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Liste des abréviations

ALD Affection de Longue Durée

AMM Autorisation de Mise sur le Marché

APA Aide personnalisée a 'autonomie

CCAS Centre communal d’actions sociales

cN1A Cytosolic 5'-nucleotidase 1A

CPK Créatine Phospho Kinase

DM2 Dystrophie myotonique de type 2

DFT Démence fronto-temporale

ENMC European NeuroMuscular Center

ENMG Electroneuromyogramme

Et col Et collaborateurs

GNE glucosamine (UDP-N-acetyl)-2-epimerase/N-acetylmannosamine kinase
HAS Haute Autorité de Soins

HTLV1 Human T-cell Leukemia Virus, Virus T lymphotropique humain
IAH Index d’apnées-hypopnées/heure de sommeil
IBMFRS IBM Functional Rating Scale

IC Intervalle de Confiance

IMC Indice de Masse Corporelle

IWCI Sporadic inclusion body myositis weakness composite index
IRM Imagerie par Résonance Magnétique

MDPH Maison départementale des personnes handicapées
ME Microscopie électronique

Mi Myosite a inclusions

MMT Manual Muscle Testing

MPR médecin physique et de réadaptation

MRC Medical Research Council

NT5C1A Cytosolic 5'-nucleotidase 1A

PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins
SAHOS Syndromes d’apnées/hypopnées obstructives

SLA Sclérose latérale amyotrophique

TDM Tomodensitométrie

VCP Valosin Containing Protein

VIH Virus de 'lmmunodéficience Humaine

Centre de Référence des Maladies Neuromusculaires PACA Réunion Rhone alpes, site de Marseille et
Centre de référence de Nord Est Ile de France, site de la pitié salpétriere
Septembre 2021
4



Synthese a destination du médecin traitant

La myosite a inclusions sporadique est une affection musculaire lentement
progressive, classée parmi le groupe des myopathies inflammatoires idiopathiques.
Elle est, toutes causes confondues, la myopathie la plus fréquente chez le sujet agé
de plus de 50 ans.

Elle se manifeste par un déficit moteur pur des quatre membres pouvant atteindre
également la motricité axiale (camptocormie) et les muscles pharyngés (dysphagie
haute, fausses routes). L’évolution est lentement progressive aboutissant a une perte
de la marche dans un délai médian de 10 a 15 ans. Il n’y a habituellement pas d’atteinte
plurisystémique associée. Les pneumopathies, favorisées par les troubles de
déglutition, 'immobilisation et I'atteinte des muscles respiratoires sont la premiére
cause de mortalité, suivies des complications des chutes a répétitions.

Le mode de présentation le plus habituel est celui d’'un déficit proximal des membres
inférieurs, intéressant notamment le quadriceps, indolore, d’évolution insidieuse et
entrainant des chutes par dérobement du genou. Plus rarement, le patient peut se
plaindre d’une faiblesse distale des membres supérieurs ou des membres inférieurs
(steppage) ou de troubles de déglutition.

Le diagnostic est évoqué devant une faiblesse musculaire lentement progressive ayant
comme particularités :

- une atteinte sélective (c'est-a-dire, prédominant sur certains muscles
alors que d’autres sont préservés) plus marquée sur les quadriceps aux
membres inférieurs et sur les fléchisseurs communs profonds des doigts
aux membres supérieurs

- un caractere asymétrique de I'atteinte musculaire

- la survenue en régle aprés 50 ans

- la résistance aux traitements usuels des myopathies inflammatoires
(corticoides, immunosuppresseurs)

Le diagnostic repose sur les données de I'examen clinique, le taux de créatine
phosphokinases (CPK), I'électroneuromyogramme (ENMG), I'imagerie musculaire par
IRM et surtout la biopsie musculaire.

La biopsie musculaire, qui doit étre guidée par la clinique et les données
électroneuromographiques et/ou I'imagerie, doit étre réalisée et interprétée dans un

centre spécialisé en neuropathologie. La formule histologique évocatrice consiste en
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un infiltrat inflammatoire lymphocytaire endomysial, la présence de vacuoles bordées,
une surexpression du complexe majeur d’histocompatiblité (HLA) de classe | et des
dépbts protéiqgues formant des vacuoles bordées (inclusions) dans les fibres
musculaires. Ces anomalies sont néanmoins inconstantes. Les critéres diagnostiques
actuels prennent en compte aussi bien les éléments cliniques
gu’anatomopathologiques, ce qui rend la biopsie musculaire indispensable pour

exclure les diagnostics différentiels.

A ce jour, il n'y a pas de traitement curatif pour cette affection. La prise en charge
repose sur une prise en charge pluridisciplinaire : rééducation fonctionnelle, prévention
des chutes, adaptation de [I'environnement, prévention des fausses routes,
surveillance respiratoire. Dans le cas de dysphagie sévére et/ou retentissement
pondéral important, il peut étre proposé diverses stratégies : rééducation
orthophonique, myotomie du cryco-pharyngé, pose de gastrotomie...

En cas de suspicion de myosite a inclusions, le médecin traitant doit adresser le patient
a un neurologue, interniste, ou rhumatologue, de préférence au sein d’'un des centres
de référence ou de compétence des maladies neuromusculaires rares de la Filiére
FILNEMUS ou de la Filiere Fai2R, pour le diagnostic et le suivi au long cours.

Il conserve un rbéle majeur tout au long de la prise en charge du patient pour
larticulation des différents professionnels de santé de proximité intervenants
(kinésithérapeutes, orthophonistes,...), la prévention des situations a risque et l'aide
au maintien au domicile. Il devra notamment dépister les complications en lien avec
les troubles de déglutition (pneumopathies de déglutition, cachexie) et liées aux

chutes.

La liste des contacts utiles est fournie dans Pannexe 2.
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Texte du PNDS
1 Introduction

La myosite a inclusions sporadique est une myopathie de début tardif, d’évolution
insidieuse, affectant des patients de plus de 50 ans. C’est la plus fréquente des
myopathies apres 50 ans. Elle est caractérisée par une faiblesse et une amyotrophie
sélectives, fréquemment asymeétriques, intéressant principalement les muscles
quadriceps, fléchisseurs communs profonds des doigts et fléchisseurs des poignets.
Le diagnostic de myosite a inclusions repose sur les arguments cliniques et
anatomopathologiques. La biopsie musculaire est caractérisée par la coexistence
d’infiltrats inflammatoires lymphocytaires endomysiaux, avec I'hyperexpression de
marqueurs de I'immunité, et de vacuoles bordées riches en protéines dégénératives
agrégees associées a un dysfonctionnement mitochondrial. L’association de ces deux
types d’anomalies a conduit a 2 hypothéses principales pour expliquer la maladie :
I'hypothése dysimmunitaire et 'hypothése dégénérative. L'évolution est lentement
progressive, mais peut conduire a un handicap fonctionnel majeur avec nécessité
d'une aide a la marche pouvant aller jusqu’a l'utilisation d'un fauteuil roulant. Les
troubles de déglutition peuvent conduire a une perte de poids et a des complications
pulmonaires infectieuses. Si I'espérance de vie n’est pas clairement modifiée, les
complications principales sont en lien avec les troubles de déglutition (pneumopathies
de déglutition, cachexie) ou en lien avec des chutes. Il n'y a pas datteinte
plurisystémique dans cette maladie. La qualité de vie des patients peut étre altérée
avec I'évolution de la maladie. Il n’y a pas actuellement de traitement curatif pour cette
affection d’évolution progressive. La prise en charge est fonctionnelle : kinésithérapie,
orthophonie, prise en charge psychologique et sociale. Les diagnostics différentiels
incluent d’autres myopathies inflammatoires, les dystrophies myotoniques de type II,
la myasthénie, les maladies du motoneurone (sclérose latérale amyotrophique) et les
myopathies a vacuoles bordées d'origine génétique.

La prévalence est de 24.8/1 000 000 habitants dans une population caucasienne. A la
différence des autres myopathies auto-immunes, on observe une prédominance

masculine avec un sex- ratio de 3 hommes pour 2 femmes.
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2 Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins

L’'objectif de ce PNDS est d’expliciter aux professionnels concernés la démarche
diagnostique, le parcours de soins et la prise en charge d’un patient atteint de myosite
a inclusions. Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de
cette maladie sur I'ensemble du territoire. Le PNDS peut servir de référence au
meédecin traitant (médecin désigné par le patient auprés de la caisse d’assurance
maladie) en concertation avec les médecins spécialistes, notamment au moment
d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin-conseil et le patient, dans
le cas d'une demande d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection hors
liste.

Le PNDS ne peut cependant pas couvrir toutes les spécificités de la maladie, ni les
comorbidités ou complications associées, tout comme les particularités thérapeutiques
ou tous les protocoles de soins hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer
'exhaustivité des conduites de prise en charge possibles, ni se substituer a la
responsabilité individuelle du médecin vis-a-vis de son patient. Le protocole décrit
cependant la prise en charge de référence d’un patient atteint de myosite a inclusions

sporadique. Il doit étre mis a jour en fonction des données nouvelles validées.

Méthode de travail

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).

Le groupe de travail a consulté les principales références de la littérature (méta-
analyses, essais cliniques et études de cohortes) et les principaux ouvrages de
neurologie, rhumatologie, médecine interne publiés en langue anglaise et francaise
indexés dans Pubmed de 2000 a décembre 2019, a partir des mots-clés « inclusion
body myositis » « IBM ». Seuls les articles concernant les manifestations cliniques et
la prise en charge ont été retenus. Lorsque les données étaient absentes ou
insuffisantes, des avis d’experts ont été fournis.

Le groupe de relecture s’est réuni lors de 4 réunions par Zoom du fait du contexte

sanitaire et a modifié le document en précisant les points ne faisant pas consensus.
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Un document plus détaillé ayant servi de base a I'élaboration du PNDS et comportant
notamment l'analyse des données bibliographiques identifiées (argumentaire
scientifique) est disponible sur le site internet des Filieres FILNEMUS (

https://www.filnemus.fr/ ) et Fai2R ( https://www.fai2r.org/ ) ainsi que de la Société

Francaise de Myologie (https://www.sfmyologie.org/ ) et le site de 'HAS.

3 Diagnostic et eévaluation initiale

3.1 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

La prise en charge initiale du patient atteint de myosite & inclusions doit étre mise en
place par un médecin ayant 'expérience de cette pathologie. Un avis devra étre pris
aupres d’'un centre de référence, de compétences ou d’'un centre expert des filieres
FILNEMUS ( http://www.filnemus.fr ) ou FAI?R ( http://www.fai2r.org ).

Les professionnels impliqués sont neurologues, internistes, rhumatologues,

pneumologues, ORL, médecins de médecine physique et de réadaptation (MPR),
anatomopathologistes, médecins généralistes, kinésithérapeutes, ergothérapeutes,

infirmiéres, assistantes sociales, psychologues...

3.2 Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic

Les principaux modes de révélation de la maladie chez I'adulte sont les suivants :

- Une faiblesse musculaire et une amyotrophie des membres inférieurs et/ou

Supérieurs :
o] prédominant aux membres inférieurs, le plus souvent proximale
(quadriceps) -se manifestant par des difficultés a se lever d’'une chaise, a
monter les escaliers, des chutes inexpliquées ; plus rarement distale
s’exprimant par un steppage
o] prédominant aux membres supérieurs avec un déficit distal se
manifestant par le lachage d’objet

- une dysphagie

- plus rarement, la maladie peut débuter par des myalgies, une atteinte faciale ou

une camptocormie.
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Le début de I'atteinte musculaire est souvent difficile a préciser du fait de I'évolution
tres lentement progressive des symptdmes. L’installation progressive est
caractéristique de la maladie. Un début subaigu des signes musculaires en quelques
mois est atypique.

