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Abréviations

AAH: Allocation adulte handicapé

AEEHY 1 £t 20F0A2y RQSRdzOF A2y RS fQSy¥Flyid KIyYyRAOI LIS

APA: Activité physique adaptée

CAMSKY / Sy i NB RQdci@épéeofe YSRA O2

CPDPN Centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal

CEREMN / Sy GNB RS NB&aaz2dz2NOSa Si RQAYyYy20FGA2Yy Y20At A0S |
CHADS2VAS®2 9 @I f dzZ GA2y Rdz NRA&aljdzS RQlF OOARSY(d @F aldzZ I ANB OF
ayant une fibrillatiorauriculaire

CMRIJ: Centre médicgpsychologique

CMPPR Centre médicgpsychepédagogique

CPAMY /I Aa4&S LINAYIIANB RQlI&adaN»yOS YIflFRAS

DLU523aASNI RS fAlFAa2y RQdzZNESyOS

EEP Exploration électrophysiologique cardiaque

ETT. Echographie cardiagueansthoracique

EFR Explorations fonctionnelles respiratoires

GERCAM DNR dzZLJS RQS{GdzZRS Si RS NBOKSNOKS LJ32dzNJ £ O2yRdzA (S
GRBAS«grade, roughness, breathiness, asthenia, stra{grade, rugosité, respiratioasthénie, déformation)

IAH: IndexR Q I LIgfySopriees

IEMY LyadAddzi RQSRdzOF GA2y Y2UGNROS

IME: Institut médicoéducatif

IMPro: Institut médicoeprofessionnel

IMC: Indice de masse corporelle

ITEP Institut thérapeutique, éducatif et pédagogique

MPR: Médecine physique et de réadaptation

MDHI: Myotonic Dystrophy Health Index

MDPH: Maison départementale des personnes handicapées

MIRS. Muscular Impairment Rating Scale

MRC: Medical Research Council

PAPY tfly RQFOO2YLI IySYSyild LISNE2YYlFfAAaS

PALt N22S3G RQlFI OOdzSAft AYRAGARdzZfA&S

PPC Pression positive continue

PPREProgramme personnalisé de réussite éducative

PPS Projet personnalisé de scolarisation

PSG Polysomnographie

RQTH Reconnaissance qualité travailleur handicapé

SAOS Syndromed'apnées obstructives du sommeil

SASCSyndromed'apnéesdu sommeil central

SAMSAH{ SNIBA OS RQl 002 Y-datiaHpsB adSlgsihandiGpes O 2

SAVS{ SNIBAOS RQI O002YLI 3ySYSyid t I+ @GAS az20AltS
SDE Somnolence diurne excessive

SEGPA{ SOl A2Y RQSyaSA3aySYSyild 3ASYSNIt Si LINRPFSaarzyySt ||
SESSAD & SNIWAOS RQSRdzOF A2y &LISOALFES SG RS a2Ayad bt R2YAC(
SP. Sommeil paradoxal

SRBD Troubles respiratoiresiés au sommeil/ SleeRelated Breathing Disorder

TDAHC NP dz6f S RSFAOAGIFIANBE RS tQlFiGSyaAz2y | SO 2dz alya Ke
TDI: Trouble du développement intellectuel

TLE:¢ S&aG AGSNIYGAFT RS 1 GSy0S RQSYyR2NX¥A&aasSYSyi

TME:¢ Sada AGSNIXrGATa RS YIFIAYGASY RQSOSAt

TROS Troubles Respiratoires Obstructifs du Sommeil

T6M: Test de marche de 6 minutes

ULIS! yAlGSa t20FtAasSSa LRdz2NJ f QAyOf dzaizy al2ftl ANB
VNI: Ventilation non invasive
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PNDS Dystrophie myotoniquée type 1 (DM1)

Introduction

Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins

[Q262830GAF RS OS85 LINRG202tS8 yIdAzytt RS RAFIy2aidA
de santé la prise en charge optimale et le parcours de sRifsdzy LJ GASyd GG SAyd
Ye2G2yAljdzS RS (Gl wm o65am0Od Lf | LI2dzNJ 6dzi RQ2 LI A
OSGGS YIFEITRAS NINB adzNJ f QSyaSyoftS Rdz GSNNRG2ANBC

Le PNDS est un outil pragmatique auquel le médecin peut se rgféterla prise en charge de la

YT RAS O2yaARSNBSE y20FYYSyid Idz Y2YSyild RQSGLlof
médecin conseil et le patient lméme. Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas
spécifiques, toutes les comorbiditésutes les particularités thérapeutiques, et tous les protocoles de

soins hospitaliers, ni se substituer a la responsabilité individuelle du médecéuvigisle son patient.

