous a-t-elle empéché(e) d'avoir des activités (loisirs,
restaurant, spectacles, sport, ...) ?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

En raison de votre maladie neuromusculaire, pensez-vous que le froid a limité vos activités
plus que pour les autres personnes?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Votre maladie neuromusculaire limite-t-elle votre participation aux activités familiales?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Merci d’avoir complété ce questionnaire.

QOL-gNMD juillet 2018

PrFC. BOYER - Equipe associée 37 97
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Guide de scoring Qol-gNMD

Note that :

Qol-gNMD tool have 2 general items (Qol change and health change)
And 3 domain scores

1)Impact of physical symptoms domain (7 items)

2)Self perception domain (8 items)

3) Activities and social participation (9 items)

Qol-gNMD tool get two type of score :

1) 2 general items

2) 3 ordinal domain scores

2) 3 Qol-gNMD RMT domain scores (interval score)

Note : 2 general items don't get any global score, it's interesting to see if patient
changed on ordinal score (health change or qol change) relative to past gol-gnmd
completed

Compute 3 ordinal score (clinical score) if all of items are completed
more is the ordinal score best is Qol, (sum 0 worst Qol, max sum best Qol):
1) impact of physical symptoms (sum 0 to 18, 7 items)

2) self perception (sum 0 to 24, 8 items)

3) activities and social participation (sum 0 to 27, 9 items)

Compute 3 RMT score (interval score) if all of items are completed;

(0 worst Qol, 100 best Qol)

table 3 allows you to transform the ordinal sum into an interval score RMT (even if all
items are completed +++)

ie sum 4/18 for impact of physical symtoms ordinal score is transform in 33,72/100 in
RMT score (all items of domain symptoms completed)

if all items aren’t completed it is necessary to compute Qol-gNMD RMT score
with a macro usable on R (possible with a rasch tool) fboyer@chu-reims. fr

Transcultural Qol-gNMD tools :
Questionnaires are freely available in French, English, Italian, Japanese, Spanish,
Danish on demand.

Sensitivity to change :
MDC of the 3 domain scores were calculated and available in the muscle and nerve
supplement.Patient were followed up 24 months.
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Conversion table

Ord
sum
score

oo -1 v s W = O

{5 T S T (S T S N S T S e e e e e
[ R R N S =R = ~ - B = UL IR S UE R S T

27

Tmpact of IC 95% Self IC 95% | Activity and IC 95%
physical perception social
symptoms participation
24.01 [13.63:34.38] 23.50 [12.70:34.31] 24.21 [13.85:34.56]
26.89 [17.33:36.44] 26.62 [16.63:36.61] 26.88 [17.40:36.35]
29.38 [20.39:38.37] 29.31 [19.97:38.66] 29.14 [20.34:37.95]
31.63 [23.02:40.23] 31.70 [22.86:40.53] 31.13 [22.85:39.41]
33.72 [25.36:42.08] 33.84 [25.42:42.27] 32.90 [25.03:40.77]
35.71 [27.49:43.94] 35.82 [27.71:43.93] 34.51 [26.97:42.05]
37.67 [29.50:45.84] 37.66 [29.79:45.52] 36.00 [28.73:43.27]
39.61 [31.43:47.79] 39.40 [31.71:47.09] 37.40 [30.34:44.46]
41.58 [33.32:49.84] 41.08 [33.51:48.66] 38.72 [31.84:45.60]
43.59 [35.20:51.98] 42.72 [35.21:50.23] 39.98 [33.24:46.73]
45.68 [37.11;54.25] 44.35 [36.85:51.84] 41.20 [34.56:47.85]
47.87 [39.08:56.67] 4598 [38.45:53.50] 42.39 [35.82:48.96]
50.20 [41.12:59.28] 47.62 [40.04:55.21] 43.56 [37.03:50.08]
52.68 [43.27:62.10] 4931 [41.62:56.99] 44.71 [38.21:51.22]
55.37 [45.57:65.17] 51.04 [43.24:58.84] 45.86 [39.35:52.38]
58.29 [48.04:68.53] 52.83 [44.88:60.77] 47.03 [40.47:53.58]
61.50 [50.73:72.27] 54.69 [46.58:62.79] 48.21 [41.58:54.83]
65.08 [53.66:76.50] 56.62 [48.34:64.90] 49.42 [42.69:56.14]
69.15 [56.88:81.42] 58.65 [50.17:67.13] 50.67 [43.81:57.53]
60.78 [52.07:69.50] 51.99 [44.94.59.03]
63.05 [54.05:72.05] 53.38 [46.11:60.65]
65.48 [56.12;74.83] 54.87 [47.31:62.44]
68.13 [58.31:77.94] 56.50 [48.58:64.43]
71.07 [60.66:81.49] 58.31 [49.94:66.68]
74.44 [63.24:85.64] 60.34 [51.41:69.28]
62.68 [53.05.72.32]
65.44 [54.92:75.97]
68.78 [57.12:80.44]

For each domam interval score, 0 worst Qol eNMD, 100 best Qol-gNMD : ord sum score :
sum of ordinal items score on a domain

Dany A, Rapin A, Lavrard B, Sao(t v, Réveillére C, Bassez G, Tiffreau V, Péréon ¥, Sacconi S, Eymard B, Dramé M, Jolly D, Novella JL, Hardouin JB, Boyer FC. The
quality of life in genetic neuromuscular disease questionnaire: Rasch validation of the French version. Muscle Nerve. 2017 Dec;56(6):1085-1091. doi: 10.1002/mus.25598.

Dany A, Barbe C, Rapin A, Réveillére C, Hardouin JB, Morrone I, Wolak-Thierry A, Dramé M, Calmus A, Sacconi 5, Bassez G, Tiffreau V, Richard I, Gallais B, Prigent H,
Taiar R, Joly D, Novella JL, Boyer FC. Construction of a Quality of Life Questionnaire for slowly progressive neuromuscular disease. Qual Life Res. 2015

Nov;24(11):2615-23. doi: 10.1007/511136-015-1013-8.

Dany A, Rapin A, Réveiliére C, Calmus A, Tiffreau V, Morrone |, Novella JL, Jolly D, Boyer FC. Exploring quality of life in people with slowly-progressive neuromuscular

disease. Disabil Rehabil. 2017 Jun;39(13):1262-1270. doi- 10.1080/09638288 2016.1191552
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Annexe 12 : Echelle de somnolence d’Epworth

ECHELLE DE SOMNOLENCE D’EPWORTH

Consigne de passation :

Afin de pouvoir mesurer chez vous une éventuelle somnolence dans la journée, voici quelques
situations relativement usuelles, ou nous vous demandons d'évaluer le risque de vous assoupir.
Aussi, s vous n'avez pas été récemment dans I'une de ces situations, essayez d'imaginer comment
cette situation pourrait vous affecter.

Pour répondre, utilisez I'échelle suivante en entourant le chiffre le plus approprié pour chaque

situation :
0 = aucune chance de somnoler ou de s’endormir
1 =faible chance de s'endormir
2 =chance moyenne de s'endormir
3 =forte chance de s'endormir
- . Chance de
Situation s'endormir
Assis en train de lire 0 1 2 3
En train de regarder la télévision 0 1 2 3
Assis, inactif dans un lieu public (cinéma, théatre, réunion) 0 1 2 3
Comme passager d'une voiture (ou transport en commun) roulant sans arrét 0 1 ) 3
pendant une heure
Allongé I'aprés-midi lorsque les circonstances le permettent 0 1 2 3
Etant assis en parlant avec quelqu'un 0 1 2 3
Assis au calme aprés un déjeuner sans alcool 0 1 2 3
Dans une voiture immobilisée depuis quelques minutes 0 1 2 3

TOTAL :

Johns, M. W. (1991). "A new method for measuring daytime sleepiness: the Epworth Sleepiness Scale."
Sleep, 14(6), 540-545

Kaminska M., Jobin M., Mayer P., Amyot R., Perraton-Brillon M., Bellemare F., The Epworth Sleepiness
Scale: self-administration versus administration by the physician, and validation of a French version,
Can Respir J., 2010 Mar-Apr;17(2):e27-34.

Echelles sommeil pédiatriques : https://www.sfrms-sommeil.org/sommeil-pediatrique/
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https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Amyot+R&cauthor_id=20422065
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https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Bellemare+F&cauthor_id=20422065
https://www.sfrms-sommeil.org/sommeil-pediatrique/

Annexe 13 : Fiche kinésithérapie

La kinésithérapie dans la myotonie de Steinert DM1 est d’'une importance majeure dans la prise en
charge locomotrice et respiratoire.

Conditionnée par une prescription médicale, elle est assurée environ 2 a 3 fois par semaine a domicile,
au sein du cabinet du thérapeute, en toute structure médico-sociale intervenant auprés de I'enfant ou
de I'adolescent. Elle doit étre poursuivie lors des hospitalisations au long cours.

A - Prise en charge locomotrice pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte.

Le bilan des déficiences et des incapacités est un préalable essentiel pour proposer des objectifs et des
moyens de rééducation pertinents ainsi qu’une fréquence de séance adaptée a chaque malade. La
kinésithérapie s’inteégre dans une prise en soins coordonnée et pluridisciplinaire.

L’évaluation initiale servira de base pour la conception d'un programme de rééducation personnalisé.
Des bilans périodiques, le plus souvent annuels, permettront ensuite I'ajustement de cette prise en
charge thérapeutique.

Objectifs :

L'objectif est de préserver les capacités motrices et fonctionnelles en assurant une prise en charge des
troubles orthopédiques et de la myotonie, caractéristique trés variable de la DM1, non seulement
entre les patients, mais aussi au sein d’'un méme patient, d’'un jour a I'autre et méme au cours de la
méme journée est indispensable.

Lors de taches motrices, la fatigue ou la fatigabilité liée a I’exercice est due a I'incapacité d’'un muscle
a soutenir la force requise ou attendue et peut étre d’origine centrale et/ou périphérique.

La prise en charge locomotrice n’est pas la méme a chaque age. Elle doit s’adapter a chaque patient, a
chaque forme. L'expression est extrémement variable d’un individu a I'autre.

Malgré la différence de phénotype moteur entre les formes, il s’agit bien de la méme maladie
(anomalie du géne DMPK) et non de 4 maladies différentes, d’ailleurs la frontiére entre les “4 formes”
n’est pas rigide, il y un continuum dans I'expression des symptoémes, on parle par exemple de la forme
« juvénile » (continuum infantile/adulte) et de la forme « tardive » (continuum
adulte/asymptomatique).

Moyens :

Les moyens seront déclinés suivant les déficiences associées aux différentes formes. Il s’agit
essentiellement :

- de stimulations sensori-motrices

- de travail postural, d’étirements, de massages, de mobilisations passives et actives,
- d’aides techniques, accompagnés si nécessaire d’orthéses

- d’activités physiques adaptées, de balnéothérapie, de physiothérapie.
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1 Forme congénitale

La prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dés la naissance, au sein du service de
néonatologie, par I'installation adéquate du patient en raison d’'une hypotonie souvent majeure, bucco
faciale, axiale et périphérique des 4 membres.

La rééducation est impactée par une atteinte cognitive, souvent sévere dans les formes congénitales.

Une rééducation adaptée : Des la période néonatale (kinésithérapie motrice, orthophonie avec prise
en charge des troubles d’oralité, psychomotricité) est mise en place avec un accompagnement familial.
Les familles sont sensibilisées a I'importance de la stimulation sensori-motrice de leur enfant, a
I'importance du portage adéquat et de la communication avec leur enfant dés la naissance.

Un travail de stimulation de la motricité globale : Stimulation du redressement actif, des changements
de positions et déplacements au sol, du passage assis, a la station debout. Comme pour tout enfant
hypotonique, le kinésithérapeute s’assure que la motricité reste symétrique au cours des acquisitions,
et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques associées.