L’anamnése cherchera & mettre en évidence :

- l'installation progressive des signes

- des antécédents d’affections auto-immunes associées (Gougerot-Sjogren,
vitiligo, thyroidites, psoriasis, sarcoidose...) ou d’affections lymphoprolifératives
(gammapathie monoclonale, leucémie a grands lymphocytes granuleux...).

- des antécédents familiaux de maladie musculaire, de démence, de maladie de

Paget pouvant orienter vers une forme familiale de myopathie a inclusions.

3.3 Confirmation du diagnostic/diagnostic différentiel

3.3.1 Examen clinique

Atteinte musculaire des membres et axiale

Le tableau le plus évocateur du diagnostic associe une atteinte progressive des
quadriceps et/ ou des fléchisseurs communs profonds des doigts et permet presque

de porter le diagnostic (Annexe 3 : photos de I’atteinte typique).

Elle est sélective, proximale, distale et asymétrique. Elle touche a la fois les membres
supérieurs et inférieurs, prédominant dans les segments proximaux aux membres
inférieurs et en distalité aux membres supérieurs.

- Aux membres supérieurs : le fléchisseur commun profond des doigts et les
fléchisseurs des poignets sont les plus fréequemment atteints. Les extenseurs des
doigts et poignets, biceps et triceps brachii peuvent aussi étre atteints mais de facon
plus modéree. L’atteinte distale est toujours prédominante sur I'atteinte proximale avec
en particulier le respect des muscles de I'épaule.

- Aux membres inférieurs : les quadriceps sont les plus souvent atteints. Une
faiblesse des muscles de la loge antéro-externe de jambe est frequemment associée,
responsable d’'un steppage. Les quadriceps et muscles de la loge antéroexterne de la
jambe sont plus atteints que les psoas.

- Au niveau axial, une atteinte des sterno-cléido-mastoidiens est fréquente et
précoce. Une faiblesse des muscles érecteurs du rachis peut étre responsable d’'une

camptocormie.
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- Il existe fréquemment une atteinte des muscles de la face. Elle se manifeste le
plus souvent par une inocclusion palpébrale ou une parésie faciale. La diplégie faciale
peut étre un mode inaugural.

L’atrophie musculaire est proportionnelle a I'intensité du déficit moteur, prédominant
sur les quadriceps aux membres inférieurs et sur le flechisseur commun profond des
doigts aux membres supérieurs, responsable de l'aspect en « bouchon de
Champagne » des cuisses ou en « coup de serpe » des avant bras (cf Annexe 3). Il
n’y a jamais d’hypertrophie musculaire.

Des rétractions secondaires des fléchisseurs communs profonds des doigts et du
triceps sural peuvent étre observées. Le déficit du fléchisseur commun profond des
doigts est associé a un aspect typique des mains lorsqu’il est demandé au patient de
fléchir les doigts (cf Annexe 3).

L’évaluation de l'atteinte doit étre standardisée grace au testing manuel (MMT) et

divers tests fonctionnels (cf chapitre 3.4.2).

Dysphagie
Des troubles de la déglutition doivent systématiquement étre recherchés a

I'interrogatoire (fausses routes, toux a I'alimentation, difficultés a avaler certains types
d’aliments, durée des repas, perte de poids par rapport au poids de forme) et en
réalisant un test au verre d’eau (Annexe 4). Le poids et I'indice de masse corporelle

(IMC) doivent systématiquement étre recueillis ainsi que la cinétique pondérale.

Autres signes d’examens physiques

Les réflexes ostéotendineux peuvent étre diminués ou abolis, le plus souvent aux
membres inférieurs (réflexes achilléens et rotuliens). Des troubles sensitifs épicritiques
ou vibratoires aux chevilles peuvent étre associés.

Des signes en faveur d’'une atteinte respiratoire associée doivent étre recherchés :
dyspnée, orthopnée, troubles du sommeil, infections respiratoires.

I 'y a pas datteinte cutanée, articulaire, parenchymateuse pulmonaire
(pneumopathie interstitielle) ou digestive au cours de la myosite a inclusions. La
présence de ces atteintes doivent faire évoquer i) soit un diagnostic différentiel (en
particulier une autre myopathie inflammatoire qui répond au traitement
immunomodulateur) ii) soit une pathologie autoimmune fréquemment associée a la

myaosite a inclusions.
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3.3.2 Examens paracliniques

Les principaux examens paracliniques vont permettre :

- d’étayer le diagnostic ;

- d’écarter un diagnostic différentiel ;

- d’évaluer la gravité de la myosite a inclusions et de rechercher des

complications et/ou atteintes spécifiques associées.

3.3.2.1 Biologie
Dosage des Créatine Phosphokinase (CPK)

Le taux de CPK est le plus souvent modérément augmenteé, inférieur a 1000 UI/L. Un
taux normal n’exclue pas la maladie. Il est en général inférieur a 12X la limite

supérieure.

Recherche d’auto-anticorps

Les anticorps anti nucléaires, les anticorps anti SSA ou SSB ou d’autres autoanticorps
peuvent étre présents chez certains patients dans le cadre de I'association a une autre
affection auto-immune. La myosite a inclusions peut étre associée a une affection
autoimmune avec une prévalence allant de 15 a 50 % selon les études. Les plus
fréiguemment associées sont le syndrome de Gougerot-Sjogren, la sarcoidose, la
maladie coeliaque, les dysthyroidies, les pathologies rhumatismales (polyarthrite
rhumatoide). En regle, il n’est pas retrouvé d’anticorps myosite-spécifique chez les
patients atteints de myosite a inclusions qui sont recherchés au titre du diagnostic

différentiel.

Les auto-anticorps anti-cN-1A (= cytosolic 5'-nucleotidase 1A)

Ces auto-anticorps ne sont pas actuellement proposés comme marqueurs
diagnostiques ni pronostiques de la myosite a inclusions. La détection de ces auto-
anticorps n’est pas disponible en routine.

Ce sont des auto-anticorps mis en évidence dans le sérum de patients ayant une
myosite a inclusions dont la cible antigénique est 'enzyme cytosolic 5’-nucléotidase
1A. Leur sensibilité est de 33 a 61% mais leur spécificité reste insuffisante car on peut
les observer chez des patients ayant un syndrome de Gougerot-Sjogren ou un lupus

(malgré une spécificité initialement décrite comme > 90%).
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Typage HLA
Certains groupes HLA sont associés a une prédisposition & développer une myosite a

inclusions mais leur typage ne fait pas partie du bilan diagnostique.

3.3.2.2 Imagerie musculaire

La réalisation d’'une imagerie musculaire initiale est recommandée, si possible une
Imagerie par Résonance Magnétique (IRM), étudiant les ceintures et la musculature
axiale en plus des cuisses et des mollets, ou en cas de contre-indication a I'lRM, un
scanner avec des coupes au niveau des ceintures, de la musculature axiale et des
membres. L’IRM est 'examen de choix pour définir la topographie de ['atteinte
myopathique et son degré de sévérité. Les anomalies observées a I'imagerie

musculaire peuvent également aider a choisir le site de la biopsie musculaire.

Un exemple d’IRM musculaire typique des membres inférieurs figure dans ’Annexe 5.

Les muscles les plus atteints sont :

0 aux avant-bras : les muscles fléchisseurs des doigts, notamment le- fléchisseur
commun profond

0 au niveau de la cuisse : le quadriceps, particulierement le droit antérieur (rectus
femoris) et les chefs vastes intermédiaires et vastes médiaux avec un gradient de
I'atteinte qui prédomine au niveau du tiers inférieur. Il est classique de retrouver une

involution adipeuse associée a un aspect cedémateux

0 a I'étage jambier : une atteinte prédominante des gastrocnémiens médiaux
0 les muscles paravertébraux lombaires et abdominaux peuvent aussi étre
atteints

Les muscles pelviens et adducteurs sont généralement épargnés. L'asymétrie des

anomalies est frequente.

L’échographie musculaire peut guider le site de la biopsie musculaire dans des

mains expertes mais cette méthode reste peu développée.
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3.3.2.3 ENMG

Dans certains cas, I'examen de détection (myographie) est important pour I'exclusion
de diagnostics différentiels (en particulier les atteintes neurogénes ou du
motoneurone). Il met en évidence fréquemment des activités spontanées a type de
fibrillations et d’'ondes lentes positives dans les muscles étudiés. La présence de
décharges répétitives complexes est classiqgue mais moins fréquente. Plus rarement,
d’authentiques décharges myotoniques peuvent étre enregistrées. En contraction
volontaire, les tracés peuvent étre myogeénes ou parfois d’interprétation difficile,
d’aspect dit mixte (neurogene et myogene). Les anomalies enregistrées lors de
'examen de détection peuvent également guider le choix du site de la biopsie
musculaire. |l est recommandé de ne pas biopsier a I'endroit ou le muscle a été piqué.
Les vitesses de conduction nerveuses (VCN) motrices et sensitives sont généralement
normales. Cependant, une polyneuropathie axonale des membres inférieurs a
prédominance sensitive et infraclinique peut étre détectée dans 20 a 30 % des cas, a
prédominance sensitive. Cela joint a un aspect de détection d’allure neurogéne peut
conduire a une mauvaise orientation du diagnostic si I'on ne prend pas en compte

'ensemble des données cliniques.

3.3.2.4 Biopsie musculaire

Sa réalisation est systématique pour apporter des €léments au diagnostic positif et
exclure les diagnostics différentiels.

La biopsie doit étre effectuée et analysée dans un centre expert associé a un service
de neuropathologie spécialisé (filiere FILNEMUS /Fai2R). (voir tutoriel

https://www.fai2r.org/les-tutos/tutoriel-biopsie-musculaire).

Le site a biopsier est guidé par la clinique, TENMG et/ ou I'imagerie musculaire qui
permet le geste biopsique sur un muscle Iésé mais pas trop atrophique pour une bonne
rentabilité de la biopsie. Il est préférable de réaliser la biopsie chirurgicale a ciel ouvert
pour le diagnostic initial. Il est indispensable que le tissu musculaire soit congelé dans
I'isopentane refroidie dans 'azote liquide pour les analyses morphologiques (mise en
évidence de vacuoles bordées, étude de la fonction mitochondriale) mais aussi
immunohistochimiques (expression des complexes majeurs d’histocompatibilité,
immunophénotypage lymphocytaire, expression des protéines agrégées dans les
vacuoles bordées). Méme si les techniques anatomopathologiques standards de
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fixation formolée et I'inclusion en paraffine peuvent étre associées, les techniques de
congélation sont indispensables car les vacuoles bordées ne sont pas visualisées en
paraffine et la majorité des anticorps utilisés en pathologie neuromusculaire pour un
éventuel diagnostic difféerentiel ne marchent que sur un matériel congélé. Les

technigues indispensables a réaliser sur la biopsie sont listées en Annexe 6.