Méthode

[ S LINBaSyd tb5{ I SGS St 062NB tacSdnatinalidé diagnosticS it K2 RS
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 : wwwdaase. fr).

[ ASYyd RQAYGSNE

[ b LI dzLJF NI RS& YSYoNBaRS2yillE 5%ymzi lR/&SE NI S HILASNAE
LIKI NI OSdziAljdzS YI Aa | dzOdzy RQSYGNB SdzE yQlF RS NB¢

/'S LINRP2Si NBadlS AYRSLISYRIYyG Lz &l dzQA f yQe | LJk
f QA Yy Rdza IONSAA&) ALPKAESNMIA £ £ NBRIOGA2Y yA t fF NBfSO
une personne non membre du groupe de travail, il a été validé par la relecture de personnes distinctes

des rédacteurs.

La Dystrophie Myotonique de type 1

La maladie de Sieert ou dystrophie myotonique de type 1 (DM1) est une dystrophie musculaire
génétiquemaisaussiune maladie multisystémiguele transmissiorautosomigue dominante causée
par uneexpansionde triplets CTG dans le gemMPK Cette myopathie touche 1/800fersonnes
environ en France

Lessymptomesclassiques sont layotonie (difficulté a relacher les muscles apres contraction) et une
faiblesse musculaire magfleLJS dzi & QF 002 YLJ 3y SNJ RS ophtafmblagiptes, G NP dzo
endocriniens,problemes cardiaques et respiratoiregui en font le pronosticainsi que ddroubles

cognitifsSG SY20A2yy St ad ppulinditié 8 jglileS promokstisl Jital lelj citi étre
systématiquement dépistée.

Elle est caractérisée pane pénétrance variabldéié aunLIK SY 2 YS Yy S RW®WI Y OQNOSLIREA RS
est de plus en plus précoce au fur et a mesure des générations. En fonction de cetdidmit on



distingue diverses formes congénitale, infantile, juvénile, adulte et tardivees formes les plus

précoces sont souvent les plus gravesiahs les formes infantile§, QI G 6§ SAYy (S Ydza Odzf I AN
Fdz aSO02y R LJ Iy LJI NJ NI LI NI + Lé détolpadge paf todne &tz & & & (
FNIAFAOASE | @SSO az2dz@Sy i dBS OR2ly (L02/1dedfYZi Ava i aR $ISINDIRS
la fréquence de suivi.

Lespérance de vigeut étre réduite chez les patients atteints de DMiu fait des atteintes
respiratoires et cardiaques.

[ Sa LI GASyGa R2AGSYy i mutidistigifakeOgui Somiprénd deg Siterventihdd? OK S
médicales, des soins de réadaptation, une éducation thérapeutique et un soutien psychoagqeisé L

en chargeoptimale de la DM1sera personnaliséelépendra des besoins individuels du patientleit

étre élaborée en collaboration avec une équipe de professionnels de la santé spécialisés dans la prise

en charge de cette maladie complexer{ce de référence ou de compétence FILNEM@®)patient

LJISdzi siNB FRYA& Sy ! [ 5 kdesadifdciiohsBeuiriSgiglieQét musculpires T 2 N.
(dont myopathie), épilepsie grave »

1. Diagnostic et professionnels impliquésians le parcours
des patients

1.1. Description des difféerentes formes de la maladie

La répartition statistique générale entre Idgférentes formes cliniques dans la population atteinte

Sald RQSYOGANRY Y p> O02y3ASYAGlIEST Mo 22 AYyFlLydAatsSs
S&40 SEGNBYSYSYyld OGINAIO6fS RQdzy AYRAGARz £ f QF dzit
chevauchement entre les différentes formes.

La formetardive

LlesLtdr GASyGa yQ2yd LI & RS dufsoniefiigBemeént ldgymdu s (pardS O RS
exemple calvitie ou cataractgpres 50 ans ressentis commphysiologiques ces formes neait donc
généralement diagnostiquées que lors 6eQSy ljdzs 4GS FlLIYATALFESd 'y o0Af |y
nécessaire pour dépister notamment les complications cardiaquerespiratoires qui peuvent étre
asymptomatiques.