Prise en charge du/des pied(s) bot(s), du/des pied(s) varus équin(s) ou de pouces adductus : L'impact
du déficit moteur sur la croissance peut entrainer des déformations orthopédiques plus importantes
tels qu’un varus équin au niveau des pieds ou des déformations rachidiennes (scoliose).

Le traitement comporte des mobilisations passives et actives, des orthéses suropédieuses de jour et
de nuit mises précocement. Des platres successifs (Ponsetti) peuvent aussi étre proposés pour les pieds
bots varus équins.

Prise en charge de la scoliose : Elle nécessite une prise en charge précoce en kinésithérapie et des
appareillages par corset selon la gravité de la scoliose. Dans les formes infantiles précoces, ces corsets
doivent étre adaptés au risque respiratoire, comme les corsets garchois. La scoliose peut parfois
nécessiter une prise en charge chirurgicale. Un accompagnement spécifique par des soins de
rééducation doit étre assuré durant les périodes péri-opératoires.

Appareillage : La mise en place d’appareillages aide I'enfant hypotonique a poursuivre ses acquisitions
malgré la faiblesse musculaire axiale et proximale. La mise en place d’orthéses suropédieuses est le
plus souvent proposée pour des raisons orthopédiques.

Le corset siege ou siege coque |'aide a développer ses capacités de préhension. Il est également trés
utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires.

Le verticalisateur permet une station érigée, avec abduction des hanches pour mieux recentrer les
hanches.

L’enfant porteur d’une forme congénitale de DM1 a souvent besoin au cours de son développement
d’une aide technique de marche. Cela peut débuter par une selle de déambulation, puis par un
déambulateur ou des cannes anglaises.

Pour les longues distances, en raison d’'une grande fatigabilité, il peut étre nécessaire d’apprendre a
I'enfant a utiliser un fauteuil roulant manuel, un fauteuil roulant motorisé ou un fauteuil roulant
électrique, voire un scooter.
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2 Forme infantile et juvénile

La rééducation doit étre mise en place précocement apres le diagnostic des formes infantiles et
juvéniles de DM1, avec dans un premier temps, des évaluations multidisciplinaires par les rééducateurs
: kinésithérapeute, ergothérapeute, orthophoniste, psychomotricien(ne), APA. Les troubles cognitifs
impactent la prise en charge rééducative globale. Les troubles moteurs sont modérés voire légers.

Mobilisation ostéoarticulaire : La prévention et la lutte contre ces déficiences reposent sur une
mobilisation ostéoarticulaire réguliere des quatre membres et du tronc, associée a des étirements
musculaires (étirement continu, inhibition réciproque de Sherrington, contracté-relaché).

Massages, étirements, postures : Un des objectifs de la kinésithérapie est de réaliser un entretien
orthopédique en luttant contre les rétractions musculaires et les raideurs articulaires du tronc et des
4 membres qui peuvent compromettre les capacités motrices, fonctionnelles et étre source d’inconfort
et de douleurs.

Etirements et postures pour lutter contre les rétractions musculaires distales et proximales aux 4
membres : fléchisseurs de hanche, ischio-jambiers et triceps suraux aux membres inférieurs, grands
pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigts

Massages et étirements des muscles intrinseques et extrinséques des mains, une mobilisation en
ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relachement des muscles dystoniques.

Un travail moteur analytique adapté doit étre proposé selon la faiblesse musculaire notée lors de
I’évaluation initiale, avec, pour les membres inférieurs : une sollicitation des releveurs en distal, la force
motrice des releveurs se détériore significativement dans les formes infantiles, des quadriceps, des
extenseurs et fléchisseurs de hanche en cas d’atteinte proximale associée.

Un travail ciblé de controle sur les genoux semble important (Faucher et al, 2007).

Un renforcement des membres supérieurs : Selon le testing moteur, est indiqué, pour les muscles
proximaux comme distaux, avec un travail ciblé, sur la force de préhension globale et la force des prises
fines.

Un travail de stimulation de la motricité globale : Stimulation du redressement actif, des changements
de positions et déplacements au sol, du passage assis, a la station debout. Le kinésithérapeute
accompagne aussi I’enfant pour son autonomie lors de I’habillage-déshabillage.

Rééducation de la scoliose : Elle consiste en des étirements sous pelviens, un renforcement actif du
tronc, et un travail d’auto-grandissement. Le port d’un corset peut étre nécessaire si la scoliose est
évolutive.

Appareillage : La verticalisation, les postures sur table, ou I'usage d’orthéses spécifiques peuvent étre
préconisées afin de lutter contre les rétractions musculaires. Les orthéses releveurs sont également
indiquées en cas de steppage.

Positionnement au fauteuil et au lit : En cas d’atteinte motrice sévere, une attention particuliere doit
étre donnée au positionnement au fauteuil et au lit pour éviter les attitudes vicieuses et faciliter la
déglutition et la respiration.

Un travail sur I’équilibre est aussi indiqué. Les difficultés d’équilibre sont liées aux déficits musculaires,
aux rétractions des triceps, aux troubles visuels, et a la fatigue (Faucher et al, 2007, Missaoui et al,
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2010). Il existe un risque important de chute (avec risque de fracture sur ostéoporose a I’age adulte).
(Wiles et al, 2006, Hammaren, 2014).

Activités physiques adaptées : Des séances collectives ou individuelles en Activités Physiques adaptées
permettent un renforcement moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent
souvent trés apprécié par les patients.

La prise en charge en balnéothérapie (Binbme APA-kinésithérapeute/ergothérapeute) est également
un atout pour le renforcement moteur global avec alléegement du poids du corps.

3 Forme adulte

Objectifs
La kinésithérapie prescrite aux patients adultes atteints de DM1 vise a :

- maintenir la mobilité

- a améliorer la force musculaire ou a défaut a retarder I'évolution du déficit moteur

- a atténuer les symptomes afin de préserver I'autonomie du malade dans les actes de la vie
guotidienne

- a faciliter I'intégration socio-professionnelle

Moyens

Etirements, mobilisations articulaires : Des exercices d'étirements réguliers peuvent aider a lutter
contre les hypoextensibilités musculaires associées et maintenir les amplitudes articulaires. Apprendre
au patient des exercices d’étirements ciblés préalables a un effort ou un geste fin lui permet de
restreindre I'entrave causée par les myotonies.

Une rééducation locomotrice active : Une rééducation active est proposée par le kinésithérapeute
gu’elle soit aidée (a sec ou en balnéothérapie) ou contre résistances modérées.

Au niveau des membres supérieurs, il convient d’exploiter les amplitudes articulaires disponibles (cone
de préhension, orientation de la main).

Des exercices en taches orientées peuvent faciliter I'adhésion du malade. Un travail spécifique de la
motricité fine de la main peut étre associé.

Le travail en appui du membre supérieur (chaine fermée) a toute son importance pour se rapprocher
de situations fonctionnelles comme lors de I'usage d’une aide technique a la marche, des transferts,
des réactions parachutes.

Au niveau des membres inférieurs, en complément du travail analytique des muscles les plus faibles
(releveurs du pieds, quadriceps, extenseurs de hanche), le travail en chaine semi fermée ou en charge
est a privilégier : le travail en position assise avec déstabilisation rythmique pied au sol ou sur un ballon
de Klein, le travail des séquences de redressement, le passage de la position assise a la position debout,
les squats par exemple.

Il convient également d’inclure un travail de la motricité axiale avec des exercices d’auto-
grandissement, de I'équilibre du tronc et de gainage.

De l'auto-rééducation peut étre proposée en complément en prenant en compte les capacités
d’observance et de compliance aux traitements. Il convient de s’assurer que les exercices proposés
soient correctement réalisés au domicile en s’appuyant si besoin sur la télé-réadaptation et les
applications d’auto-rééducation.
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Travail aérobie — réhabilitation cardio-respiratoire : Plusieurs études témoignent de l'intérét de
I’exercice physique afin d’améliorer la force musculaire et les capacités aérobies. (Lessard. et al., 2021,
Kierkegaard et al. 2011) La réponse a lI'entrainement et les bénéfices sur les capacités fonctionnelles
semblent varier individuellement. Une réhabilitation cardio respiratoire, axée sur un programme
aérobie a l'aide d’un tapis de marche ou d’'un cyclo-ergometre peut étre proposée aux patients.
(Orngreen et al. 2005)

Les séances d’une durée d’au moins 30 mn sont réalisées si possible a raison de 2 a 3 fois par semaine
(avec au moins une journée de repos entre 2 séances) doivent tenir compte de la fatigabilité du
malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en monitorant la saturation et la
fréquence cardiaque.

Un programme d'entrailnement pourrait étre proposé comme dans I'étude de Aldehag et al.

Renforcement musculaire : La progression de la force musculaire est surtout notée pour les muscles
proximaux jusqu’a I'adolescence. Pour cette raison, la pratique d’une activité physique adaptée est
fortement encouragée dans les formes congénitales. ((reco Jonhson et al, 2019). Des études
supplémentaires sont nécessaires afin de définir les modalités d’exercices les plus pertinentes.

Les exercices proposés doivent tenir compte des capacités motrices mais également du statut
cardiaque, cognitif, et de la fatigabilité en instaurant des temps de pause réguliers

Cette rééducation doit étre structurée sur une période d’au moins 6 semaines a raison de deux a trois
séances hebdomadaires.

Les exercices proposés peuvent inclure : un travail analytique des muscles les plus faibles qui peut étre
complété par I'usage de I'électrothérapie ainsi qu’un travail en chaine ouverte et fermée.

On peut ainsi proposer et initier des activités physiques adaptées personnalisées que le patient
poursuivra en auto-exercices a la maison

Prise en charge fonctionnelle : La rééducation fonctionnelle tend a favoriser I'autonomie du malade.
Guidée par le diagnostic kiné, elle s’appuie sur les capacités motrices présentes tout en proposant si
besoin des stratégies de compensations des déficiences. Le kinésithérapeute, si possible en lien avec
I’ergothérapeute, peut accompagner le patient dans I'apprentissage du recours aux différentes aides
techniques dont il dispose. Des mises en situations permettent de confronter le malade aux stratégies
motrices et de compensations nécessaires pour gérer des situations dans lesquelles son autonomie est
limitée (relever d’une position allongée, d’une position assise basse ou au sol, le passage d’une marche
ou d’un obstacle).

Rééducation de la marche : La rééducation a la marche vise a potentialiser la déambulation tout en
minimisant le risque de chute. Elle inclut un travail qualitatif du schéma de marche en insistant
particulierement sur le passage du pas et le controle du verrouillage du genou lors de la phase de
simple appui.

La majorité de ces chutes ont eu lieu a l'intérieur, d’ou I'importance d’adapter I'environnement pour
réduire les risques de chute a domicile (installation de tapis antidérapants et de mains courantes,
suppression des obstacles potentiels, etc.).

Les patients les plus exposés au risque de chute sont les plus agés, les moins actifs et ceux qui
présentent la plus grande faiblesse musculaire.
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En complément de I'exploitation du périmetre de marche, il est souhaitable de se rapprocher des
conditions écologiques du malade en favorisant la marche sur terrains variés, le passage d’obstacle ou
encore les montées et les descentes d’escaliers.

Afin de favoriser la décharge du poids du corps, la rééducation en suspension ou en balnéothérapie
doit étre envisagée. D’autres stratégies telles I'usage d’exosquelette ou la stimulation électrique
fonctionnelle peuvent étre également proposées.

Des aides techniques d’aide a la déambulation (canne en T, canne béquille, déambulateur) ou
compensant une boiterie comme le steppage (releveurs statigue ou dynamique, chaussures
orthopédiques) peuvent étre prescrites pour faciliter la marche en toute sécurité.