Les anomalies observées sont listées ci-dessous :

Infiltrats inflammatoires endomysiaux
o a prédominance de lymphocytes T (CD3),
o avec une invasion focale des fibres musculaires non nécrotiques par des
lymphocytes T8 (CD8) et macrophages (CD68)
- Expression diffuse ou multifocale de 'HLA de classe | au niveau du sarcolemme
et du sarcoplasme, y compris des fibres musculaires apparaissant saines
- Expression diffuse de 'HLA de classe Il au niveau du sarcolemme et du
sarcoplasme, diffus ou a proximité des infiltrats inflammatoires
- Anomalies morphologique des fibres musculaires : inégalité de taille des fibres,
petits groupes de fibres atrophiques, internalisations nucléaires, augmentation
du tissu conjonctif et adipeux
- Présence de vacuoles bordées et d’agrégats myofilamenteux de protéines
anormales que I'on met en évidence en immunohistochimie :
o Repérables sur les colorations Trichrome de Gomori et rouge congo
o Contiennent des filaments de 15 a 18 nm visibles en ME
o Des agrégats de protéines notamment repérables en immunomarquage
avec P62, TDP-43.
- Dysfonctionnement mitochondrial
o Fibres COX-SDH positives, fibres rouges déchiquetées

La_microscopie électronigue a transmission permet de mettre en évidence des

inclusions tubulo-filamentaires, rectilignes ou curvilignes, de 15 a 18 nm de diamétre,
dans le cytoplasme, dans les vacuoles ou dans les noyaux qui correspondent aux
granulations éosinophiles pathognomoniques de la maladie. Cependant, cette
technique, lourde et onéreuse, n’est pas réalisée en routine diagnostique.

Une illustration des principales Iésions histopathologiques figure dans I’Annexe 7.
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3.3.3 Les critéres diagnostiques
Le diagnostic de myosite a inclusions peut étre difficile. Aucun examen paraclinique
n’a une sensibilité ou une spécificité parfaite. En cas d’évolution atypique ou de critéres
ténus, les examens, notamment la biopsie musculaire, doivent étre répétés. L’avis d’'un
centre de référence ou de compétences est recommande.
Les premiers critéres diagnostiques datent de 1995 et étaient essentiellement basés
sur les données anatomopathologiques. Dans les années 2000, les caractéristiques
cliniques ont été proposées comme également trés évocatrices du diagnostic, mais
c’est en évaluant systématiquement tous les critéres antérieurement proposés sur une
série de patients qu’un groupe de neurologues experts a édité, en 2014, les criteres
les plus pertinents et qui doivent étre retenus (Lloyd et al, 2014).
Ces critéres reposent sur la clinique et la biopsie musculaire. Le diagnostic de myosite
a inclusions peut étre retenu (avec une sensibilité de 90% et une spécificité de 96%)
si le patient présente :

¢ une faiblesse musculaire des fléchisseurs des doigts ou des quadriceps, et

e un infiltrat inflammatoire endomysial sur sa biopsie musculaire, et

e des fibres musculaires non nécrotiques envahies par un infiltrat inflammatoire

ou la présence de vacuoles bordées.

3.3.4 Les diagnostics différentiels a écarter

3.3.4.1 Autres myopathies inflammatoires

Le groupe trés hétérogéne des myopathies inflammatoires comprend les
dermatomyosites, les polymyosites, les myopathies nécrosantes auto-immunes, les
myosites de chevauchement et dans certaines classifications les myosites a
inclusions. Ces affections sont différentiées par leur profil clinique, sérologique et des
critéres anatomopathologiques.
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Autres myopathies inflammatoires

Caractéristiques

cliniques

Auto-anticorps

associés

Histopathologie

Polymyosite*

Déficit ~ proximal
prédominant,
dysphagie
possible, réponse

au traitement IS

Non spéciques

Infiltrats
inflammatoires
endomysiaux,
invasion partielle des
fibres, surexpression
de 'HLA de classe |
diffus,
vacuoles bordées

absence de

Myopathie Déficit a | Anti-HMGCR, Infiltrat inflammatoire
nécrosante auto- | prédominance anti-SRP absent ou endomysial
immune proximal,  début minime, fibres en
subaigu ou nécrose/régénération,
chronique, surexpression de
affections I'HLA I diffus ou focal,
associées (cancer, dépbt de C5-B9 dans
myocardite, les fibres non
connectivites), nécrotiques
réponse au
traitement 1S
Dermatomyosite Atteinte cutanée, | Anti-Mi2, -MDAD5, | Atrophie

déficit a
prédominance
proximale,
troubles
déglutition,
affections
associees
(myocardite,
cancer, PID,
vascularite, autres
connectivites),

de

-TIF1-Y,
anti-SAE,

-NXP2,

périfasciculaire,

infiltrat inflammatoire
périvasculaire et
périmysial,

surexpression de
'HLA de classe |
périfasciculaire,
de

dépots C5-B9
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proximale,
affections
associées (Fievre,
arthrite, mains de

mécaniciens, PID)

réponse au dans le sarcolemme
traitement IS ou les capillaires
Syndrome des | déficit a | Anti-JO1, anti- | Nécrose
anti-synthétases | prédominance PLt7’ anti-PL12, | haritasciculaire,
ect...

infiltrat inflammatoire
périvasculaire et
périmysial,

Surexpression de
'HLA de classe |

périfasciculaire,

possible avec la

hY

myosite a
inclusions, déficit
des fléchisseurs

des doigts
possible, pas de
sensibilité  nette

aux IS

dépbts de C5-B9
capillaires
Myosite de | Connectivites auto-anticorps Profil non spécifique
chevauchement ** | associées, associes - aux
q q myosites anti-
syhdrome €| Ro52, anti-Ro60,
Raynaud anti-La, anti-
U1RNP, PM-Scl,
anti-Ku
Myopathie Formes de | aucun inflammation
sarcoidosique chevauchement granulomateuse avec

nodules épithélioides
et gigantocellulaires,
présence de vacuoles
bordées possible

Légende : Traitement IS : traitement immunosuppresseur, C5-B9 : complexe d’attaque

membranaire C5-B9.

*Un des diagnostics différentiels classique de la myosite a inclusions est la
polymyosite. Cependant, cette entité, pour de nombreux auteurs, est obsolete.

**|| est rappelé que la myosite a inclusions peut étre associée a certaines connectivites,
notamment au syndrome de Gougerot-Sjogren.
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3.2.3.2 Autres affections du sujet de plus de 50 ans pouvant poser des
problémes de diagnostic différentiel

Lorsque le patient se présente avec une atteinte musculaire typique, le diagnostic

positif est habituellement aisé. La forme typique de myosite a inclusions pose peu de

probleme aux neurologues sauf piege en EMG. En revanche, les formes de

présentation atypique sont moins connues et posent le probléeme du diagnostic

différentiel.

Affections neuromusculaires pouvant débuter par des troubles de la
déqglutition
Eléments cliniques | Eléments paracliniques
majeurs
Héréditaires
Dystrophie musculaire | Atteinte oculomotrice, | Biologie moléculaire gene
oculo-pharyngée antécédents familiaux PABN1
Acquises
Sclérose latérale | Fasciculations, signes | ENMG signes de
amyotrophigue et autres | d’atteinte pyramidale, | dénervation aigue et
maladies du | déficit moteur non | chronique diffus
motoneurones systématisé,  syndrome
restrictif
Myasthénie Ptosis, diplopie, | Anti RACh, anti MuSK

fluctuations

Décrément a TENMG

Affections musculaires pouvant débuter par un déficit proximal de début tardif

Héréditaires

Dystrophie myotonique de

type 2

Antécédents familiaux,

myalgies, atteinte
plurisystémique
(cataracte, cardiaque, ...),

myotonie

ENMG

myotoniques

décharges

Biologie moléculaire ZNF9
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Maladie de Pompe

Syndrome restrictif

précoce, atteinte axiale

Dosage de la maltase

acide

Myopathies Atteinte plurisystémique, | Biopsie musculaire, étude

mitochondriales ophtalmoplégie  externe | de 'ADN mitochondrial,
progressive génes nucléaires

Myopathie facio-scapulo- | Atteinte faciale, | Biologie moléculaire

humérale

antécédents familiaux

Dystrophie musculaire de

Cardiomyopathie,

Biopsie musculaire

Becker hypertrophie des mollets, | Biologie moléculaire de la
myalgies a I'effort dystrophine

Anoctaminopathies Déficit proximodistal des | Biologie moléculaire
membres inférieurs, | ANO5
hyperCKémie >1000 UI/L

Myopathies myofibrillaires | Déficit proximo-distal, | Panels de genes

atteinte cardiaque/

respiratoire variable

myopathies myofibrillaires

Acquises

Slow late onset Nemaline
myopathy (SLOMN)

Atteintes axiale et

respiratoire fréquentes

Association a une
gammapathie

monoclonale, curable

Autres myopathies a vacuoles bordées

Héréditaires

Myopathies distales

Biopsie musculaire
Panels de genes
myopathie distale : génes
TTN, TIAL1, ZASP, MYOT,
MATR3, CRYAB, MYH?7.

Myopathies héréditaires a

inclusions

Biologie moléculaire VCP,
GNE
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3.4 Evaluation de la sévérité /extension de la maladie/ recherche de
comorbidités/évaluation du pronostic

Il n'y a pas de sur-risque de cancer dans la myosite a inclusions contrairement a
d’autres myopathies inflammatoires telles que la dermatomyosite. Il n'y a donc pas de

nécessité de réaliser un bilan a la recherche d’'une néoplasie dans ce contexte.

3.4.1 Evaluation de la déglutition

En raison de la forte prévalence des troubles de déglutition et de la morbi-mortalité
gu’ils engendrent, une évaluation systématique de la déglutition doit étre réalisée a
chaque consultation. Les troubles de la déglutition peuvent étre présents au moment
du diagnostic, mais la plupart du temps, ils apparaissent aprés I'atteinte des

membres.
Anamnese
- recherche systématique de :

o blocages alimentaires pharyngés, nécessité de déglutir plusieurs fois

pour évacuer le bol alimentaire
o toux a la prise des aliments ou liquides évoquant une fausse route
o encombrement pharyngé salivaire
o épisodes infectieux pulmonaires
- recueil de la durée et de la texture des repas

Examen clinique :

-Calcul de I'lndice de Masse Corporelle (IMC) pour évaluer le retentissement des

troubles de déglutition (poids/taille?), et la vitesse de la perte de poids éventuelle

-L’examen clinique apprécie également 'efficacité de la toux, la voix (dysphonie),
I'élocution (dysarthrie), I'état buccodentaire et la respiration au repos. La parole est
peu modifiée (pas d’atteinte de la motricité du voile ni de la motricité antérieure de la
langue).
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-La musculature des régions orofaciales et linguales est appréciée, avec une
évaluation visuelle au repos (atrophie), et appréciation de la force musculaire. Une

faiblesse de la Iévre supérieure est parfois observée.
- Test au verre d’eau (Annexe 4)

Si cette évaluation de débrouillage constate des signes de gravité, il faut référer le

patient vers un médecin ORL spécialisé/ orthophoniste/ phoniatre.

L’évaluation spécialisée de la déglutition figure Annexe 8.