Travail de I'autonomie : Dans I'optique de favoriser I'autonomie du malade et prévenir les risques de
chute, un travail des transferts, de I'équilibre debout est a envisager. En collaboration avec
I’ergothérapeute, une adaptation du lieu de vie peut étre proposée en tenant compte des facteurs
environnementaux et des capacités du patient (fatigabilité musculaire, troubles de I'équilibre, de
I'attention, baisse de la vision...). Des aides, facilitant les activités de la vie quotidienne (aide au repas,
a I'’habillage...) et la communication sont a mettre en place si nécessaire.

Prise en charge de la douleur : Les moyens thérapeutiques choisis doivent s’intégrer dans une action
coordonnée avec les autres acteurs de santé. (Guy-Coichard et al., 2018)

Peuvent étre proposés :

- Les massages et / ou la chaleur et la balnéothérapie (eau a 35°C) afin de lutter contre les contractures
douloureuses.

- La Neurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) a visée antalgique

- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zone
d’hyperpressions.

- Une proposition d’aides techniques pour limiter les contraintes sur les articulations et les groupes
musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne.

B - Prise en charge respiratoire pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte.

La kinésithérapie respiratoire est associée a la prise en charge orthopédique afin de lutter contre les
déformations rachidiennes et thoraciques qui impactent défavorablement la mécanique respiratoire.
Les étirements musculaires, les mobilisations rachidiennes et les postures en ouverture visent a
maintenir une ampliation et une compliance thoracique au service de la capacité vitale. Cette prise en
charge doit étre précoce et particulierement renforcée en cas de scoliose notamment dans les formes
congénitales, en y associant si besoin un corset.

Le travail actif doit intégrer la sollicitation des muscles du rachis et des muscles respiratoires.

Un renforcement spécifique des muscles respiratoires peut également étre proposé en utilisant la
spirométrie incitative ou un travail contre résistance inspiratoire ou expiratoire.

1 Désencombrement bronchique et aide a la toux :
Tous les patients ventilés nécessitent un nursing respiratoire quotidien important.

La rééducation respiratoire est primordiale dans la prise en charge rééducative globale des enfants
porteurs de DM1, avec kinésithérapie respiratoire manuelle, in-exsufflation, et hyperinsufflations
périodiques. Elle peut se faire a I’hopital et en libéral.

La prise en charge de I'encombrement bronchique est essentielle pour prévenir les surinfections
bronchiques. Elle s’inscrit dans un objectif a la fois préventif et curatif. | est nécessaire de proposer au
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malade des techniques instrumentales d’aide a la toux dés que le débit expiratoire de pointe a la toux
est inférieur a 270 L/min. Les techniques d’hyperinsufflation associées a des compressions manuelles
ou d’in-exsufflation doivent dans la mesure du possible, étre testées et réglées hors période
d’encombrement. Il est essentiel de sensibiliser le malade et I'entourage a l'utilisation de ces
techniques instrumentales afin de favoriser 'adhérence au traitement et son observance.

Chez I’enfant, les techniques sont les mémes mais on sera particulierement vigilant sur le risque de
collapsus laryngé. La compréhension des consignes et la coopération du patient seront également pus
difficiles.

Pour les malades trachéotomisés, en absence de contre-indications, I'in-exsufflation mécanique
associée aux aspirations endotrachéales semble la technique la plus indiquée pour permettre la
gestion de I'encombrement.

La kinésithérapie respiratoire ne se limite pas au désencombrement a la toux mais travaille aussi le
recrutement pulmonaire, la prévention des troubles ventilatoires et la prise en charge de la scoliose.

Il est nécessaire d’évaluer 'encombrement bronchique (importance et sa chronicité).

Si inefficacité (thorax peu compliant, mauvaise tolérance, persistance atélectasie) et/ou si difficulté
pour trouver un praticien pouvant assurer cette prise en charge : éventuelle indication a la VPI ou aux
hyperinsufflations. Usage par praticien et/ou par les parents a domicile aprés formation

Evaluer I'efficacité de la toux. Ne pas confondre toux inconstante en lien avec diminution du réflexe
de toux par hyperstimulation due aux stase laryngée et toux inefficace. Peak Cough Flow a adapter
avec valeurs de I'enfant sinon évaluation clinique. Si toux inefficace, envisager la mise en place d’un
in-exsufflateur.

Le désencombrement passe aussi par la mobilité qui peut étre compromise pour ces patients. Travail
ventilatoire actif, jeux, sport. Installation, changement de position pour les plus séveres.

2 Croissance thoracique et pulmonaire

Surveiller et prévenir le risque de déformation de la cage thoracique pouvant étre la source d’un
syndrome restrictif.

Appareillage type corset (voire corset garchois).

Possibilité de mise en place de dispositif d’hyperinsufflation permettant de pallier a la déficience des
muscles inspirateurs et permettant une mobilisation thoracique : Objectifs limiter les rétractions des
muscles respiratoires, les enraidissements des articulations costo-vertébrales et sterno-costales et
prévenir ou limiter les déformations thoraciques.

Surveillance possible par I'aspect général du thorax (suivi avec photos), éventuellement périmétrie
thoraciques et/ou lors de radio thoracique. Pour les plus grands, les EFR pourront renseigner sur
I’éventuelle atteinte restrictive.

Si indication pour mise en place d’hyperinsufflation : utilisation possible d’un relaxateur de pression,
d’un ballon, d’'un mode spécifique sur VNI. A réaliser par kiné et/ou par parents aprés formations.

A noter que I'apparition et la progression d’un syndrome restrictif peut engendrer une inefficacité de
la toux en lien avec I'incapacité a obtenir un volume inspiratoire pré-tussif suffisant pour engendrer un
débit expiratoire de ponte performant

Hyperinsufflations peuvent étre intéressantes en péri-opératoire d’une chirurgie rachidienne
Les réglages et la posologie ne font pas consensus pour ces dispositifs et dépendent beaucoup des

habitudes des centres. Nécessitée de personnaliser les réglages.
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3 Evaluation clinique de la mécanique ventilatoire

Toutes ces mises en place de dispositifs peuvent étre sources de lourdeur de prise en charge,
d’augmentation de la charge mentale des familles. Bien discuter de I'intérét de leur mise en place en
fonction de I’évaluation mais aussi de la sévérité de |'atteinte et du pronostic du patient. Décision au
cas par cas

4 Approche ORL / maxillo-faciale

Importance du nettoyage de nez (réle de filtre), favoriser la possibilité d’une respiration nasale.
Education thérapeutique auprés des parents

Stase salivaire et/ou bavage. En lien avec les troubles de la déglutition. Evaluer (échelles spécifiques).

Traitement possible par scopolamine en patch, ou gouttes d’atropine ou injections de toxines
botuliques dans les glandes salivaires

Voir si nécessité de mise en place d’'un systéme d’aspiration a domicile. Indispensable en cas de
trachéotomie. Education auprés des parents.
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Annexe 14 : Auto-questionnaires « Troubles de la déglutition/ troubles de
I’élocution (DHI/ VHI) »

Deglutition Handicap Index

Speyer R, Cordier R, Bouix C, Gallois Y, Woisard V, Using Classical Test Theory to Determine the
Psychometric Properties of the Deglutition Handicap Index, Dysphagia, 2022 Feb;37(1):65-73.

Woisard V, Lepage B. The "Deglutition Handicap Index" a self-administrated dysphagia-specific
quality of life questionnaire: temporal reliability. Rev Laryngol Otol Rhinol (Bord). 2010;131(1):19-22.

J=jamais PJ= presque jamais  P= parfois PT= presgue loujours [= toujours
P PTT

Je sens une géne quand j'avale

Les aliments restent collés ou blogués dans ma gorge

J'al des difficultés a deglutir les liquides

Je tousse ou racle ma gorge pendant ou aprés le repas

Je m'étouffe en mangeant ou en buvant

Je sens des remontées de liquides ou d'aliments aprés le repas

J'ai du mal &4 macher

Des aliments passent dans mon nez guand je bois ou guand je mange
Je bave quand je mange

J'ai mal a la gorge quand j'avale

Mes difficultés pour avaler me rendent incapable de manger certains
aliments

J'ai besoin de modifier la consistance des aliments pour pouvoir les
avaler

La durée des repas est BIIGHQEE a cause de mes difficultés pour avaler
Je mange moins a cause de mes problémes de deglutition

J'ai faim ou j'ai scif aprés le repas

Je suis fatiqué(e) &4 cause de mes difficultés pour avaler

Je perds du poids a cause de mes difficultés pour avaler

J'ai peur de manger

Je fais plus souvent des bronchites ou des infections pulmonaires
depuis mes problémes de deqglutition

Je suis plus g&né(e) pour respirer depuis mes problémes de déglutition

Jévite de manger avec les autres 4 cause de mes difficultés pour
avaler

mes problémes de déglutition limitent ma vie personnelle et sociale
Je suis ennuye(e) par la maniére dont je mange au moment des repas
Manger devient un moment désagréable a cause de mes difficultés
pour avaler

mes difficultés pour avaler me contrarient

Je trouve que les autres ne comprennent pas mes probléemes de

| deglutition

Les gens semblent irités par mon probléme de déglulitinn

Je suis tendu(e) quand je mange avec d'autres a cause de ma

| deglutition

Je suis honteux (se) de mon probléme de déglulitiun

Je me sens handicapa{e) a cause de mes difficultés pour avaler

10 OO0 OO0 OO0 O O Ooooooo 0 o oooooooooa =
10 00 OO0 000 O 0O Ooo0o0o00oo0oo 0 0O ooooooooao
10 OO0 OO0 000 O 0 0000000 0 O oooooooooanq
10 00 OO0 O00 O 0 Ooooooo o o oooooooooao
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Voice Handicap Index

Fichaux-Bourin P, Woisard V, Grand S, Puech M, Bodin S. Validation d'un questionnaire d'auto-
evaluation de la parole (Parole Handicap Index) [Validation of a self assessment for speech disorders
(Phonation Handicap Index)]. Rev Laryngol Otol Rhinol, (Bord). 2009;130(1):45-51. French. PMID:
19530524

Balaguer M, Farinas J, Fichaux-Bourin P, Puech M, Pinquier J, Woisard V. Validation of the French
Versions of the Speech Handicap Index and the Phonation Handicap Index in Patients Treated for
Cancer of the Oral Cavity or Oropharynx. Folia Phoniatr Logop. 2020;72(6):464-477.
doi:10.1159/000503448

Weuillez remplir la case qui correspond a votre situation actuelle, en sachant que :
Cotation : J= jamais PJ=presque jamais P= parfois PT=presque toujours T= toujours

PARTIE F Cotation

La vitesse a laquelle je parle a changé |

Ma voix rend difficile 'expression de mes émotions 1

Jai des difficultés a articuler quand je parle |

Je dois faire un effort pour parler |

Je suis & cours de souffle quand je parle 1

PARTIE C Cotation

J'ai des difficultés a formuler oralement ce dont J'ai besoin (boire, manger, toilette...) 1

Je suis géné(e) pour exprimer mes pensées, mes opinions ]

J'ai du mal & communiquer avec des personnes peu familiéres -

On me demande de répéter a cause de mon probléme pour parler ]

J'évite les conversations avec ma famille, les amis, les voisins 1

PARTIE E Cotation

Je souffre de ma fagon de parler [

Mes difficultés de parole limitent ma vie personnelle et sociale 1

Je trouve que les autres ne comprennent pas mes problémes pour parler

Les gens semblent irrités par mon probléme pour parler 1

Je me sens handicapé(e) a cause de mes difficultés pour parler -
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Annexe 15 : Fiche « L’intervention orthophonique chez I’adulte DM1 »

On trouve dans la DM1 une dysarthrie flasque, par atteinte des muscles bucco-faciaux : blocage a
I'initiation des mouvements (myotonie), imprécisions articulatoires en lien avec I'amyotrophie, la
faiblesse musculaire et la fatigabilité. On retrouve cliniquement une atteinte de la langue (apex, base
de langue), du voile du palais, des joues et des levres. On trouve en conséquence de nombreuses
perturbations des consonnes, particulierement occlusives (t, d, p, b, m, n, k, g), et souvent également
des liquides (l) et fricatives (f, v, s, z). Les voyelles sont également perturbées lorsqu’on trouve une
altération de la résonance nasale.

L'altération de l'articulation est généralement associée a des troubles vocaux (consécutifs aux
difficultés respiratoires et a l'atteinte des muscles glottiques). On trouve fréquemment un
essoufflement, une hypophonie, et une instabilité vocale.

La prosodie et le contréle du débit sont généralement touchés également, ce qui majore la dysarthrie.
L’hypomimie perturbe la communication, sur son versant non-verbal.

La conscience qu’a le patient de I'altération de sa parole et l'intensité de ses troubles cognitifs
impactent les compensations qu’il peut mettre en place spontanément pour améliorer son
intelligibilité.

Evaluation :

- Auto-évaluation permettant de recueillir I'expérience du patient et de mesurer le
retentissement sur le quotidien (Voice Handicap Index (VHI) ; Speech Handicap Index (SHI))

- Evaluation clinique de la dysarthrie par I'orthophoniste permettant de mesurer les différentes
altérations de la parole (qualité vocale, articulation, prosodie, débit, mouvements alternatifs
répétés, respiration, intelligibilité, caractére naturel de la parole...), associées a une évaluation
motrice de la parole pour mesurer la tonicité et la mobilité bucco-faciales.

L'évaluation permet de poser un diagnostic orthophonique et de déterminer les axes de rééducation.

Rééducation :
L'orthophoniste propose des axes en tenant compte des résultats de son évaluation (sévérité de la
dysarthrie, déficits des organes effecteurs, compensations envisageables), mais également de la
plainte du patient et de ses objectifs, personnels comme professionnels. Enfin, I'orthophoniste tient
compte des capacités du patient a mettre en application des adaptations comportementales.
Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et des explications anatomo-
fonctionnelles sont nécessaires afin d’expliquer les objectifs et moyens de la prise en soin, et d’obtenir
I"'adhésion du patient.
Axes de rééducation fréquents :
- Renforcement des muscles de la sphére oro-faciale (travail analytique par groupes
musculaires), avec pauses réguliéres en tenant compte de la fatigabilité musculaire.
- Entretien de la mobilité des muscles faciaux, notamment dans la communication non-verbale
(expressivité du visage).
- Travail du souffle abdominal et de la coordination pneumo-phonatoire.
- Renforcement glottique (méthode a la paille notamment).
- Exercices de pose de voix et travail de résonance pour améliorer I'intensité et la qualité vocale.
- Travail spécifique de I'articulation : précision des points d’articulation, rythme et amplitude
des mouvements.
- Travail de la prosodie et du débit.
- Massages faciaux internes et externes (sur le modele de ceux pour la paralysie faciale
périphérique, mais avec moins de force), afin de détendre les muscles et apporter du confort
apres le travail musculaire. L’apprentissage des automassages (coudes en appui sur la table du
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fait du déficit des épaules et membres supérieurs) permet au patient d’en bénéficier au
quotidien.

- Conseils variés selon les besoins du patient : explication de I'intérét des échauffements (qui
réduisent les myotonies, facilitant par exemple une prise de parole en public), les effets
néfastes du froid sur les myotonies, la nécessité de faire des pauses...

Le travail de renforcement abdominal et global réalisé en kinésithérapie, en ergothérapie ou avec des
EAPA est généralement bénéfique pour la qualité vocale du patient, en parallele de la prise en soin
orthophonique.

Dans la DM1, on trouve a la fois une dysphagie haute et une dysphagie basse. L'orthophoniste évalue
la déglutition et propose la réadaptation et la rééducation de la dysphagie haute.
On peut trouver une atteinte des trois phases de la déglutition :

- Phase orale : altération de la préparation et de la contention du bol alimentaire consécutive
au déficit et a la fatigabilité des muscles masticateurs, labiaux et linguaux. Il existe un déficit
de propulsion linguale. Un reflux nasal peut également étre trouvé par insuffisance vélaire.

- Phase pharyngo-laryngée : déficit de progression du bolus dans le pharynx par insuffisance des
muscles constricteurs, déficit de protection des voies aériennes supérieures et de
relaichement/ouverture du SSO, avec en conséquence de fréquentes stases pharyngo-
laryngées a l'origine de fausse routes sonores ou silencieuses.

- Phase cesophagienne : altération du péristaltisme cesophagien et RGO, pouvant étre a I'origine
de blocages cesophagiens.

Evaluation :

L’évaluation est constituée a la fois d’une auto-évaluation permettant de recueillir I'expérience du
patient et de mesurer le retentissement des troubles sur le quotidien (Deglutition Handicap Index
(DHI)), et d’une évaluation clinique de la déglutition.

Cette évaluation clinique de la déglutition permet une analyse des capacités de déglutition en situation
relativement écologique. Elle se fait idéalement lors d’un repas, afin d’observer la prise de liquides
(boissons) et de solides (aliments). On évaluera préalablement les pré-requis a la déglutition : position
et tonus de la téte et du tronc, mobilité et tonicité bucco-faciales, denture, salivation et mécanismes
de protection des voies respiratoires (ascension laryngée, fermeture glottique, toux, raclement de
gorge). Lors d’un essai de boissons et d’aliments, I'orthophoniste évalue la qualité des différentes
phases de la déglutition et détermine la présence de signes de fausses routes ou de difficultés de
progression du bol alimentaire. Il est souvent nécessaire pour le patient de boire pour permettre une
vidange buccale alimentaire compléete, et des signes de stases pharyngo-laryngées (voix mouillée,
raclement de gorge et/ou toux) sont fréquemment présents. Des myotonies, de la langue et des
muscles masticateurs généralement, peuvent perturber la phase orale. Une fatigabilité est a
rechercher. L'observation d’une prise alimentaire permet également de noter des éléments
comportementaux : gestion des quantités, du rythme, et différentes techniques mises en place par le
patient pour compenser ses difficultés.

Des examens objectifs (nasofibroscopie et vidéofluoroscopie de déglutition) permettent de compléter
I’évaluation clinique, qui reste incompléte. Il ne faut pas négliger la complémentarité de ces différentes

évaluations : examens objectifs et observations cliniques.

Grace a la plainte du patient, a I'interrogatoire, aux observations faites lors de I'évaluation clinique, et
aux résultats des examens objectifs, I'orthophoniste pose un diagnostic orthophonique (sévérité des
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troubles, types d’atteintes) et propose des axes de compensation, d’adaptations et de remédiation de
la déglutition.

Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et des explications anatomo-
fonctionnelles sont nécessaires afin d’expliquer les objectifs et moyens de la prise en soin, et obtenir
I’adhésion du patient (en particulier pour favoriser sa compliance dans les adaptations de texture qui
peuvent étre recommandées).

Adaptations fréquentes :

- Adaptation de la position pour améliorer la protection des voies respiratoires, selon les besoins
et les capacités du patient (position assise, bien redressé ; téte en flexion antérieure)

- Adaptation des boissons, selon les besoins du patient: recommandation de boissons
stimulantes (fraiches, chaudes, pétillantes, go(tues) pour faciliter le contréle moteur de la
déglutition, recommandation de modification de la vitesse d’écoulement des liquides en cas
de ralentissement trop important (poudres épaississantes stables).

- Adaptation de la texture alimentaire : vigilance et/ou éviction des aliments a risque augmenté
de fausses routes (secs, dispersibles, filandreux, pateux...), modification de la consistance (en
particulier du fait de I’affaiblissement des capacités de mastication). En fonction des troubles,
les niveaux adaptés pour les aliments sont le niveau 6 pour les troubles les plus légers (=petits
morceaux tendres) avec des morceaux qui ne dépassent pas 1.5cm/1.5cm ce qui permet
d’éviter d’emblée les fausses routes obstructives, jusqu’au niveau 4 en alimentation per os
chez ces patients (=purée lisse) (niveaux IDDSI).

Axes de rééducation fréquents :

- Renforcement bucco-facial (travail analytique par groupes musculaires), avec pauses
régulieres en tenant compte de la fatigabilité musculaire : levres, joues, langue, voile du palais.

- Renforcement des muscles constricteurs du pharynx (manceuvre de Masako), renforcement
des muscles supra-hyoidiens et du SSO (exercices du Shaker, Chin Tuck Against Resistance),
idéalement en concertation avec le kinésithérapeute du patient, car les déficits des muscles
du cou nécessitent d’adapter ces exercices au patient, selon la sévérité de I'atteinte.

Le travail de la toux et des muscles masticateurs généralement réalisé en kinésithérapie classique et
en kinésithérapie maxillo-faciale est bénéfique en paralléle du suivi orthophonique.

Les troubles neuro-cognitifs peuvent étre pris en soins par les orthophonistes, a la suite d’une
évaluation neuropsychologique. Les objectifs et axes seront personnalisés, en travaillant
spécifiquement les aspects déficitaires (attention, troubles exécutifs, mémoire...) mais également les
fonctions préservées pour développer les compensations et éviter la mise en échec du patient.
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Annexe 17 : Atteintes psycho-cognitives dans la DM1 : les comprendre
pour mieux s’y adapter

«b ASSISTANCE HOPITAUX
AFMTENL&TWI:IRQQNN' » PUBLIQUE DE PARIS

Atteintes psycho-cognitives dans la
Maladie de Steinert : les comprendre
pour mieux s’y adapter

© https://www.clipartsfree.de

e Pr. Daniel Annequin, psychiatre,

e Nathalie Angeard & Sabrina Sayah, psychologues, (Service de Neuromyologie de La Pitie
Salpétriere),

e Le Groupe d’Intérét Steinert AFM-Téléthon : Alain Geille, Francette Descline, Michel
Bonnaire, Marcel Haliveges, Jacques Oddou, Christine Job.
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e |ntroduction

Toutes les personnes amenées a intervenir aupres de patients atteints de la maladie de Steinert (ou
dystrophie myotonique de type 1 - DM1) reconnaissent un contexte psycho-cognitif trés spécifique qui
rend parfois complexes la communication et les interactions.

Cette fiche vise a décrire les principaux troubles psychiques, cognitifs et comportementaux retrouvés
dans la maladie et leurs conséquences dans la vie quotidienne du patient et de sa famille. Son but est
également de proposer une hoite a outils permettant a chacun de fluidifier la communication avec les
patients. Enfin, cette fiche pourrait également aider a trouver des clés pour décoder ce qui reléve de
I’atteinte cognitive et d’en limiter les retentissements sur les sphéres familiale, sociale, scolaire et/ou
professionnelle.

L'accompagnement de ces patients nécessite un éclairage croisé combinant les centres de référence
des maladies neuromusculaires, les services sociaux et les associations de malades dont la principale
est I'’AFM-Télethon.

e Le tableau psycho-cognitif de la maladie

La variabilité d’expression de la maladie, bien connue sur le plan somatique, se retrouve de la méme
maniére sur le plan psycho-cognitif. La plupart des patients présente un spectre de troubles plus ou
moins prononces, combinant des atteintes visibles ou invisibles pouvant étre déroutantes pour autrui
et néfastes a leurs interactions sociales. Ces atteintes et leurs effets sont variables dans le temps et
selon les contextes socioprofessionnels et familiaux. Les réactions comportementales peuvent
également étre variables au sein d’une méme journée avec par exemple des patients passant du calme
a une colére intense en quelques minutes.