3.4.2 Evaluation musculaire
L’évaluation musculaire consiste a évaluer la sévérité de I'atteinte musculaire et son
retentissement sur les activités de la vie quotidienne. Dans le cadre du suivi habituel,
en dehors de tout contexte d’essai thérapeutique, il est recommandé de réaliser au
minimum un testing manuel et si possible une échelle fonctionnelle.
En I'état actuel des connaissances, il n'‘est pas possible de recommander plus
spécifiquement une échelle ou une autre. Dans tous les cas, le choix doit étre guidé
par les capacités fonctionnelles du patient et les habitudes du praticien afin qu’elle soit
reproductible.
Un certain nombre d’échelles ou d’outils listés ci-dessous peuvent aider a I'évaluation
initiale et au suivi du patient.
Différentes approches sont possibles :

3.4.2.1 Echelles spécifiques de la myosite a inclusions (Cf Annexe 9)
Ce sont des échelles spécialement développées et validées pour I'évaluation des
patients atteints de myosites a inclusions, utiles pour apprécier la sévérité et
I'évolution.
- Echelle fonctionnelle des myosites a inclusions (IBM Functional Rating Scale,
IBM-FRS)
Elle est basée sur 10 questions en rapport avec des taches de la vie quotidienne.
- Sporadic inclusion body myositis weakness composite index (IWCI):
C’est une échelle composite évaluant la faiblesse musculaire
- Sporadic inclusion body myositis Physical Functioning Assessment (sIFA)
Cette échelle permet d’évaluer la progression clinigue de maladie et son impact sur

les fonctions physiques, et les potentiels effets thérapeutiques des essais.
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3.4.2.2 Echelles de quantification de la force musculaire

- Testing musculaire manuel (MMT) (échelle Medical Research Council (MRC)
- Les mesures de myométrie quantitative peuvent étre réalisées dans les centres de
référence et sont en général réservées aux situations d’essais cliniques ou

thérapeutiques.

3.4.2.3 Tests chronométrés (cf Annexe 9)

Les tests chronométrés peuvent étre utiles pour le suivi quantifié des patients. Il est
recommandé d’utiliser un test aisé a réaliser et bien connu de I'équipe en charge du
suivi pour assurer une bonne reproductibilité. On peut citer :

- Test chronométré du lever de chaise de Mathias (Timed Get Up and Go Test)

- Le test de marche de 2 minutes ou de 6 minutes

- Nombre de lever de chaise en 1 minute

- Test de marche des 10 metres chronométré

- Montée de 4 marches d’escalier chronométrée

3.4.2.4 Evaluation du retentissement
Certaines échelles peuvent étre adaptées a la pathologie (cf Annexe 9)
- Echelle de handicap de 9 niveaux de Rotterdam :
- Index de Barthel : Cet indice d’évaluation fonctionnelle comporte 10 items
(relatant, appareil par appareil, les activités de la vie quotidienne), chacun étant coté
de 0, 5, 10 ou 15 (pour seulement deux d’entre eux). Le score final correspond a la
somme des nombres obtenus par chaque item. Le chiffre 100 équivaut a un score
d’indépendance compléte, un score a 0 correspond a une dépendance totale.
- Rivermead mobility index: Mesure la capacité de mobilité.
- Echelle de Brooke :
- Echelle de qualité de vie : Short Form-36, SF-36 (183) ; Permet d’évaluer la

qualité de vie, le ressenti subjectif de la santé et le bien-étre global.

3.4.3 Evaluation respiratoire
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Tres peu de données sont présentes dans la littérature sur la surveillance respiratoire
dans les myosites a inclusions. Cependant dans la mesure ou il peut y avoir une
atteinte musculaire respiratoire pouvant conduire a la survenue d’insuffisance
respiratoire, une surveillance respiratoire est nécessaire en prétant une attention
particuliere aux pneumopathies d’inhalations qui sont plus fréquentes dans cette
pathologie.

L’évaluation respiratoire doit étre systématique lors du bilan initial.

-Recherche de signes fonctionnels respiratoires :

Dyspnée (effort, parole, repos), orthopnée, troubles du sommeil ou d’hypercapnie :
nycturie, réveils nocturnes, asthénie matinale, céphalées matinales, somnolence
diurne excessive,...

- Antécédents d’infection broncho pulmonaires et leur fréquence

- Examen clinique :

. Recherche de la mise en jeu des muscles respiratoires accessoires.

. Fréguence respiratoire.

. Respiration abdominale paradoxale en position allongée.

. Une inefficacité clinique de la toux doit systématiquement étre recherchée.

Les EFR réalisées en position assise comprennent:
- La Capacité vitale (CV) mesurée en position assise et couchée
- Les PImax, PEmax et SNIP (Sniff test).

- Le Débit expiratoire de pointe a la toux (DEP toux).

Les arguments en faveur d’une atteinte respiratoire neuromusculaire sont :
- CV<80% en position assise
- PImax <80 cmH20 (homme), <60 cm d’H20 (femme), SNIP<60% des théoriques.

Les gaz du sang sont a discuter au cas par cas et doivent étre réalisés en cas d’atteinte
respiratoire ou de dyssomnie. Une PaCO2>45 mmHg signe une hypoventilation

alvéolaire, critére d’indication de ventilation.

Les explorations respiratoires nocturnes ne sont pas systématiques si le bilan
respiratoire est normal. Elles sont indiquées en cas de symptomes évocateurs de

troubles respiratoires au cours du sommeil ou de dysomnie ou d’anomalies de la
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fonction respiratoire ou des gaz du sang. Il n'y a pas de spécificités propres a la
myosite a inclusions.
- Une oxymétrie nocturne seule est peu informative et doit étre associée
a une capnographie transcutanée nocturne pour permettre un
dépistage d’épisodes d’hypoventilation alvéolaire.
- Polygraphie respiratoire associée si possible a une capnographie
transcutanée nocturne en cas de suspicion de troubles respiratoires du

sommeil

3.4.4 Evaluation nutritionnelle
Lors de I'évaluation initiale, il est indispensable de réaliser :
- recueil du poids de forme avant le début de la maladie
- mesure du poids et de la taille avec calcul de I'index de masse corporelle
S'’il y a des troubles de déglutition sévére et/ou une perte de poids, on réalisera :
- recueil de I'évolution pondérale et des apports nutritionnels
- un dosage de I'albuminémie, de la pré-albumine

- un bilan de carences adapté a la situation pathologique du patient.

3.5 Annonce du diagnostic et information du patient

Comme dans toute maladie chronique invalidante, la qualité de I'information initiale est
déterminante pour le vécu du patient, pour sa motivation a se soigner et pour
I'acceptabilité du traitement.

L’annonce diagnostique doit faire I'objet d’'une consultation dédiée, dés que le
diagnostic est posé, par un médecin spécialiste appartenant a un centre de référence
ou de compétences pour les maladies neuromusculaires afin de livrer une information
juste, éclairée, sur le pronostic et les possibilités thérapeutiques en précisant leurs
buts et leurs limites. Il est recommandé que le patient soit accompagné par un proche
lors de cette consultation. Le discours du soignant doit tenter de s’ajuster a la demande
du patient et a son état psychique. En fonction du cheminement du patient, elle pourra
se dérouler en plusieurs temps.

Elle comprend :

- 'explication du diagnostic et les objectifs thérapeutiques,
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- des données sur I'histoire naturelle de la maladie : I'évolution lente de la maladie, le
pronostic vital non engagé a court et moyen terme

- la planification du suivi et du traitement s’il est indiqué,

- les possibilités de prise en charge psychologique,

- l'information de I'existence des associations de patients (I'Association Frangaise

contre les Myopathies, autres), les sites internet utiles.

Un lien avec le médecin traitant est systématiquement établi. Des documents
d’'information doivent étre remis au patient. Une prise en charge et une information

précoces des aidants peut étre proposée avec I'accord du patient.

4 Prise en charge thérapeutique

4.1 Objectifs

Ralentir la progression de la maladie

- Prévenir les chutes et ses complications

- Dépistage et traitement des complications de la maladie

- Préserver la qualité de vie et I'insertion socio-professionnelle

- Proposer un soutien psychologique au patient et a son entourage

- Instaurer une kinésithérapie visant a maintenir 'autonomie et compenser les
déficiences motrices ;

- Instaurer des aides humaines et techniques nécessaires et en adapter au mieux
le lieu de vie ;

- Surveiller I'état nutritionnel et adapter les apports ;

4.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

La myosite a inclusions est une affection chronique nécessitant une prise en charge
multidisciplinaire bien coordonnée entre les différents intervenants. D’ou I'intérét d’'une
prise en charge globale, au mieux coordonnée par un Centre de référence en maladies
neuromusculaires en articulation avec des structures spécialisées et le médecin

traitant.

Le neurologue/ l'interniste/ rhumatologue sont les recours diagnostiques. lls assurent

I'annonce, coordonnent la prise en charge tout au long du suivi dont ils sont référents.
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- La prise en charge est multidisciplinaire, faisant intervenir les médecins des
spécialités complémentaires (notamment pneumologue, gastro-entérologue,
nutritionniste, ORL, médecin de MPR) ;

- En coordination avec les autres intervenants, le médecin traitant assure le suivi
au lieu de vie, veille a I'application des recommandations émises lors des évaluations
et au dépistage et au traitement des affections intercurrentes ;

- Les professionnels paramédicaux (kinésithérapeute, ergothérapeute,
orthophoniste, diététicien) et les professionnels du secteur médico-social participent
aux évaluations, adaptent les prises en charge selon les besoins, et assurent les soins
et actions relevant de leurs compétences.

- La prise en charge psychologique a visée de soutien par les psychologues
cliniciens est proposée ou recommandée dés le début du parcours et tout au long du
cheminement.

- Les infirmiers interviennent pour la réalisation des soins selon la prescription
médicale, ainsi que dans la relation d’aide et d’'accompagnement du patient et de son

entourage, en fonction des organisations locales du parcours de soins ;

4.3 Prise en charge thérapeutique (pharmacologique et autre)

4.3.1 Médicamenteuse

D’une maniére générale, la prescription de traitement dans la myosite a inclusions doit
donner lieu a un avis de centre de référence en pesant le rapport bénéfice/ risque et
une évaluation réguliere. En cas de dégradation de I'atteinte motrice et/ou déglutition,

un arrét doit étre discuté.

4.3.1.1 Corticothérapie
Sauf cas exceptionnels, la corticothérapie n’a pas prouvé son efficacité dans le
traitement de la myosite a inclusions. Elle n’est donc pas recommandée dans la
myosite a inclusions. Exceptionnellement, pour des patients présentant des formes
tres inflammatoires, elle peut étre discutée, aprés avis d’expert, pour quelques

semaines d’essai thérapeutique avant réévaluation.

4.3.1.2 Immunosuppresseurs classiques
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Les immunosuppresseurs classiquement indiqués dans les myopathies
inflammatoires n’ont pas fait la preuve de leur efficacité dans la myosite a inclusions
et ne sont donc pas indigués : méthotrexate, azathioprine, -ciclosporine,
mycophénolate mofétil, cyclophosphamide.... Exceptionnellement, en particulier pour
certaines formes associées a des connectivites, la prescription de methotrexate peut

étre discutée, apres avis d’expert, avant réévaluation.

4.3.1.3 Rapamycine (sirolimus)
(Recommandation de niveau B, basée sur un essai comparatif randomisé
monocentrique de faible puissance).
Un essai randomisé, contrélé, en double aveugle, monocentrigue, a montré une
stabilisation sur les critéres secondaires bien que le critére principal de jugement (force
du quadriceps en myométrie quantitative) n’ait pas été atteint.
Ce traitement peut entrainer des effets secondaires, séveres chez environ 10% des
patients et nécessitant I'arrét du traitement.
Cette premiere étude pilote a conduit a la réalisation d’un plus vaste essai
multicentrique de phase II/lll en cours au moment de la rédaction de ce PNDS.
Dans lattente des résultats de cet essai et devant I'absence d’alternative
thérapeutique, un traitement sous rapamycine peut étre proposé hors AMM dans un
centre de référence en informant le patient du bénéfice attendu (au mieux une
stabilisation de la maladie mais sans amélioration) et des possibles effets secondaires.
Une évaluation réguliere des patients sous rapamycine est recommandée.
Cette mise en route nécessite un bilan préthérapeutique et une surveillance

rapprochée (Annexe 10).