Pour aller plus loin :
https://www.cahiers-myologie.org/articles/myolog/pdf/2016/01/myolog201613p28.pdf

Les patients et leurs interlocuteurs éprouvent parfois de réelles difficultés pour initier et maintenir un
échange. Tous les canaux impliqués dans la communication peuvent étre plus ou moins atteints. En ce
qui concerne le langage verbal, I'atteinte musculaire peut impacter les capacités d'expression avec une
atteinte de la prosodie ™ et une dysarthrie ? parfois sévere. Le langage non verbal peut &tre également
affecté avec une atteinte des muscles du visages (amimie ). Les messages socio-émotionnels peuvent
étre difficilement interprétables et perturbés dans les 2 sens ; les patients éprouvant des difficultés a
émettre et traiter les signaux sociaux explicites et implicites.

Pour aller plus loin :
https: j

www.medecinesciences.org/en/articles/medsci/full_html/2018/11/medscil180247s/medscil80247s. html

Communication. La communication avec les professionnels est particulierement affectée. A la suite

d’un premier contact pouvant étre négatif, les schémas habituels de communication ne vont pas

fonctionner. Les risques d’'incompréhensions et de colére induite par les frustrations des intervenants

sont réels, pouvant retentir sur leurs capacités d’'empathie a I'égard du patient (particulierement vrai

avec certains professionnels de santé déstabilisés par ces modalités de communication inhabituelles).
(1} Prosodie : intonation, musicalité du langoge

(2) Dysarthrie : troubles de I'articulation, de I'élocution
(3) Amimie : absence d'expression faciale (faciés impassible, figé, inexpressif]
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En ce qui concerne les patients, lors de conflits ou de situations sociales tendues, Ia prise de conscience
de leurs actions et du retentissement sur autrui peut étre altérée et entrainer des réactions de rejet,
de la frustration, des acceés de colére ou encore une perte de confiance en soi (repli sur soi). Méme
I"humour qui est souvent un bon moyen de contournement d’une difficulté relationnelle est a
manipuler avec précaution avec les patients DM1 car ils ne sont pas toujours réceptifs au second degré.

Groupes. Les personnes atteintes de la maladie de Steinert sont souvent en difficulté dans un groupe.
Trop de stimulations, le bruit, la rapidité des messages échangés peuvent créer un malaise interne
auquel le patient peut répondre en se refermant sur lui-méme. S'il reste dans I'échange, ce sera au
prix d’un effort considérable qui sera trés fatigant.

Clé : Aborder I'échange avec une grande patience, accepter le patient tel qu'il est malgré une apparence
déstabilisante. Sortir des schémas habituels de communication (s’appuyer sur des dessins, BD, jeux, vidéos...).
Dans le groupe, ralentir les débits, répéter et fractionner les messages, faire preuve d’adaptabilité et de
flexibilite.

Emotions. Certains patients éprouvent de grandes difficultés a déchiffrer les émotions dans les
interactions sociales (expressions du visage, intonation) et réguler leurs émotions. Cette difficulté a
réguler les émotions peut s"associer a une absence de filtres sur ce qui peut étre dit ou non en fonction
de l'interlocuteur et du contexte et entrainer ainsi des situations sociales embarrassantes. Pour limiter
I'impact de ces difficultés de reconnaissance et de gestion des émotions au quotidien, il est possible
d’utiliser la médiation d’un animal de compagnie (apport d’affection et possibilité d'interaction sociale
grace a I'animal). Lanimal ne renvoyant pas de jugement et valorisant le patient.

Cle : Verbaliser, nommer, expliciter les émaotions ressenties. Aider le patient a comprendre et améliorer
l'image qu’il renvaie aux autres.

Routines. La difficulté a entrer en contact avec I'autre conduit a la recherche d'un quotidien repétitif
et rassurant. L'ahsence de changement peut étre un objectif de vie pour les patients. Les routines
deviennent organisatrices de |a vie quotidienne : |a répétition en boucle du méme passage d'un film,
la reprise d'un jeu déja fait de multiples fois, etc... La surprise, I'inconnu, les situations nouvelles
peuvent étre source d'inquiétude et volontairement évitées. La prise de décision (par rapport a un
nouveau traitement par exemple) est liée au rapport entre le hénéfice supposé et I'effort a fournir
pour mettre en place une nouvelle routine. Il peut quelquefois étre utile de montrer qu’un bénéfice a
moyen ou long terme peut réclamer un effort a court terme jugé lourd et dont les fruits ne sont pas
visibles immédiatement.

Cette recherche de routine peut également se retrouver dans les liens sociaux ; les patients peuvent
ainsi étre a la recherche de contacts humains stables permettant une vie sociale rassurante.

Clé : Etre attentif aux changements positifs sur des courtes durées et les verbaliser. Proposer des moyens de
sortir des routines et enclencher un cercle vertueux en prenant en compte la temporalité du patient. Rendre
concréte la balance bénéfices/risques pour guider les choix du patient.

Minorer, banaliser les symptémes. Le besoin de se construire un environnement valorisant et
rassurant peut conduire les patients a une stratégie de transformation de la réalité. Dans la vie
courante, cela peut se traduire par exemple par une pratique addictive de jeux vidéo ol ils vont
incarner des avatars dotés d'une force exceptionnelle. Les patients peuvent également minorer ou
banaliser certains symptomes. Ces attitudes peuvent étre entendues comme des défenses
psychologiques face a la maladie mais peuvent également étre expliquées par une anosognosie
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(absence de prise de conscience ou une prise de conscience amoindrie des troubles liée a une atteinte
neurologique). Chez certains patients, cela peut impacter massivement I'hygiéne corporelle et/ou les
conditions d'habitation (accumulation d'objets, entassements).

Cle : Ne pas se fier aux déeclarations du type : « je vais bien ». Ne pas utiliser de langage implicite dans
I'echange (exemple : « il fait chaud » pour demander d’ouvrir la fenétre). Exprimer formellement les
demandes, suggestions, questions. Privilégier les questions fermées. En cas de questions ouvertes, illustrer
concrétement les différentes réponses/alternatives possibles.

Dépression et idées noires. La souffrance psychique peut s’exprimer chez les patients par des attitudes
impulsives voire agressives en raison de la difficulté a réguler les émotions, des appels au secours
explicites ou non et un ras le bol géneéral. Des points de vigilance sont nécessaires sur un risque de
désinvestissement global allant jusqu’a la mise en danger vital (manger, boire, échanger, se laver...).
Les professionnels peuvent questionner le vécu de la maladie, investiguer le profond sentiment
d’envahissement.

Attention et concentration. Les capacités d’attention et de concentration sont souvent fragilisées.
Parfois, les patients peuvent ne pas étre attentifs quand on leur parle et ne pas enregistrer certaines
informations. La mémoire de travail (traiter une information en mémoire a court terme, par exemple,
lire, faire du calcul mental) ou le partage d’attention (ex : cuisiner et répondre au téléphone en méme
temps) sont souvent mis a mal.

Cle : Ne pas hésiter a répeter plusieurs fois les informations pertinentes d’un échange. Faire un réesumé de
I'échange a la fin de la rencontre. Demander au patient de reformuler ce qu’on lui dit.

Mémoire. En revanche, la mémoire du passé lointain est préservée chez la plupart des patients. C'est
un axe positif de communication qu’il peut étre utile de mobiliser.

Clé : ? Rappeler des souvenirs heureux permet de restaurer une communication dégradée ou surmonter une
période de dépression. Valoriser la personne, ses acquis et ses capacités de meémoire préservées.

Orientation temporo-spatiale. Les difficultés d’orientation spatiale sont particulierement fréquentes
dans la forme congénitale de la maladie. Les activités professionnelles impliquant de fréquents
deplacements sont déconseillées pour les malades atteints par ces symptomes bien que la
généralisation des outils connectés (GPS, montres, applications de géolocalisation) en limite
maintenant les conséquences.

Il peut par ailleurs exister une altération de la perception du temps mais également des difficultés de
planification temporelle. Cette notion de perturbation du temps peut envahir et angoisser le patient.

Cle : Anticiper, prendre le temps et s’appuyer sur les outils numériques dont I'ergonomie est adaptée (agenda,
notifications, alarmes).

Image de soi. En matiére d’hygiene, les difficultés d'initiation combinée a I'épuisement physique
peuvent conduire a une négligence corporelle entrainant des situations sociales dévastatrices. Au
contraire, il peut exister un surinvestissement de I'image de soi. A noter que I'excés de sudation est en
lien avec les troubles hormonaux liés a la maladie, et non avec les troubles psycho-cognitifs. Dans le
méme ordre d'idée, certains patients peuvent avoir des troubles susceptibles de les conduire a des
conditions de vie négligees et qu’ils peuvent dissimuler a leur entourage.
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Clé : Sensibiliser le patient & la dégradation de l'image percue par les autres et a I'importance de I'image
percue par les autres.

Vulnérabilité. Certains patients sont trés vulnérables et nécessitent des mesures de protection
(juridiques notamment) en raison d’'une altération de leur jugement vis-a-vis des personnes et
situations. Il peut arriver que les patients soient victimes d’arnaques, de démarchages. Il convient donc
d’'étre vigilant tout en laissant une certaine autonomie financiére.

Clé : Donner aux intervenants et aux familles des points de contact précis (organismes sociaux, associations de
malades) pouvant éclairer les démarches de protection juridique.

Fatigue(s). La fatigue dans la maladie peut &tre massive et multifactorielle ; elle est d’origine physique,
neurologique ou encore psychologique. Cela peut conduire a un épuisement massif et peut altérer les
capacités relationnelles. Il est fréquent de retrouver de la somnolence excessive et des inversions
veille-sommeil (dormir la journée, étre réveillé la nuit) chez les patients impactant fortement leur vie
sociale.

—

Cle : étre attentif aux signes de fatigue et savoir différer certaines activitées.

e Les conséquences du profil socio-cognitif atypique sur les plans familiaux et socioprofessionnels

Dans I'environnement professionnel le contact avec le médecin du travail est normalement sans
risque pour le patient car il est tenu au secret médical et connait en principe I'entreprise. Les autres
options (syndicats, assistantes sociales...) peuvent améliorer les canaux de communication entre
collégues ou vis-a-vis des supérieurs mais aussi les compliquer. Certains malades veulent masquer leur
handicap (peu de symptémes limitant les performances professionnelles), d’autres souhaitent le
révéler (port d’'un élément de reconnaissance du handicap invisible, explication médicale de la
fatigue...). Le risque de licenciement est important. Il ne peut &tre motivé directement pour cause de
maladie mais pour inadaptation au poste de travail aprés contournement des mesures de
reclassement imposées par le code du travail.

Clé : Stratégie de dévoilement progressif aprés analyse du rapport bénéfice/risque. Les tdches structurdes
au sein d’équipes pérennes sont a privilégier.

Dans I"'environnement scolaire, il est indispensable de porter a la connaissance des enseignants les
particularités de la maladie car elles permettent d’expliquer des comportements qu’ils peuvent, sinon,
interpréter de facon inappropriée (paresse, apathie, lenteur a la compréhension...). Le médecin
scolaire est un hon point d'entrée. L’AFM-Téléthon édite une fiche rédigée en concertation avec
I’Education Nationale destinée aux enseignants.

[ Pour aller plus loin : https://steinert.afm-telethon.fr/documentations-et-liens/documents-de-reference/ J

Dans I'environnement familial, le sujet peut étre explosif, conduire a des éclatements de cellules
familiales ou au contraire a des resserrements autour du ou des patients.

[ Cle : Désamorcer les situations les plus critiques avec l'aide d’un tiers.
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¢ Les aidants familiaux

Toutes les situations précédemment décrites et les recommandations en résultant sont évidemment
valables pour les aidants familiaux mais plusieurs points sont particulitrement a surveiller dans cette
population trés exposeée :

La proximité avec le malade. Flle peut induire des effets d’'emballement (disputes) ou de saturation
(indifférence) accentuant les situations délétéres. Les routines installées peuvent empécher de
décrypter le non-dit qu’un intervenant plus éloigné aurait facilement identifié.

[ Clé : Combattre I'isolement et le repli social, maintenir les contacts familiaux. ]

Le harcélement. 'envie d’aider le malade a gérer son quotidien doit étre satisfaite sans harcélement,
culpabilisation ni infantilisation. La ligne rouge est parfois franchie dans un désir de bien faire qui peut
ne pas étre percu comme tel par le malade. L'aidant ne doit pas se substituer aux taches que le malade
peut et veut faire, sauf si une situation de mise en danger est identifiée. Dans ce dernier cas, une
information claire doit étre délivrée par I'aidant.

[ Clé : Bien se connaitre et connaitre 'autre. S’entourer de professionnels. ]

La protection de l'aidant proche. La proximité permanente avec le malade, la gestion des petites
situations d'urgence du quotidien et la lourdeur du fardeau a porter comportent des facteurs de
risques avérés pour la santé de I'aidant : burnout, anxiété, dépression. Des plaintes sur d’autres
registres (troubles du sommeil, fatigue insupportable, douleurs chroniques...) peuvent venir masquer
les symptomes dépressifs.

Du fait de la dimension génétique de la DM1, I'un des parents d’un malade est simultanément aidant
et atteint. Les troubles préecéedemment évoqueés se retrouvent donc des 2 cotés augmentant sa charge
affective.

[ Clé : En parler avec un professionnel de santé de confiance. ]

Répit. Méme s'il n’en ressent pas le besoin, celui-ci doit se ménager des temps de répit consacrés a
satisfaire ses envies propres (sports, spectacles). Le malade doit comprendre qu’il ne s’agit pas
d’égoisme mais d’'un besoin indispensable pour éviter que I'aidant ne devienne a son tour un fardeau
pour les autres.

[ Pour aller plus loin : le blog du Groupe d’intérét Steinert de 'AFM-Téléthon. https.//steinert.afm-telethon.fr/ ]

Culpabilité. Comme dans toute maladie génétique, |a culpabilité peut étre trés présente dans le vécu
de la maladie. Cette culpabilité peut se révéler polymorphe. Le parent atteint de la maladie peut
développer un sentiment de culpabilité d’avoir « transmis la maladie a ses enfants » ; 'enfant ou le
proche touché par la maladie peut culpabiliser en raison de la « charge » qu'il représente, et I'aidant
indemne peut culpabiliser d’étre en bonne santé ou de ne pas étre en capacité de prendre toute la
mesure de la souffrance du malade. Il s'en suit une altération de I'humeur, du sommeil, du got, du
plaisir ainsi qu’une possible vive douleur morale. Il peut dans ce cas y avoir des attitudes apparentées
a la dépression.
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Clé : l'entourage familial, médical et amical peut rassurer les personnes concernées. Le sentiment de culpabilité
peut aussi étre questionné au sein de la famille ou par un tiers professionnel. Nous ne sommes pas égaux face
au sentiment de culpabilité.

Conclusion et déclinaison pratique

Cette fiche visant a I'exhaustivité et au détail y perd fatalement en praticité ; elle sert surtout a
alimenter la réflexion et la discussion. Pourquoi ne pas la concrétiser dans une liste personnalisée de
conseils pour le patient et son entourage, utilisable au quotidien et par exemple affichable surle frigo ?
Un exemple en est donné ci-aprés, mais la meilleure fiche sera celle que vous écrirez.
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FICHE A ACCROCHER AU FRIGO

Quelques idées pour une meilleure organisation du quotidien.

#Raliser une seule tache 2 la fois.

e Eviter le plus possible le multitdche méme pour les
tdches simples et automatiques.

e Ne pas s’éparpiller sur plusieurs activités, cela
peut s’avérer compliqué et augmenter le risque
d’erreurs et de tdaches incompleétes !

# Faire un emploi du temps de ses journées et/ou
sa semaine : a accrocher sur le frigo par exemple.

# Hiérarchiser ses priorités : classez vos taches
de la plus importante a la moins importante par
exemple.

Si a la fin de la journée, vous n’avez pas réalisé
certaines tdaches, reportez-les au lendemain.

¥ Se donner des objectifs REALISABLES ! Ne pas trop s’en demander en une journée.

¥ Ne pas hésiter a prendre des notes sur un petit carnet (toujours le méme !) et d’une couleur
voyante de préférence (ex : un petit carnet rouge). Rangez-le toujours au méme endroit.
Malgré les idées regues, prendre des notes permet de consolider l'information en mémoire et
permet donc de mieux mémoriser.

* Ranger ses affaires toujours au méme endroit.

. 2 Essayer de prendre son temps.
Meéme si vous n’avez pas beaucoup de temps, ne vous pressez pas ! Exécuter des taches dans
le stress est beaucoup plus complexe et peut amener a faire plus d’erreurs.

# Si vous sentez votre attention décrocher, faites une pause de quelques secondes.
Pour « se vider la téte », vous pouve:z par exemple compter a [’envers pendant quelques
secondes (par exemple, comptez a l’envers a partir de 362). Cela permet de pouvoir mobiliser
de meilleures ressources attentionnelles par la suite.

¥ si vous perdez le fil d’une conversation, n’hésitez pas a demander a votre interlocuteur
de répéter ce qu’il était en train de dire.
Cela évite les frustrations et fait comprendre a I’autre que la conversation vous intéresse !
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Annexe 18 : Conduite automobile

Il faut expliquer les limites physiques et cognitives, informer le patient de I'existence d'adaptations
matérielles, insister sur la nécessité de faire valider le permis par la commission de la Préfecture et
préciser qu'en cas de responsabilité dans un accident, a défaut de permis validé, la couverture par
I'assurance peut étre caduque.

Les sites du CEREMH (Centre de ressources et d'innovation mobilité handicap) et du GERCAH (Groupe
d’étude et de recherche pour la conduite des personnes en situation de handicap) dédiés a la conduite
automobile recensent les informations sur les démarches a effectuer, les aménagements, les auto-
écoles agréées.

Concretement, le sujet souhaitant passer son permis doit se soumettre a une visite médicale préalable
obligatoire auprés d'un médecin agréé par la Préfecture afin d'obtenir un certificat d'aptitude de
validité limitée. Avec ce certificat, le candidat au permis doit s'inscrire dans une école spécialisée qui
pourra mettre en place I'aménagement du véhicule tel que mentionné dans le rapport médical puis il
devra se présenter aux épreuves.

La personne déja titulaire du permis B doit, quant a elle, demander la régularisation de leur
autorisation de conduire auprés de la commission médicale de la Préfecture.

Afin de préparer au mieux la visite aupres du médecin agréé de la Préfecture, et a valeur de conseil, le
professionnel de santé peut proposer des évaluations médicale, ergothérapique, neuropsychologique,
ophtalmologique et peut orienter, lorsqu’ils existent dans la région, vers des centres experts pour la
mobilité. Ces centres pourront proposer a leur tour une mise en situation sur simulateur ou sur route
pour définir les aménagements nécessaires.

Sur le versant cognitif, plusieurs processus sont impliqués dans I’activité de conduite et peuvent étre
altérées :

e La mémoire : la mémoire épisodique est nécessaire pour I'apprentissage de la conduite puis
pour mémoriser un trajet, une destination, une place de parking... La mémoire sémantique est
sollicitée dans la connaissance des panneaux de signalisation et du code de la route. Enfin le
conducteur s’appuie sur sa mémoire procédurale dans le maniement du véhicule.

e les fonctions instrumentales : elles réunissent le langage (lecture et compréhension des
panneaux), les praxies (manipulation, coordination des mouvements, gestion des séquences —
débrayer, passage de vitesse ...), les gnosies (reconnaissance des formes et des sons), et les
capacités visuo-spatiales (repérage, orientation et déplacement dans I'espace pour le
maniement du véhicule, I'estimation des distances, interprétation de la situation routiére et
prédiction de son évolution ...).

e les capacités attentionnelles : vigilance, état d’alerte, attention soutenue, sélective, partagée
sont de premiéres importances (maintenir le véhicule sur sa trajectoire tout en étant vigilant
aux déplacements des autres et aux panneaux de signalisation). Or les troubles de
concentration et d’attention sont souvent majeurs et au premier plan chez les sujets DM1.

e les fonctions exécutives : ces fonctions de contréle primordiales permettent I’anticipation, la
flexibilité (changer de trajets, adapter sa conduite aux conditions de circulation, météo ...), la
planification/organisation d’un trajet efficace et le suivre, la prise de décision et d’initiatives
rapides et adaptées devant les situations non routiniéres, I'inhibition des distracteurs et
informations non pertinentes (publicités sur le bord des routes), la maitrise du comportement
(calme, gestion du stress et de I'anxiété, voire de la peur, civisme, respect des régles), la
manipulation mentale d’informations en mémoire de travail et la vitesse de traitement. Un
syndrome dysexécutif modéré ou sévére est souvent objectivé.
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Liste non exhaustive de tests cognitifs pertinents pour I'évaluation a I'aptitude de la conduite :

Epreuves

Fonctions évaluées

Fonctions exécutives et attentionnelles

Epreuve trés

Subtests de la TAP : Alerte, Attention
divisée, Champ visuel actif, Balayage

Temps de réaction, attention (sélective,
soutenue, partagée), exploration

ou remplacer
par certaines
épreuves ci-
contre en
fonction des
difficultés
observées et
du matériel
disponible :

pertinente . . .
visuel, Attention soutenue visuelle...
. . Exploration visuelle, rapidité visuo
Trail Making Test p_ . . p B}
motrice, attention, flexibilité mentale
. Planification, appréhension d’un
Arrangement d’images (WAIS) . . PP
situation dans son ensemble
Symboles (WAIS) Rapidité, discrimination d’infos visuelles
Codage (WAIS, Digital symbol modalities
test) Coordination visuo motrice, mémoire a
Séquences lettres chiffres (WAIS, MEM . -
V) court terme, vitesse de traitement
> Pour les candidats au permis
A compléter Test des commissions Organisation

Tours de Londres

Planification

Test d’attention D2

Attention soutenue, discrimination
visuelle, vitesse de traitement

PASAT

Maintien attentionnel, mise a jour,
manipulation mentale d’information,
attention soutenue

Double tache de Baddeley (Grefex)

Partage attentionnel, double tache

Copie de la figure de Rey

Organisation, planification , habilités
visuo- constructives

Labyrinthe épreuve informatisée ou
épreuve de Porteus

Planification, anticipation, coordination
visuo-spatiale

Test de stroop

Inhibition cognitive

Cubes (WAIS)

Coordination visuo-motrice,
structuration spatiale

Subtests moteurs de la BREF :
comportement de préhension, Go- no
Go, Ordres contraires, Séquence motrice

Control moteur, inhibition motrice,
programmation motrice

Wisconsin Card Sorting Test (favoriser la
version longue si possible)

Flexibilité

Fonctions mnésiqu

es

Test de rappel libre rappel indicé 16
items ou 15 mots de Rey ou épreuve de
rappel libre avec remémorisation
sélective 15 items

Mémoire épisodique antérograde
verbale (encodage, stockage
récupération et consolidation)

Rappel de la figure de Rey a 30 min

Mémoire épisodique antérograde en
modalité visuelle

MEM-IV : Reproduction Visuelle,
Mémoire Spatiale

Mémoire épisodique antérograde
visuelle

Test de rétention visuelle de Benton

Mémoire de travail

Capacités de perception

visuelle

VOSP : Localisation de Chiffres,

Evaluation et perception de I'espace,

Discrimination de Positions

perception de la position des objets
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Annexe 19 : Chemin de l'information dans les prises en charge en situation
d’urgence

Il est essentiel que tous les maillons du parcours de soins « Urgences » soient parfaitement informés
factuellement sur le patient souffrant de DM1 afin de lui proposer une prise en charge adaptée a sa
situation aux différents stades de sa pathologie et lorsque survient une décompensation de quelque
nature qu’elle soit.