4.3.1.4 Immunoglobulines polyvalentes (IglV)

- Les immunoglobulines polyvalentes intraveineuses n’ont pas montré d’efficacité

significative sur la force musculaire dans la majorité des études. |l n'y a pas d’indication
a la prescription des IglV dans la myosite a inclusions dans le but de 'amélioration de

la force musculaire.

Les IglV peuvent améliorer ou faire régresser la dysphagie chez certains patients.
Dans des cas de dysphagie sévére résistant a une prise en charge orthophonique et
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sans indication d’'une myotomie du cricopharyngé, un essai de 1 a 3 cures d’lglV a
2g/kg par cure pourrait étre proposé a un intervalle de 4 & 6 semaines, a poursuivre
uniqguement en cas d’amélioration objective de la dysphagie (recommandation de
niveau C, basée sur des séries de cas). Selon la recommandation de 'ANSM,
I'utilisation des IglV dans l'indication de la dysphagie n’est pas prioritaire et est soumise

a la discussion en RCP dans un centre de référence.

Les Immunoglobulines polyvalentes sous cutanées

Le manque de données de la littérature ne permet pas de recommander la réalisation

de cures d'immunoglobulines sous cutanées dans cette indication.

4.3.2 Prise en charge de la dysphagie

4.3.2.1 Orthophonie

L’évaluation et la prise en charge orthophonique précoces sont recommandées en cas
de dysphagie et/ou troubles de la déglutition. Les techniques de postures,
I'apprentissage des manceuvres facilitatrices et compensatrices de la déglutition dont
la manosuvre de Mendelson, la modification des textures alimentaires et la
musculation linguale sont particulierement recommandés.

La fréquence des séances de rééducation sera au minimum hebdomadaire.

4.3.2.2 La myotomie du muscle crico-pharyngien

Chez les patients atteints de myosite a inclusions, la dysphagie oro-pharyngée est due
en partie au défaut d’ouverture du muscle crico-pharyngien qui est le muscle circulaire
du sphincter supérieur de 'cesophage (SSO). Le défaut d’ouverture du SSO durant le
temps pharyngé de la déglutition est plutét lié a des Iésions inflammatoires et
fibrosantes dans le muscle crico-pharyngien qu’a un trouble du tonus.

La myotomie du muscle cricopharyngien est la procédure le plus souvent indigquée et
semble permettre une amélioration signifivative des troubles de la déglutition chez des
patients bien sélectionnés.

Les indications de la myotomie sont posées sur la clinique (de la dysphagie aux solides

altérant la qualité de vie a l'altération de I'état général avec perte de poids et fausses
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routes) et sur les résultats de la vidéoradioscopie, la nasofibroscopie, et
éventuellement de la manométrie.

La faiblesse de la musculature pharyngeée et linguale ne doit pas étre trop importante
pour obtenir une bonne efficacité du geste.

La myotomie du muscle crico-pharyngien est réalisée sous anesthésie générale, par

voie endoscopique ou par cervicotomie avec une efficacité qui semble comparable.

Les complications possibles sont le pneumomédiastin, la médiastinite par perforation
oesophagienne, les saignements post opératoires et la paralysie récurrentielle pour la

voie cervicale.

Il s’agit d’'un traitement symptomatique n’empéchant pas I'aggravation éventuelle des
troubles de déglutition. De ce fait, une récidive des troubles de déglutition est possible
aprés quelques semaines ou plusieurs mois, dans des proportions variables. Il est
recommandé une section complete du muscle cricopharyngien pour limiter ces

récidives.

4.3.2.3 Procédures alternatives
Deux autres techniques ont été rapportées mais n’ont pas fait clairement la preuve de

leur efficacité. Ces procédures pourraient étre tentées aprées avis spécialisé.

Les dilatations du SSO avec une sonde a ballonnet

Elles n’apportent qu’'une amélioration modérée et transitoire de la dysphagie et ne

sont donc pas recommandées en premiére intention.

L’injection de toxine botulinique

Elle vise a diminuer le tonus du SSO. L'injection peut étre réalisée de plusieurs fagons
. en laryngoscopie en suspension, en fibroscopie avec un canal opérateur, ou par voie
externe avec repérage électromyographique. Les doses sont de 10 Ul de Dysport® ou
de 30 Ul de Xeomin® ou de Botox® injectées en 3 points du muscle cricopharyngien.
Elle permet une diminution de la dysphagie aux solides, et une diminution du nombre

de fausses routes. L’efficacité est variable selon les études.
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Elle nécessite une réinjection tous les 6 mois environ. Les complications réversibles
peuvent étre une diffusion de la toxine aux structures adjacentes, avec une

aggravation de la dysphagie.
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4.3.2.5 La gastrostomie percutanée

Elle est proposée en cas d’échec des thérapeutiques médicamenteuses, adaptatives,
rééducatives et chirurgicales.

4.3.2.6 Cures d’'immunoglobulines polyvalentes intraveineuses

voir paragraphe 4.3.1.4

4.4 Prise en charge non médicamenteuse

4.4.1 Kinésithérapie

La kinésithérapie doit étre prescrite des le diagnostic posé, le plus précocement
possible. La prise en charge sera adaptée aux résultats de I'évaluation clinique et
pourra étre réalisée en cabinet libéral, a domicile ou parfois en centre spécialisé. La
fréquence des séances dépendra du degré d’atteinte motrice du patient, et de sa
tolérance a I'exercice, au minimum hebdomadaire, idéalement 2 a 3 fois par semaine
afin de préserver un temps de repos entre les séances par un kinésithérapeute qui
connait les pathologies neuro-musculaires.

Le programme de rééducation kinésithérapeutique proposé est a adapter a la
déficience musculaire. En général, il vise a améliorer 'endurance, la force musculaire,
et l'activité cardiovasculaire et a diminuer la sensation de fatigue chronique. Les
exercices visant a travailler 'endurance (en aérobie) doivent étre privilégiés aux
exercices en force. L'utilisation de cycloergometre, de tapis de marche peut étre
intéressante pour une partie du réentrainement a I'effort.

Concernant le renforcement musculaire, il convient de favoriser les exercices en
concentrique (mouvement en racourcissement du muscle travaillé) plutét qu’en
excentrique (mouvement en élongation controlée du muscle travaill€). Le travail doit
rester sous maximal (60% de la force maximale) et s’effectuer sur les muscles ayant
une force musculaire MRC supérieure ou égale a 3. Lorsque la perte de force est plus
importante, il est préconisé un travail dynamique a basse intensité. Si le patient
bénéficie d’'un cabinet avec une balnéothérapie accessible, cette technique peut étre
utilisée pour ses effets décontracturants, pour un travail d’entretien musculaire, pour

la poursuite d’exercices de marche sans la contrainte de la pesanteur.
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4.4.2 Autorééducation a domicile

La lutte contre la sédentarité fait partie de la prise en charge de la maladie. Il est
souhaitable que le patient puisse étre informé des possibilités d’activité physique
adaptée : gymnastique douce, aquagym, vélo d’appartement...S’ils ont un niveau
d’autonomie suffisant, et suivant leur environnement et leur motivation; les patients

peuvent inclure des exercices d’autorééducation.

4.4.3 Orthophonie
Cf paragraphe 4.3.2.1

4.4.3 Nutrition

Une évaluation diététique sera proposée systématiquement, a fortiori en cas de
troubles de déglutition avérés. L’évaluation initiale proposée au début de la prise en
charge méme sans trouble de déglutition servira de point de référence en cas
d’apparition de troubles de déglutition et de perte de poids ultérieurement. Le contréle

du poids avec calcul de I'lMC sera effectué a chaque consultation.

En cas de troubles nutritionnels averés :

- enquéte alimentaire précoce et conseils délivrés par un diététicien concernant
la composition nutritionnelle, la consistance et les textures des aliments. Vérification
que I'apport protéino-énergétique soit adapté et suffisant ;

- compléments nutritionnels hypercaloriques oraux (boissons, cremes desserts,
céréales, plats mixés, etc.) dés I'apparition d’'une perte de poids significative (perte de
poids =5 % en 1 mois ou = 10 % en 6 mois ; — ou indice de masse corporelle (IMC) <
18,5);

- adaptation des textures, eau gélifiée et épaississants dés I'apparition de
troubles de la déglutition ;

- aide humaine a la prise des repas ;

- un état bucco-dentaire satisfaisant doit étre maintenu grace a des soins
dentaires adaptés si besoin. Bains de bouche avec antiseptiques et antifongiques si

besoin.
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4.4.4 Prévention des fractures

Du fait du haut risque de chutes, un dépistage et une prévention de I'ostéoporose doit
étre systématiquement effectuée. On doit notamment s’assurer que le dosage de la
250H vitamine D soit > 30 microgramme /I et que les apports en calcium soient

suffisants.

4.4.5 Ergothérapie, aides techniques, appareillage, adaptation du domicile
Une évaluation globale et pluridisciplinaire (médecin MPR, ergothérapeute,
kinésithérapeute) est indispensable dés qu’'une géne fonctionnelle apparait, d’autant
plus s'il existe un retentissement sur 'autonomie quotidienne (déplacement, toilette,
habillage, alimentation, mais aussi écriture, utilisation d’'un clavier d’ordinateur, etc.) :
- pour évaluer les situations de handicap et le contexte environnemental ;

- lorsqu’il existe un retentissement sur 'autonomie quotidienne (déplacement,
toilette, habillage, alimentation, mais aussi écriture, utilisation d’un clavier d’ordinateur,
etc.) ;

- pour la réalisation d’appareillages adaptés et/ou sur mesure (orthéses moulées)
- pour le choix des aides techniques et notamment des fauteuils roulants manuels
et/ou électriques

Les attelles releveurs de pieds sont utiles en cas de pied tombant pour prévenir les
chutes, améliorer le périmetre de marche. Le chaussage orthopédique sur mesure
avec tige montante, releveur du bout peut présenter une alternative intéressante pour
stabiliser le pied tombant.

Quand le déficit du quadriceps est responsable de douleur et/ou de déverouillage du
genou a la marche, le port d’'une genouillére, voire d’'une attelle cruropédieuse peut
stabiliser un temps le patient. Enfin, deux types d’exosquelettes ont été proposés pour
assister la contraction du quadriceps a la marche. Un prototype le Keeogo est
actuellement disponible a Rennes, en cours d’essai. Le principal frein a I'utilisation de
ces ortheses est le poids de ces appareillages qui est souvent mal toléré dans le temps

par ces patients évolutifs.
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En cas de survenue de chutes, une aide a la marche doit étre proposée, de facon
graduelle selon I'importance du déficit moteur : aide unilatérale ou bilatérale (canne
ergonomique, canne anglaise), déambulateur, fauteuil roulant. Les batons de marche
nordique, parfois mieux acceptées initialement par le patient peuvent également étre
une alternative intéressante.

L’objectif est d’'une part de réduire le nombre de chutes trés fréquentes chez ses
patients; d’autre part redonner au patient une autonomie de déplacement. Du fait de
I'atteinte des membres supérieurs la propulsion du fauteuil roulant mécanique devient
rapidement difficile, il est alors important d’orienter le patient vers un fauteuil motorisé.
L’acquisition d’un fauteuil roulant électrique nécessite une évaluation avec un médecin
de MPR et un ergothérapeute. lls définissent ensemble le cahier des charges de ce
fauteuil, le choix d’'une motorisation fixe ou amovible est a définir. Les options : lift ,
repose jambe électrique, boitier de commande évolutif sont prescrites en fonction de
'examen clinique...) . La prescription est précédée d’'un essai au domicile du patient ;
elle engage pour 5 ans (période a partir de laguelle on peut demander a la caisse

d’assurance maladie un éventuel renouvellement).