Il est également essentiel de bien informer le patient sur les risques liés a la pathologie ainsi que les
risques évolutifs. Une parfaite information doit étre également délivrée a I'entourage proche du
patient ainsi que le médecin généraliste. L’'ensemble des acteurs de proximité intervenant dans le
parcours de soins de ces patients doit étre également informé : pharmacien (vigilance sur les
interactions médicamenteuses), kinésithérapeutes, infirmiers libéraux, auxiliaires de vie, aidants...

Les structures d’Urgence sont composées de deux entités hospitaliéres : la partie préhospitaliere
(régulation SAMU-Centre 15-SAS et SMUR) et la partie intra-hospitaliére (structure d’accueil des
Urgences).

Documents indispensables au domicile

La filiere neuro-musculaire en lien avec les médecins généralistes libéraux va aider |'entourage du
patient a constituer un dossier de liaison d'urgence (DLU) facilement accessible en cas de situations
d’urgence réelle ou ressentie. Ce DLU comporte les éléments suivants :

- Carte de soins et d’urgence « maladie de Steinert» (en annexe),

- Date de mise a jour et le rédacteur,

- Identité du patient,

- Personne de confiance (coordonnées),

- Médecin traitant (nom, téléphone),

- Centre de référence avec identité du médecin référent de la filiere neuro-musculaire et numéro
d’appel,

- Pathologies en cours,

- Risques et complications,

- Derniers bilans médicaux et traitements en cours, traitements contre-indiqués,

- Directives anticipées le cas échéant

- Fiche de réglage des parametres respiratoires pour les patients ventilés de maniere non-invasive
- Modele de pacemaker le cas échéant,

- Espace commentaires libres.

Ce DLU a domicile pourra a I'avenir probablement étre intégré dans I'espace santé numérique dans le
dossier médical du patient. La numérisation des cartes et dossiers pourrait rendre accessibles ces

documents dans les systémes d’informations (SI) des SAMU entre autres.

Parallelement, il existe des Fiches « Urgence » Orphanet (un annuaire publié en avril 2023 reprend
toutes les pathologies rares accessibles via un QR-code).

Fiche Régulation SAMU/SAS

Afin d’optimiser le parcours de soins en situation d’urgence réelle ou ressentie, il convient en amont
de la survenue de telle situation de signaler le patient en patient « remarquable ».
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Le patient « remarquable » se définit comme un patient porteur de maladie grave évoluée et évolutive
ou présentant des pathologies ou dysfonctionnements d’organes multiples et non-curables. Ce
signalement donne I'opportunité d’organiser et d’anticiper le parcours de soins en situation d’urgence.
Ce signalement consiste a informer le SAMU-Centre 15-SAS en transmettant des informations du
dossier de liaison d’urgence (DLU) de la situation particuliere d’un patient a domicile : stade d’évolution
clinique, traitement en cours, précautions a prendre dans la prise en charge voire ses spécificités,
dispositions ou demandes particulieres faites par le patient, notamment en termes réanimatoires
(directives anticipées).

Ces éléments sont essentiels au médecin régulateur dans sa prise de décision et la facilite par un
échange avec soit le patient soit son entourage notamment en termes de moyens a engager : décider
de I'envoi d’'une équipe SMUR (pour prodiguer des soins et laissant juge le médecin urgentiste de
laisser le patient a domicile ou de le transférer a I’hopital), soit passage du médecin traitant ou de
I'infirmier correspondant SAMU afin de laisser a domicile le patient, ou décider d’une hospitalisation
via le déclenchement des sapeur-pompiers ou d’'une ambulance privée avec ou sans équipe SMUR.
Cette maniere de faire s’inscrit dans une démarche permettant de garantir le maintien de la cohérence
du projet du patient et de son entourage pour une prise en charge adaptée dans ce type de situation
qui reste toujours difficile.

Ce signalement ne peut se faire qu’avec I'accord du patient qui aura recu toute information sur ce
dispositif et son fonctionnement. Il peut étre révoqué a tout moment par le patient. En cas de transfert
a I'hopital, il conviendra de ne pas oublier le dossier DLU gardé au domicile du patient pour ne pas
rompre encore une fois la cohérence de prise en charge et permettre de prendre les contacts ad hoc
une fois le patient transféré en structures d’urgence, de médecine intensive réanimation ou tout
autres services hospitalier.

Accompagnement du patient

Dans tous les cas, il convient de s’assurer de la bonne compréhension des soins (en raison de
composantes cognitives de types dépressives voire cognitives altérant le jugement). L’environnement
et I'installation du patient doivent tenir compte de ses difficultés de mobilisation et de positionnement
(avec risques de chute, difficultés de préhension, difficultés motrices notamment pour la sonnette
d’alarme, boire ou manger si cela est autorisé). Le confort du patient doit étre strictement respecté
(matelas anti-escarre si besoin, prise en charge de la douleur, support nutritionnel adapté aux troubles
de déglutition, mobilisation précoce par kinésithérapie pour éviter I'aggravation motrice,
réchauffement du malade...)
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Annexe 20 : Nouvelle carte d’urgence pour les malades Steinert

Une nouvelle carte d'urgence maladie rare destinée aux malades Steinert vient d'étre mise en service

par le Ministére de la Santé.

Au format carte de crédit et plus synthétique que la précédente, cette carte est délivrée par le médecin
référent de la consultation, ou par le médecin traitant choisi par le malade.

Comme l'ancienne - toujours valable - elle doit étre portée sur soi en toutes circonstances pour
permettre une bonne prise en charge en cas d'urgence, ainsi d'ailleurs que le kit d'urgence.

Si votre centre ou votre médecin n'en disposent pas, I'AFM-Telethon peut leur envoyer une carte a

remplir.

Pour cela, écrivez a steinert@afm-telethon avec vos nom, prénom et adresse postale compléte, ainsi

gue ceux de votre médecin.

PERSONNE A PREVENIR EN PRIORITE

Détresse respiratoire par pneumopathie, fausses-routes, ou
hypoventilation centrale, décompensation respiratoire aprés
une infection ou post-opératoire,

Troubles cardiaques conductifs ou rythmiques, embolie
artérielle sur fibrillation auriculaire

1 Pace maker
1 Défibrillateur
[ Ventilation non invasive
* Pour en savoir plus, lire les fiches disponibles sur

« Orphanet»

Mme/M. Tl L fos - S maladies rares
Mme/M. Tél nasISTERL GG
CARTE D’URGENCE
Médecin traitant Tél Emergency card
Spécialiste traitant Tél ) . .
Dystrophie Myotonique de Steinert
Suivi(e) par le centre de Tel
Nom ..o
Prénom................
CENTRE DE SUIM o Date de naissance................cccc.....
at Doit bénéficier des soins appropriés
Filnernus orphanet décrits dans cette carte
N . . Lo . Indiqué :
* Situations d'urgence pouvant étre liées a la maladie rare ﬂ , .q s . . . b .
X Privilégier la ventilation non invasive et éviter 'intubation
(a risque)

Se méfier de I'utilisation de I'oxygéne a haut débit chez le
malade ventilé ou non

Explorer sur le plan cardiaque toute syncope ou malaise
Avant toute chirurgie, réaliser un bilan systématique
respiratoire (EFR et gaz du sang) et cardiaque

) Contre indiqué :

Curares dépolarisants, halogénés, médicaments
anticholinergigues, fluidifiants bronchiques (si
encombrement)

ETT avant introduction de bétabloguants
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Annexe 21 : Fiche urgence

h centre de réfénence  centre de compétence
'Q" “ Version 1 du 27 mars 2024

Fr.'n_emus maladies rares maladies rares

MALADIE DE STEINERT ou DYSTROPHIE MUSCULAIRE DE TYPE 1 (DM1)

Chére Consceur, Cher Confrére,

Vous étes amenés & prendre en charge en urgence . néle hoeisir un mais I

qui présente une MALADIE DE STEINERT.

Cette maladie se manifeste par :

= une faiblesse musculaire et une amyotrophie du visage et des 4 membres (4 prédominance distale)
et des muscles axiaux, des myotonies

= une dysarthrie et des troubles de la déglutition,

= une insuffisance respiratoire chronique nécessitant une ventilation non-invasive (VNI) nocturne,

= des troubles de conduction et du rythme cardiaque.

= Des troubles du neurodéveloppement

= Du diabéte

I\ . . E
G . FICHE RESUME URGENCE PERSONNALISEE

Les risques spécifiques a la prise en charge d'urgence sont :
= Insuffisance respiratoire par pneumopathie, fausse-route, embolie pulmonaire

= Troubles conductifs ou rythmiques, alternance de bradycardie et tachycardie
= Embolie artérielle sur fibrillation auriculaire
= Arrét cardio-respiratoire notamment au décours d'un effort physique

= Hémorragie ORL sur trachéotomie

= Attention : pauvreté des signes de lutte ; ne pas attendre la
désaturation tardive si dyspnée

= Gaz du sang au moindre doute et discuter VNI (&viter
l'intubation)

= Se rapprocher des équipes qui connaissent le patient (avis
pneumalogique ou service de réanimation selon
constatations)

Géne respiratoire

ECG systématique

Quelgues troubles du rythme défibrillables

Se rapprocher du cardiclogue traitant pour discuter des
explorations secondaires

Malaise/lipothymie/syncope

448

CONTRE-INDICATIONS
= Les curares dépolarisants, halogénés, anti-arythmiques de classe |
= Il est recommandé la prudence avec I'amiodarone, les béta-bloquants, les médicaments anticholinergiques, et les
fluidifiants bronchiques (si encombrement)
= Pas d'oxygéne sans VNI (et seulement si désaturation)

Pour plus d'informations,

consulter la fiche urgence Orphanet ¢

Page 1surl
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Annexe 22 : Gestion de I’anesthésie chez les patients DM1

Remarques spécifiques

Cas cliniques
Faible qualité scientifique des références

Evaluation
préopératoire

Troubles de
conduction
cardiaque

ECG, Holter ECG, épreuve d’effort, échographie cardiaque
Consultation cardiologie
Pacemaker ou défibrillateur interne

Troubles du rythme, de la conduction (BAV)
Insuffisance cardiaque

FEVG altérée

Cardiomyopathie dilatée

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
cardiaque

Neurologique

Evaluation du SAS (polysomnographie pour différence entre apnées centrales et
obstructives)
Apathie

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
neurologique

Respiratoire

Epreuves fonctionnelles respiratoires

Examen ORL

Insuffisance respiratoire restrictive
Encombrement bronchique
Diminution de I'efficacité de la toux

Troubles de déglutition / fausse route

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteintes
pulmonaire et troubles
de la déglutition

Digestif

RGO, retard de vidange gastrique

Malnutrition
Hypokinésie intestinale avec risque d’iléus prolongé (aggravé par morphiniques)

Prolongation du jeline préopératoire ?
Echographie gastrique pré-induction

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
digestive

Endocrinologie

Risque de diabéte
Risque d’hypothyroidie

Vérifier glycémie et hormones thyroidiennes

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
endocrine
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Evaluation risque

Le risque de complications périopératoires (surtout
principalement lié a I'importance du handicap musculaire

respiratoires) est

Utiliser échelle MIRS (Muscular Impairment Rating
Scale)

Mathieu et al., 1997

Obstétrique Obstétrique polyhydramnios fréquent, travail souvent prolongé, risque Voir section obstétrique
important d’hémorragie du post-partum par atonie utérine
Peropératoire Pas de risque majoré d’HM 2 cas documentés d'HM van den Bersselaar et
Tests de contracture difficiles a interpréter vu myotonie al., 2022; Dalmas et al.,
Myopathie Mesure des CPK a titre indicatif (valeur de base) 2023; Parness et al.,

2009; Yoo et al., 2021;
Houvenaeghel et al.,
1988

Agents halogénés ne sont pas contre indiqués

Eviter frissons au réveil
Prudence en cas de cardiomyopathie

Mathieu et al., 1997,
Gelsomino et al., 2008

Curarisation

21 publications, dont
quelques séries,
d’utilisation sans
probléme
Morphiniques Titration des morphiniques
Précautions : effets secondaires de dépression
respiratoire
Curares dépolarisant (succinylcholine) contre-indication Risque de crise myotonique quelques cas | Mathieu et al., 1997,
documentés Mitchell et al.,, 1978,

Aucun cas d’hyperkaliémie ni de rhabdomyolyse
n’a été publié

Anderson et al., 1989

Curares non dépolarisants
Risque de bloc neuromusculaire prolongé
diminution des doses

Monitorage quantitatif de la curarisation
indispensable

L’accéléromyographie peut sous-estimer la
profondeur de la curarisation: préférer 'EMG ou
a défaut la mécanomyographie

Fuchs-Buder et al., 2023;
Vanlinthout et al., 2010
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Antagonisation de la curarisation

Utiliser de préférence le sugammadex en cas
d’utilisation du rocuronium ou du vécuronium

Eviter la néostigmine car il y a un risque de
myotonie : mais aucun cas de myotonie n’a été
publié

Fuchs-Buder et al., 2023;
Vanlinthout et al., 2010

Propofol : titration des doses, sensibilité trés variable

OK pour linduction et I'anesthésie totale
intraveineuse

Quelques cas de réponse myotonique lors de
I'injection (douleur)

Gelsomino et al., 2008,
Sinclair et al.,, 2009,
Bennun et al., 2000,
Mahr et al., 2009
Bouly et al., 1991

Hypnotiques

Thiopental : titration des doses, sensibilité trés variable

Nombreux cas publiés sans complications. Vu la
durée de I'effet sédatif, il est préférable d’utiliser
un agent de durée d’action plus courte

Sinclair et al. 2009,
Imison et al., 2001

Kétamine Pas de contre indication mais attention a | El-Dawlatly et al., 2008
I'hypersalivation (inhalation ?)
Etomidate Indiqué en cas d’insuffisance cardiaque. Aldridge et al., 1985

Pas de complications rapportées malgré le risque
théorique de crise myotonique déclenchée par les
myoclonies

Benzodiazépines : titration des doses, sensibilité tres variable

Majorité des cas publiés : midazolam

Takahashi et al.,, 2000,
Gorelik et al., 2018

Rémimazolam

Sa durée d’action tres courte en fait sans doute un
agent idéal

Koyama et al., 2023
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Morphiniques

Grande sensibilité aux effets dépresseurs respiratoires des morphiniques
administrés par voie IV, IM ou péridurale

Titrer la dose car la sensibilité est trés variable. Le
rémifentanil est probablement le meilleur choix
Surveillance en SIPO

Mahr et al., 2009,
Koyama et al.,
2023,0gawa et al., 1993

Alpha2 agonistes

Effet d’épargne morphinique mais effet sédatif important utilisation
préférentielle de la dexmédétomidine dont I'effet est plus court que la clonidine

Titrer la dose car la sensibilité est tres variable

Liu et al., 2020

MgS04

Parfois utiliser dans un but d’épargne morphinique

Un cas décrit d’hypotonie majeure aprés MgS0O4 :
a utiliser avec prudence

Catanzarite et al., 2008

Dysphagie et retard vidange gastrique

Risque d’inhalation a I'induction /réveil
Echographie gastrique avant I'induction.
Induction en séquence rapide classique ou
modifiée avec le rocuronium

Bouvet et al., 2022

Pellegrini et al. 2012,
Ourari et al., 2023

Masque laryngé Pas recommandé Quelques cas publiés sans incident Correa Pintoa et al.,
2019
Anesthésie ALR périphérique : conseillée Pas de neurostimulation: échoguidage Correa Pintoa et al.,

régionale

2019

Anesthésie locorégionale neuraxiale : conseillée seule ou en association avec une
anesthésie générale

Péridurale ou rachianesthésie.

Attention : grande sensibilité aux morphiniques
par voie neuraxiale

El-Dawlatly et al., 2008

Prévention des frissons

Réchauffement systématique, éviter contact avec
surfaces froides

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Obstétrique

Eviter anesthésie générale

Risque majoré d’hémorragie obstétricale et d’hypotonie utérine

Prévoir la présence d’'un pédiatre a la naissance : risque de nouveau-né
hypotonique

Analgésie par péridurale
Césarienne rachianesthésie, péridurale ou
association des deux

Stevens et al., O’Connor
et al., 1996
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Pédiatrie

Formes en général plus sévéeres de la maladie que chez I'adulte

Risque de complication associé a la sévérité de I'atteinte neurologique
Associer si possible une ALR a I'anesthésie générale.

Nouveau-né et nourrisson hypotonique

Toutes les techniques d’anesthésie pédiatriques
peuvent étre utilisées

Pickard et al. 2013,, Joh
etal.,, 2012, Veyckemans
etal., 2013

Chirurgie cardiaque

Risque de myotonie induite par le refroidissement lié a la circulation

extracorporelle

Pas de soucis si la température corporelle est
maintenue au-dessus de 31°C

Sinclair et al.,, 2009,
Mahr et al., 2009,
Ahmeda et al., 2018

Postopératoire

Analgésie Peu de données sur le tramadol Analgésie de qualité : diminution réponse a | Orphananesthesia
hypoxie et hypercarbie, épargne morphinique ++ | octobre 2014,
ALR conseillée Van den Bersselaar et
Anesthésie multimodale al., 2022

Surveillance Ambulatoire Possible seulement si I'atteinte musculaire est | Orphananesthesia

postopératoire

modérée et la chirurgie superficielle

octobre 2014,
Van den Bersselaar et
al., 2022

Surveillance conventionnelle : vu le risque important de complications notamment
respiratoires, une surveillance en SIPO est préférable.

Surveillance cardiorespiratoire
Oxygénothérapie post opératoire
VNI en post opératoire
Kinésithérapie post opératoire

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Eviter

Eviter anxiété préopératoire : diminuer les temps d’attente
Eviter le jeun prolongé

Eviter hypoxémie

Eviter I'hypercapnie

Eviter les décharges adrénergiques

Eviter le contact avec le froid

Eviter les pressions mécaniques / garrots , garrots pneumatiques
Eviter hypercalcémie et hyperkaliémie

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022
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Risques spécifiques

Une crise myotonique est toujours possible malgré toutes les précautions et
consignes

Risque de dépression respiratoire

Risque de décompensation cardiaque ou de troubles du rythme

Risque d’inhalation et de pneumonie

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Diagnostic méconnu

Y penser sur association de plusieurs signes

Diagnostic différentiel d’une crise HM
Dépression respiratoire majeure
Confusion postopératoire inexpliquée
Troubles du rythme ou de la conduction
Cardiomyopathie dilatée

Crise myotonique

Nouveau-né hypotonique

Check-up pré-anesthésique chez le patient DM1 :

-cardiaque : échocardiographie (fonction cardiaque, cardiomyopathie), ECG (recherche de troubles de la conduction ou du rythme), type et vérification de
bon fonctionnement en cas de pacemaker ou de défibrillateur interne automatique
- respiratoire : efficacité de la toux, encombrement bronchique, insuffisance respiratoire restrictive, fausses routes, pneumonies d’inhalation, apnées centrales
et ou obstructives du sommeil (polysomnographie), explorations fonctionnelles, éventuellement gazométrie artérielle, ventilation non-invasive
- neurologique : anxiété, degré de ralentissement idéomoteur ou d’apathie, force musculaire (échelle MIRS : le risque de complications augmente avec la
sévérité de |'atteinte musculaire), antécédents de crises myotoniques
- gastro-intestinal : recherche de troubles de déglutition, retard de vidange gastrique, reflux gastro-cesophagien, constipation
- endocrinien : intolérance aux glucides voire diabete, fonction thyroidienne

- Une mesure des CPK en préopératoire peut étre utile a titre informatif (valeur de base)
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Annexe 23 : Documents et pages Internet publiés par ’AFM-TELETHON sur la
Maladie de Steinert

Pages d’information sur le site AFM-Téléthon (www.AFM-Telethon.fr)

Pages internet :

Maladie de Steinert

Maladie de Steinert | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert

La liste des essais | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais

Sujets transversaux :

Prendre soin de ses muscles et articulations | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur :
https://www.AFM-Téléthon.fr/fr/prendre-soin-de-ses-muscles-et-articulations

Les aides humaines a domicile | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-
domicile

Devenir parents : et si c’était vous ? | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-
cetait-vous

Scolariser son enfant | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant

Le suivi et les soins respiratoires | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-
respiratoires

Les troubles cognitifs, parlons-en | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM-
Téléthon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-

parlons-en

Documents PDF

Pathologie :
Zoom sur...la maladie de Steinert
La maladie de Steinert Repéres dédié a la DM1

Recherche
Avancées dans la DM1 (maladie de Steinert)

Sujets transversaux :

Les aides humaines a domicile
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http://www.afm-telethon.fr/
https://www.afm-telethon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert
https://www.afm-telethon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais
https://www.afm-telethon.fr/fr/prendre-soin-de-ses-muscles-et-articulations
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/z_dm1_160711_ra.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/maladie_de_steinert.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Avancees%20dans%20la%20DM1.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/AFM%20Repe%CC%80res_Aides%20humaines%20%C3%A0%20domicile_08022023-I_BAT.pdf

Emploi et maladies neuromusculaires

Sexualité, si on en parlait... ?

Urgences et maladies neuromusculaires

Douleur et maladies neuromusculaires

Exercice physiqgue et maladies neuromusculaires

Devenir parents avec une maladie neuromusculaire

Conseil génétique et maladies neuromusculaires (des témoignages maladie de Steinert)
Prise en charge orthopédique et maladies neuromusculaires
Diagnostic des maladies neuromusculaires

Prévention et maladies neuromusculaires

Soutien psychologique et maladies neuromusculaires

Prise en charge respiratoire et maladies neuromusculaires
Bilan neuropsychologique et maladies nheuromusculaires
Prise en charge cardiologique et maladies neuromusculaires
Fonction digestive et maladies neuromusculaires
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https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Reperes_Emploi_mnm_nov2023_BAT.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Reperes_Sexualite_si_on_en_parlait_sept2023_BAT.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/reperes_urgences_et_maladies_neuromusculaires_bat_04022021.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/douleur_et_maladies_neuromusculaires_1201.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/exercice_physique_et_maladies_neuromusculaires.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/devenir_parents_avec_une_maladie_neuromusculaire.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/conseil_genetique_et_maladies_neuromusculaires_0809.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_orthopedique_et_maladies_neuromusculaires.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/diagnostic_des_maladies_neuromusculaires_1001.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prevention_et_maladies_neuromusculaires_1211.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/soutien_psychologique_et_maladies_neuromusculaires_09_11.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_respiratoire_et_maladies_neuromusculaires_1010.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/bilan_neuropsychologique_et_maladies_neuromusculaires_01_13.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_cardiologique_et_maladies_neuromusculaires_1309.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/fonction_digestive_et_maladies_neuromusculaires_1004.pdf
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