L’équipement du domicile pour faciliter son accessibilité est important : barre de
douche, rampe d’escalier, monte-escalier, réhausseur de toilettes...). Dans certains
cas, il est souhaitable d’opter pour un changement de domicile plutdét que d’envisager

une adaptation de celui-ci.

4.4.5 Prise en charge respiratoire

Prévention des infections respiratoires avec notamment :

-Vaccination anti grippale systématique et anti pneumococcique (prévenar et
pneumovax) si insuffisance respiratoire ou infections respiratoires répétées.
-Vaccination anti SARS CoV2 recommandée et systématique.

-Discuter une alternative a l'alimentation par voie orale en cas d’'inhalations
répétées

Ventilation non invasive :

En cas d’apparition d’une insuffisance respiratoire selon les critéres habituels dans les
myopathies (un signe clinique et un signe paraclinique (CV < 50%, PImax ou SNIP <
60 cmH20, 5% de la nuit passés en dessous de 90% de SpO2).
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Kinésithérapie respiratoire de désencombrement

Les techniques d’assistance mécanique a la toux peuvent étre associées aux
techniques manuelles et proposées en cas d’atteinte sévere des capacités de toux,

selon les critéres habituels (DEPT < 270L/min).

4.4.6 Prise en charge psychologique et psychiatrique

De nombreux patients décrivent une anxiété face a la maladie, du fait des troubles
induits et des perspectives d’évolution. Un dépistage précoce des troubles anxio-
dépressifs et un soutien psychologique doivent étre proposés au patient pour

déterminer si une aide psychologique est nécessaire.

Dans une maladie a révévelation tardive telle que la myosite a inclusions, il est
fréquement retrouvé un état dépressif réactionnel a 'annonce de la maladie et aux
différentes étapes de I'évolution progressive de la maladie. La myosite a inclusions induit
chez une personne ayant vécu une vie autonome jusqu’alors, une confrontation aux
pertes fonctionelles successives et en conséquence un travail de deuil de soi, car le
patient ne se reconnait plus comme celui qu’il a été auparavant. La perte fonctionelle,
'accentuation d’impotence motrice, et I'angoisse liée aux éventuels troubles de la

déglutition peuvent favoriser un état anxio-dépressif qui doit étre évalué et traité si besoin.

4.4.7 Education thérapeutique et modification du mode de vie

L’éducation thérapeutique du patient (ETP) est un soin indissociable de la prise en
charge d’'une maladie chronique. Les programmes d’ETP, lorsqu’ils peuvent étre
proposés, peuvent aider les patients (ainsi que leurs familles) a comprendre leur
maladie et leur traitement, collaborer ensemble et assumer leurs responsabilités dans
leur propre prise en charge dans le but de les aider a maintenir et améliorer leur qualité

de vie.

4.5 Recours aux associations de patients

Les réseaux de proximité mis en place par 'AFM-Téléthon peuvent aider le malade a
sa demande. Les services régionaux de 'AFM-Téléthon interviennent gratuitement a
la demande des malades et de leurs familles. Composés de professionnels du
secteur médico-social, ils apportent des solutions et un soutien en vue de faciliter le

parcours de santé du patient et la réalisation de son projet de vie.
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Contacts/ infos : tel : 0 800 35 36 37, https://www.afm-telethon.fr/services-aux-

familles-malades .

Le groupe d'intérét des myopathies inflammatoires (GIMI) de 'AFM-Telethon est

un groupe de patients bénévoles concernés par des myosites (https://www.afm-

telethon.fr/groupe-interet-myopathies-inflammatoires-3881# ).

Il propose des informations médico-sociales, une permanence téléphonique, des
groupes de paroles, des journées d'informations en région ou en webconférence (le
blog :

https://myopathiesinflammatoires.afm-telethon.fr/ ; page facebook :

https://www.facebook.com/groupegimi.fr ; le groupe privé "la myosite a

inclusions : https://www.facebook.com/Myosite.inclusions. )

4.6 Cas particuliers

4.6.1 Anesthésie
Il N’y pas de recommandations spécifiques pour la myosite a inclusions. Comme dans
d’autres maladies musculaires, il est classique de privilégier les anesthésies locales et
loco régionales aux anesthésies générales afin de limiter le risque de complication
respiratoire a type de pneumopathie de déglutition, d’atélectasie ou d’infection
bronchique et de décompensation respiratoire de la maladie surtout en cas de
chirurgie thoracique ou abdominale. En cas de chirurgie abdominale sous anesthésie
générale, on associera volontiers une anesthésie péridurale afin de prévenir les
douleurs abdominales post opératoires qui pourraient favoriser une décompensation
respiratoire en accentuant la parésie diaphragmatique. En cas d’anesthésie générale,
on évitera les curares a demi-vie longue tels le pancuronium car ils semblent favoriser
la survenue de complications respiratoires par rapport a ceux d’action plus courte
(atracurium ou vecuronium). De méme le rocuronium semble accroitre le risque de
décompensation respiratoire post opératoire. Il n’y a pas de risque d’hyperthermie
maligne per anesthésique. Par contre le suxamethonium chloride doit étre évité a
cause d’'un risque potentiel d’hyperkaliémie et de rhabdomyolyse.
D’autre part, une évaluation de la fonction respiratoire doit étre effectuée en preé-
opératoire pour peser le risque de décompensation respiratoire au décours de

I'intervention.
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4.6.2 Vaccination
Il n’'y a pas de contre indication de vaccin chez les patients porteurs de myosite a
inclusions. Il est préférable de pratiquer la vaccination dans un muscle peu atteint ou
par voie sous cutanée. Les vaccinations anti-grippale, anti-pneumococcique et anti-

COVID-19 sont recommandées.

4.6.3 Situations d’urgence
Les pneumopathies de déglutition et les complications liées aux chutes constituent les
principales urgences en lien avec la pathologie. Le patient doit étre porteur de sa carte

d’'urgence et de son dernier compte-rendu actualisé a présenter dans le contexte.

4.4.4 Contre-indications médicamenteuses
Il n’y a pas de contre-indications médicamenteuse spécifique a la myosite a inclusions,

notamment pas de contre-indications a la prescription des statines.

5 Suivi

5.1 Objectifs

Le suivi d’'un patient atteint de myosite a inclusions doit étre assuré par un médecin
ayant I'expérience de ces pathologies. Si besoin, un avis devra étre pris auprés d’un
centre de référence, de compétences ou d’un centre expert des filieres FILNEMUS

(http://www.filnemus.fr) ou FAI2R (http://www.fai2r.org).

5.2 Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

Les professionnels impligués sont neurologues, internistes, rhumatologues,
pneumologues, ORL, médecins MPR, médecins généralistes, kinésithérapeutes,
ergothérapeutes, infirmieres, assistantes sociales, psychologues, diététiciennes,
orthophonistes et tous professionnels du champ médico-social (ex : référent parcours

de santé de 'AFM-téléthon) a la demande de la personne.

5.3 Rythme et contenu des consultations
Le patient doit étre vu en consultation au minimum de maniere annuelle pour évaluer
I'évolution de la maladie et prévenir les complications principales : pneumopathies de

déglutition, dénutrition, risque de chutes et de fractures.
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Il est préférable que I'évaluation au minimum annuelle soit pluridisciplinaire, impliquant

les professionnels listés ci-dessous.

5.3.1 Suivi neuromusculaire : tests moteurs et échelles cliniques
Apres I'évaluation initiale, une évaluation fonctionnelle doit étre réalisée, au minimum
chaque année, si besoin tous les 6 mois.
Elle doit comprendre une évaluation a l'interrogatoire:
- périmétre de marche
- nombre d’étages montés
- aide éventuelle a la marche, a la montée des escaliers
- nombre de chutes et leur retentissement

- évaluation de la réalisation des gestes fins et des activités de la vie quotidienne

Le contenu de I'évaluation fonctionnelle sera guidé par le choix des évaluations
initiales (cf paragraphe 3.4.2), les modalités de suivi et I'évolution de I'état

fonctionnel du patient.

5.3.2 Evaluation par un rééducateur fonctionnel et/ ou un ergothérapeute :
selon les modalités décrites dans le paragraphe 4.4.5

5.3.3 Evaluation ORL

Un dépistage simple des troubles de déglutition doit étre réalisé lors de chaque
consultation annuelle tel que décrit dans le paragraphe 3.4.1. En cas de signes de
gravité, comme lors de I'évaluation initiale, une évaluation par un médecin ORL

spécialisé dans les troubles de déglutition sera proposée.

5.3.4 Suivi nutritionnel
Une mesure du poids et le calcul d’'IMC doit étre réalisé a chaque consultation pour

dépistage de signes de dénutrition.

5.3.5 Suivi pneumologique
La réalisation d’'une EFR est recommandée de maniére annuelle. En fonction des
résultats et des signes cliniques, l'enregistrement nocturne sera proposé et

éventuellement des explorations secondaires du sommeil poruront étre proposées.
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5.3.6 Suivi psychologique

Les réactions des patients a 'annonce du diagnostique sont toujours imprévisibles.
Elles ne surviennent pas toujours au moment méme de l'annonce et peuvent
apparaitre par vagues successives.

La proposition d’un suivi psychologique ne se limite pas au post annonce et peut étre
initié & tout moment du parcours du patient.

Sur le plan médicamenteux, il n’y a pas de contre-indications médicamenteuses ou de

spécificité a la prescription des psychotropes.

5.4 Examens complémentaires
L’évolution de l'atteinte musculaire est lentement progressive et en l'absence de

traitement médicamenteux spécifique, aucun suivi paraclinique n’est recommandé.

Concernant l'atteinte musculaire périphérique, le suivi des CPK n’est d’aucune utilité.
A noter que leur taux a tendance a se normaliser au cours de I'évolution en raison de
la perte de masse musculaire. Cette normalisation ne traduit pas un arrét de 'activité

de la maladie.

De méme, ni TENMG, ni 'lRM ne sont pas indispensables pour juger de 'activité de la

maladie en I'absence de protocole thérapeutique sauf évolution clinique atypique.

La biopsie musculaire peut étre refaite si I'évolution est atypique, surtout si les critéres

anatomopathologiques n’étaient pas remplis sur le premier préléevement.
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Annexe 2. Coordonnées des centres de référence,
de compétence et des associations de patients

Centres de référence et de compétences neuromusculaires de la Filiere de Santé

FILNEMUS :

1. Centre de référence des maladies neuromusculaires PACA- Réunion- Rhéne Alpes

Site coordonnateur :

AP-HM - CHU de La Timone Marseille (Pr Shahram Attarian)

Sites constitutifs :

PwnE

CHU de La Réunion SUD (Dr Ariane Choumert)

HC Lyon (Dr Carole Vuillerot)

CHU de Saint-Etienne (Pr Jean Christophe Antoine)
CHU de Nice (Pr Sabrina Sacconi)

Centres de compétence :

1.
2.
3

4.
5

CHU de Grenoble (Dr Klaus Dieterich)

CH de Cannes (Dr Christophe Perrin)

Hépital d'Enfants - Association Saint Francois d'Assise Saint Denis La Réunion (Dr
Anne Pervillé)

Hopital d'Instruction des Armées de Toulon (Dr Anthony Faivre)

CHU de Clermont-Ferrand (Dr Catherine Sarret)

2. Centre de référence des maladies neuromusculaires Nord/Est/lle de France
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APHP- Raymond Poincaré Garches (Pr Pascal Laféret)

Sites constitutifs :

1
2
3
4.
5.
6
7
8
9.
1

APHP- Pitié Salpétriere Paris (Dr Tanya Stojkovic)
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CHU de Bordeaux (Dr Guilhem Solé)
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Centres de référence et de compétences de la Filiére de Santé Fai2R:
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Centre de référence des maladies auto-
immunes systémiques rares d’lle-de-
France (site constitutif)

Centre de référence des maladies auto-
immunes systémiques rares d’lle-de-
France (site constitutif)

Centre de référence des maladies auto-
immunes systémiques rares d’lle-de-
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Annexe 3 : Atteinte musculaire évocatrice d’une
myosite a inclusions

Amyotrophie des membres inférieurs prédominant sur les quadriceps, notamment au
tiers inférieur de cuisse

Amyotophie et déficit de la loge des fléchisseurs des doigts prédominant sur les
fléchisseurs de doigts.
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Annexe 4 : Test au verre d'eau

Consigne: boire un verre d’eau plate (90 ml) en une seule fois.
Le test est positif si dans la minute qui suit le patient tousse ou sa voix se modifie.
Un temps de déglutition > 15 secondes est anormal.

Référence :

K L DePippo 1, M A Holas, M J Reding.Validation of the 3-0z water swallow test for
aspiration following stroke. Arch Neurol. 1992; 49:1259-61.

Smith HA, Lee SH, O'Neill PA, Connolly MJ. The combination of bedside swallowing
assessment and oxygen saturation monitoring of swallowing in acute stroke: a safe
and humane screening tool. Age Ageing 2000;29:495-9.
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Annexe 5. : IRM musculaire des membres inférieurs
chez un patient atteint de myosite a inclusions

IRM musculaire des
membres inférieurs d’un

Coupes
distales

patient atteint de myosite a

inclusions

A, B, C, D : Images en séquence T1

Coupes
proximales

E, F : Images en séguences T2, STIR

A, B : Au niveau des cuisses : atteinte

prédominant sur le guadriceps,

particulierement le droit antérieur (rectus
femoris) et les chefs vastes intermédiaires et
vastes médiaux avec la présence d’'un

Coupes
distales

gradient de [latteinte qui prédomine au
niveau du tiers inférieur.

C,D : au niveau des jambes, atteinte
préedominant sur les gastrocnémiens

médiaux

E, F : Hypersignaux du vaste interne (fléche,
E) et des gastrocnémiens médiaux (étoile,
F).
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Annexe 6 : Liste des analyses
anatomopathologiques a realiser sur la biopsie
musculaire.

Fragment en paraffine :
Coupes sériées (10 coupes) colorées en Hématéine Eosine Safran (HES), Rouge
congo

Fragment congelé dans l'isopentane :

-Colorations Histochimie :

Hématéine-Eosine (HE), Trichrome de Gomori, Periodic Acid Schiff (PAS), Noir
Soudan

-Histoenzymologie :

» Seulement les réactions suivantes si une myopathie inflammatoire est le
diagnostic supposé

Adenosine TriPhosphate (ATPases) ph 9,4 et 4,35, NADH CoQ reductase, Réaction
couplée Cytochrome c¢ Oxydase- Succinyl-CoQ déshydrogénase ( COX-SDH)

» Sipas d’orientation préalable pour une myopathie inflammatoire ou si doute
diagnostique : réalisation en plus de

Adenosine triphosphate(ATPases),pH 4,63, Succinyl-CoQ déshydrogénase (SDH),
Menadione- NitroBlue de Tetrazolium, Myophosphorylase

-Immunohistochimie :
HLA CI1, HLADr, C5B9, CD56, CD31, p62, TDP 43

Si inflammation présente
Typage lymphocytaire: CD20, CD3, CD8

Selon évocation diagnostique: Myosine slow et myosine fast, Desmine, myotiline

Fragment pour la Microscopie électronigue :

Réalisation des blocs de résine dans tous les cas.

Examen en microscopie électronique en cas d’anomalies sur coupes en ME faisant
penser a une myopathie génétique avec vacuoles bordées ou quand critéres
diagnostiques en retrait par rapport a une clinique trés évocatrice d’'une myosite a
inclusion

Références :

e Coste et al. Prise en charge des biopsies musculaires et nerveuses. Recommandations
formalisées d’experts sous I'égide de la Société francaise de Neuropathologie, de la Société
francaise de Myologie et de I Association frangaise contre les myopathies. Rev Neurol 2010 ;
166 : 477-485

e Dubowitz V, Sewry C, Oldfors A. Muscle biopsy : a practical approach . Saunders WB, London
UK, 2020 5th ed
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Annexe 7. : lllustration des principales lésions
histopathologiques de la myosite a inclusions

Légende :

A : Infiltrats inflammatoires endomysiaux avec présence de vacuoles bordées
(fleche). B : invasion partielle de fibre musculaire non nécrotique ; C :
Surexpression diffuse de 'HLA de classe | au niveau du sarcolemme et du

sarcoplasme, y compris des fibres musculaires apparaissant saines ; D : HE :
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inégalité de taille des fibres, petits groupes de fibres atrophiques,
internalisations nucléaires, augmentation du tissu conjonctif, vacuoles bordées ;
E : Trichrome de Gomori : fibre rouge déchiquetée (fléche blanche) ; F : IHC :

agrégats de protéines P62 positives (fleche).
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Annexe 8. : Exploration détaillée des troubles de la
déglutition dans la myosite a inclusions

L’examen de la déglutition vue de I'extérieur (bedside examination des anglo-saxons).
Il permet en condition écologique d’évaluer le temps buccal (mastication, occlusion
labiale) et le temps pharyngé (durée du temps pharyngé, modification de la voix apres
la déglutition qui traduit une stase salivaire ou alimentaire sur les cordes vocale, toux

pendant ou juste apres la déglutition).

Deux examens sont utilisés pour apprécier les perturbations du temps pharyngé chez

ces patients et sont prescrit par le médecin ORL spécialiste :

L’examen de la déglutition en nasofibroscopie (ou FEES : flexible endoscopic
evaluation of swallowing) et 'examen de la déglutition en vidéoradioscopie (ou VFSS :

videoflouroscopic swallow studies)

Dans la myosite a inclusions sporadique, les anomalies les plus fréquentes sont les

anomalies suivantes :

-Un défaut de relaxation du SSO, avec un aspect de bombement du muscle crico-

pharyngien
-Une diminution du péristaltisme pharyngé ;

Le défaut de péristaltisme pharyngé et le défaut de relaxation du muscle crico-
pharyngien ont comme conséquence une stase du produit de contraste dans les sinus

piriformes et les vallécules

-Un défaut d’élévation laryngée (diminution de la contraction des muscles sus

hyoidiens) qui va diminuer également I'ouverture passive du SSO

-Un défaut de recul de base de langue, qui se marque par une stase valléculaire du

produit de contraste

-Les fausses routes observées sont en général des fausses routes dites
« secondaires », ou « apres la déglutition » par débordement de la stase pharyngée

dans la trachée, lors de la reprise inspiratoire.
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La manométrie pharyngo-cesophagienne est utile pour préciser les indications de

geste sur le muscle crico-pharyngien.

Centre de Référence des Maladies Neuromusculaires PACA Réunion Rhone alpes, site de Marseille et
Centre de référence de Nord Est Ile de France, site de la pitié salpétriere
Septembre 2021
53



Annexe 9. : Les différentes échelles d’évaluation
dans la myosite a inclusions

Inclusion Body Myositis-Functional Rating Scale (IBM-FRS)
Auto-questionnaire : IBMFRS, le patient entoure les items lui correspondant et compte
les points (max 40 = normal)

1 - Déglutir 5 - S’habiller 9 - Marcher
4-normale 4-normalement 4-Normalement
3-fausse route pendant les 3-independant mais doit faire 3-Marche lente et instable
premiéres bouchées beaucoup d'effort 2-utilisation parfois de
2- necessite d'une nourriture 2- indépendant mais requiert dispositifs tels que canne ou
adaptee (exp : mixee) une |'utilisation de dispositifs ou |déambulateur
1-fausse route fréquentes modifie le mode d'utilisation ou | 1-utilise toujours un dispositif
0-necessite d'une sonde modifie la technique d'utilisation |0-dependant du fauteuil
d'alimentation (velcro, T shirt ou chemise sans |roulant

boutons....) 1-

requiert une assistance que pour
certains vetement
0-Totalement dépendant

2 - Ecriture 6 — Hygiene (toilette et bains) |10 — Monter les marches

4-normale 4-normalement 4-Normalement

3-lent mais les mots sont lisibles | 3- indépendant mais doit faire 3-lent et hésitant ou utilise la

2-tous les mots ne sont pas beaucoup rampe par intermittence

lisibles 1-capable 2-Independant mais nécessite 2-dependant de la rampe

d’attraper un stylo mais I'utilisation de dispositifs (une 1-dependant de la rampe plus

incapable d'écrire chaise pour le bain, un siege un support tel que la canne

0- incapable d’attraper un stylo |surélevé pour les toilettes...) ou l'aide d'une tierce
1-requiere une assistance personne
occasionnelle 0-Ne peut pas monter les
0-Completement dépendant marches

3 - Couper des aliments et 7 - Se retourner dans le lit et

attraper des ustensiles arranger ses couvertures

4-normale 4-Normalement

3-lent et maladroit mais sans 3-lent et maladroit mais pas

aide 2-peut couper la besoin d'assistance

plupart des aliments mais de 2-Peut se retourner seul et

fagon maladroite et lente avec | arranger ses couvertures mais

souvent une aide avec beaucoup de difficultés

1-les aliments doivent étre 1-peut amorcer le geste mais ne

coupes par quelqu’un mais peut pas se retourner ou tirer

continue a s'alimenter seul ses couvertures

0-a besoin d'étre alimente 0-impotent

4 - Taches motrices (ouvrir 1 |8 S’asseoir et se relever

porte, utiliser des clés,
prendre des petits objets)

4- indépendant 4-Independent (sans utilisation
3-lent et maladroit dans la de bras)
totalité de la tache 3-independant mais en utilisa nt
2-independant mais requiert des manceuvres aidants (en se
I'utilisation de dispositifs ou penchant en avant, en se roulant
modifie le mode d'utilisation ou | sur le cote) mais toujours sans
modifie la technique d'utilisation |les bras 2-
1-necessite frequemment une | requiere I'utilisation des bras
assistance 1-Requiere I'assistance d'une
0-impotent personne ou d'un dispositif
0-Incapable de se lever
Total L JL 1740
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IBMW(CI : score sur 100 points (normal = 100)

Score myosite a inclusions.

Membres supérieurs étendus a I'horizontale en entéro-position

(Barré)

150 s 15
100 s 10
50s 5
<50 0
Membres inférieurs, décubitus dorsal, cuisses fléchies a 90osur

le bassin, jambes a 90 o sur les cuisses (Mingazini)

75s 15
50 s 10
25s 5
<25 0
Flexion de la téte, décubitus dorsal

contre-résistance 10
sans résistance 5
impossible 0
Passage de la position couchée a la position assise

sans les mains 10
avec les mains 5
impossible 0
Marche

normale 10
avec une canne ou 2 5
trés difficile ou impossible (fauteuil roulant) 0
Passage de la position assise a debout (sur une chaise sans
accoudoirs)

sans les mains 10
avec les mains 5
impossible 0
Force de préhension des mains

bonne (MRC 24/5) 10
diminuée (MRC : 2 ou 3) 5
faible (MRC:0ou 1) 0
Force des quadriceps

normale (MRC: 5/5 10
diminuéee (MRC : 3 ou 4) 5
faible (MRC:0,10u 2) 0
Déglutition

normale 10
dysphagie sans fausses routes 5
dysphagies avec fausses routes 0

Total

|__|__|/100
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Sporadic inclusion body myositis Physical Functioning Assessment (sIFA)

Permet d’évaluer la progression clinique de maladie et son impact sur les fonctions
physiques, et les potentiels effets thérapeutiques des essais. Ce score a été élaboré
selon les recommandations de « I'United States Food and Drug Administration (FDA)
Patient-Reported Outcome Measures (PRO) (171).

L’étude Williams et col. confirment la validité de cette échelle (172).

Le score consiste en 11 items c6tés de 0 (absence de difficulté) a 10 (impossible a
réaliser):

- 1 Stand from ordinary chair se lever d’une chaise

- 2 Get up from the floor se relever du sol

- 3 Get on and off toilet s’assoir sur et se relever des toilettes

- 4 Walk on aflat, firm surface marcher sur le plancher

- 5Walk outdoors marcher a I'extérieur

- 6 Go up or down 5 steps monter ou descendre 5 marches d’escalier
- 7 Step up and down monter ou descendre un trottoir

- 8 Swallow liquids avaler des liquides

- 9 Swallow solids avaler des solides

- 10 Carry a 5-pound object porter un objet de 5 pounds

- 11 Grip and use small objects attraper et utiliser un petit objet
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Echelle de handicap a 9 niveaux de Rotterdam

Veuillez cocher le chiffre correspondant le mieux a votre situation actuelle.

Attention aux questions 1 et 2 : Votre déplacement d’'une piece a I'autre ou a I'extérieur
n’implique pas forcément le fait que vous soyez capable de marcher. Il est également
possible que vous vous déplaciez en fauteuil roulant par exemple.

1. Mobilité a I'intérieur de la maison

Etes-vous capable de vous déplacer d’une piéce a I'autre, en passant par des portes,
seuils, tapis et/ou sols lisses ?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de me déplacer d’une piece a l'autre

2 = généralement, je me déplace d’une piéce a l'autre avec I'aide d’une autre personne
3 = je suis capable de me déplacer d’'une piéce a 'autre pratiquement sans aide

4 = je suis capable de me déplacer d’'une piéce a l'autre sans aucune aide

2. Mobilité a I’extérieur de la maison

Etes-vous capable de vous déplacer a I'extérieur, en passant par des trottoirs et autres
inégalités de terrain ?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de me déplacer a I'extérieur

2 = généralement, je me déplace a I'extérieur avec I'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable de me déplacer a I'extérieur pratiquement sans aide

4 = je suis capable de me déplacer a I'extérieur sans aucune aide

3. Taches de cuisine

Etes-vous capable d’effectuer des taches de cuisine, comme par exemple préparer du
thé ou café et le server ? Pour ce faire, étes-vous capable de prendre des objets d’'un
placard/tiroir, réfrigérateur, etc. ? (Il peut également s’agir d’autres taches de cuisine.)
0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable d’effectuer ces taches

2 = je suis capable d’effectuer une partie de ces taches, mais le plus souvent j’ai besoin
de l'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable d’effectuer la plupart de ces taches pratiguement sans aide

4 = je suis capable d’effectuer toutes ces taches sans aucune aide

4. Travaux ménagers (a I'intérieur de la maison)

Etes-vous capable de faire des travaux ménagers, comme passer |'aspirateur, faire la
vaisselle, épousseter, faire la lessive,...?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de faire ces travaux

2 = je suis capable de faire une partie de ces travaux, mais le plus souvent j'ai besoin
de l'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable de faire la plupart de ces travaux pratiguement sans aide

4 = je suis capable de faire tous ces travaux sans aucune aide

5. Travaux ménagers (a I’extérieur de la maison)

Etes-vous capable de faire des courses, jardiner, laver les carreaux, laver la voiture,
f)
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0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de faire ces travaux

2 = je suis capable de faire une partie de ces travaux, mais le plus souvent j'ai besoin
de l'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable de faire la plupart de ces travaux pratiguement sans aide

4 = je suis capable de faire tous ces travaux sans aucune aide

6. Loisirs (a I'intérieur de la maison)

Etes-vous capable, par exemple, de lire un journal ou un livre, de téléphoner, de
pratiquer un hobby ?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de faire ces activités

2 = je suis capable de faire une partie de ces activités, mais le plus souvent j'ai besoin
de l'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable de faire la plupart de ces activités pratiguement sans aide

4 = je suis capable de faire toutes ces activités sans aucune aide

7. Loisirs (a I’extérieur de la maison)

Etes-vous capable d’aller a une féte, au théatre, au cinéma, au concert, au musée ou
a une réunion? Etes-vous capable de faire du sport ?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de faire ces activités

2 = je suis capable de faire une partie de ces activités, mais le plus souvent j'ai besoin
de l'aide d’'une autre personne

3 = je suis capable de faire la plupart de ces activités pratiquement sans aide

4 = je suis capable de faire toutes ces activités sans aucune aide

Attention a la question 8 : Lorsque vous n’avez pas de permis de conduire par
exemple, répondez a la question comme si c’était faisable, sauf s’il est évident que
votre maladie vous empéche de conduire.

8. Conduire / prendre le bus ou métro / faire du vélo

Etes-vous capable de conduire, prendre le bus ou métro et/ou faire du vélo?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de faire ces activités

2 = je ne suis capable de faire qu’une seule de ces activités (éventuellement avec
I'aide d’une autre personne)

3 = je suis capable de faire deux de ces activités (éventuellement avec 'aide d’'une
autre personne)

4 = je suis capable de faire toutes ces activités sans aucune aide

9. Travail / études

Etes-vous capable de reprendre votre travail/vos études (c’est-a-dire celui ou celles
que vous faisiez avant votre maladie) ?

0 = non applicable

1 = je ne suis pas capable de reprendre mon travail/mes études

2 = je suis capable de reprendre (partiellement) mon travail/mes études sous une
forme adaptée

3 = je suis capable de reprendre partiellement mon travail/mes études4= je suis
capable de reprendre entierement mon travail/mes études
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12) Index de Barthel

La valeur 0 indique une dépendance totale du patient. La valeur 100 correspond a une
compléete autonomie.(181)

Item Description Score | Dates
I. Alimentation | Autonome. Capable de se servir des instruments
nécessaires. Prend ses repas en un temps 10
raisonnable
A besoin d’aide, par exemple pour couper 5
2. Bain Possible sans aide 5
3. Continence Aucun accident 10
rectale Accidents occasionnels 5
4. Continence Aucun accident 10
urinaire Accidents occasionnels 5
5: N’a pas besoin de fauteuil roulant. Autonome sur 15
Déplacements une distance de 50 m, éventuellement avec des
cannes.
Peut faire 50 métres avec aide 10
Autonome dans un fauteuil roulant, si incapable de
marcher. 5
6. Escaliers Autonome. Peut se servir de cannes. 10
A besoin d’aide et de surveillance. )
7. Habillement | Autonome. Lace ses chaussures. Attache ses 10
boutons. Met ses bretelles.
A besoin d’aide, mais fait au moins la moitié de la 5
tiche dans un temps raisonnable.
8. Soins Se lave le visage, se coiffe, se brosse les dents, se 5
personnels rase. Peut brancher un rasoir électrique
9. Usage des Autonome. Se sert seul du papier hygiénique, dela | 10
WC chasse d'eau
A besoin d"aide pour 1'équilibre, pour ajuster ses 5
vétements et se servir du papier hygiénique.
10. Transfert du | Autonome, y compris pour faire fonctionner un 15
lit au fauteuil fauteuil roulant,
Surveillance ou aide minime. 10
Capable de s’asseoir, mais a besoin d'une aide 5
maximum pour le transfert.
Score :
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13) The Rivermead Mobility Index (182)

Day

Month

Year
Topic and Question:
Tuming over in bed: Do you turn over from your back to
your side without help?
Lying to sitting: From lying in bed, do you get up to sit
on the edge of the bed on your own?
Sitting balance: Do you sit on the edge of the bed
without holding on for 10 seconds?

Sitting to standing: Do you stand up from any chair in
less than 15 seconds and stand there for 15 seconds,
using hands and/or an aid if necessary?

Standing unsupported: (Ask to stand) Observe standing
for 10 seconds without any aid

Transfer: Do you manage to move from bed to chair and
hack without any help?

Walking inside: (with an aid if necessary). Do you walk
10 meters, with an aid if necessary, but with no standby
help?

Stairs: Do you manage a flight of stairs without help?

Walking outside: (even ground). Do you walk around
outside, on pavements, without help?

Walking inside: (with no aid). Do you walk 10 meters
inside, with no caliper, splint, or other aid (including
furniture or walls) without help?

Picking up off floor: Do you manage to walk five meters,
pick something up from the floor, and then walk back
without help?

Walking outside: {uneven ground): Do you walk over
uneven ground (grass, gravel, snow, ice etc) without
help?

Bathing: Do you get intofout of a bath or shower and to
wash yourself unsupervised and without help?

Up and down four steps: Do you manage to go up and
down four steps with no rail, but using an aid if
necessary?

Running: Do you run 10 meters without limping in four
seconds (fast walk, not limping, is acceptable)?

Total
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Tests chronométrés

- Test chronométré du lever de chaise de Mathias (Timed Get Up and Go Test) :

Dans ce test, le patient doit se relever de la position assise et marcher a trois métres
de la chaise pour ensuite revenir sur ses pas (tourne a 180 degrés) et s’assoir de
nouveau. Le temps mis pour accomplir cette activité est chronométré par I'évaluateur.

- Le test de marche de 2 minutes ou de 6 minutes

Il est demandé au patient dans ce test de réaliser la plus grande distance possible en
2 ou 6 minutes

- Nombre de levers de chaise en 1 minute : évalue le retentissement fonctionnel du

déficit des membres inférieurs. Il est demandé au patient de se lever plusieurs fois
d’'une chaise sans I'aide des mains, placée a 42 cm du sol, le nombre de levers est
comptabilisé.

-Test de marche des 10 métres chronométré

-Montée de 4 marches d’escalier chronométrée
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Annexe 10 : Mise en place et surveillance du
traitement par Rapamycine

La mise en route du traitement par Rapamycine nécessite un bilan préthérapeutique

et une surveillance stricte des patients.

Bilan préthérapeutique :

Le scanner thoracique a coupes fines sans injection peut étre proposé en pré
thérapeutique du traitement par Rapamycine pour le dépistage d’une
pneumopathie interstitielle méme si les cas rapportés sont rares. |l pourra
également renseigner sur des foyers infectieux chroniques notamment sur des
inhalations répétées et sera répété au cours du suivi en cas de point d’appel.
Comme tout immunosupresseurs il peut entrainer une sensibilité accrue aux
infections bactériennes ou virales (nhotamment pulmonaires).

Bilan biologique (NFS, plaquettes, fonction rénale, cholesterol triglycérides et
ionogramme et bilan hépatique)

-dépistage de Iésions cancéreuses.

Surveillance sous traitement par Rapamicine

Bilan lipidique et NFS réguliers

Examen clinique (Tension artérielle, Examen cutanéo-muqueuy, ....)

Dosage sérique Rapamicinémie pour ajuster la posologie (cibles de concentration
résiduelle) ; dans 10 jours a 2 semaines aprées la premiére prise et a chaque

modification de dose. Puis tous les 3-4 mois.
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