La forme classiquéuvénile, début>10ans)

La forme classique est la forme adulte commUne I 6 6 SAYGS Y20INROS ast YI yATF¢
une atrophiemusculairea nette prédominance distale et axialgette faiblesse se manifeste au niveau

du visage par un affaissement des paupiéresdis), un visage allongéne dysarthriedes difficultés

a relever la téte en position allongée, a tenir fermement un objet ou a soulever un objet lourd, a
monter les escaliers ou a se relever de la position assise, et par une démarche trainante. Les
sympbmes apparaissent de facon légere vers2Blans, mais le diagnostic est généralement posé vers

nn Fya ljdzdyR £Sa aevyLIiisySa aQl 3aNI @dSyid oyz2ial YYSy

La forme infantile(début entre 1 et 10 ans)

Dans cette forme, on note certaines atteintes du systéme nerveux central, entrainaetard des
apprentissagegessentiellementangage,S ONA (G dzZNBE S f SOGdzNBuv X GNRdzof Sa&
scolaires un syndrome dysexécutif. Les enfants présmnit des signes de fatigue, de lenteur,
RQKRLISNE2YYASO 5 &patpraskridyISyia  QziRE&E A DHzE® 9y ISY SNI |
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LINPOf SYSa YdzaOdzZ  ANB& FNNAGSY(d LX dza dGF NR® [ QSYy Tl
ou pour des difftultés scolaires inexpliquées.

La forme néonatale (dite aussi congénitale)

Transmise quasxclusivement par la mere (alors que les autres formes sont transmises
indifferemment par le pére ou par la mere), cette forme est trés grave, avec hypotonie ssétre
respiratoire a la naissance entrainant une mortalité néonatale élevée (plus de 15%) et difficulté a téter.

Des signes peuvent étre détectés pendant la grossesse, comme un excés de liquide amniotique
OK@RNI YYA2A40I dzyS RAYAY tmixAdesymalRoSitons\ies guehlS. Yes yisques O G A
RQlI 002 dzOKSYSyid LINBYlIGdz2NBE 2dz RAFTFAOATLS ocamdsasSydl i
F2NXS aQFO002YLI 3IyS RQFHiIGSAYy(diSa Rdz aantiodydu y SNBSS
développemat intellectuel de degré variable dzyy NBGF NR &aS@OSNB RQI Olj dzA 4
problémes psychologiques.

Age de début des symptémes selon les formes cliniques

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

Age de début (en années)
Figureld $3S Y2eéSy RQFLII NRGAZ2Y RS& YIyATSadlarzya R
[ KF1ljdzS OF NNB O2 NNE a LJ2 yrRanitestationd\ades unYnedvalle/de EobfiarkeSde 856 R S a
(R QI ID&l&ntonio et al., 2016)

1.2. Professionnels impliqués (et modalités de coordination)

I KST tQSy ¥l yi

Etantdonné la variabilité des formes pédiatriques de la maladie de Steinert et de leur évolution, la
LINARAS Sy OKFENES YSRAOFES SG NBSRAOFGAGS yQSad LI
enfant ou adolescent.

Le diagnostic ele suivi impliquenta prise en charge dans un centre de référence ou de compétence

de maladies neuromusculaires avec des consultations spécialisées. Les professionnels médicaux

impliqués sont : neuropédiatre, médecin de médecine physique et de réadaptation (y&PRdicien,
orthopédiste, pneumologue, cardiologuegonatologue anesthésisteéanimateur.

CRMNM Lille / Octobre 2024



9y F2yOliA2y RS& o0Saz2iAya Rdz LI GASY(d>X RQF dzi NBa &LJS
suscités
- Gastroentérologue pédiatrique
- ORL pédiatriguéou autre méecin ayant une orientation en phoniatrie et une expertise sur
les troubles dda déglutition
- Orthodontiste et chirurgien maxiliaciale ou chirurgien esthétique
- M<decin ayant une expertise sur les troubles du sommeil @afdnt (neurologue,

pneumologueou pédiatre selon les centres)
I

- 'NRf23dz2S RS fQSYyFlyi>X SYR2ONARY2f 23dz283 LISR2 LJA¢
- Ophtalmologue

Lesautresprofessionnelsle santédmpliqués sont : diététicien(ne), kinésithérapeute, ergothérapeute,
psychomotricien(ne), orthophoniste, orthoptiste, neysychologue, assistante social(e),
psychologue, éducateurs, appareilleurs, prestataires de services, enseignant APA.

La prise en charge globale des patients concerne de nombreux professionnels entvilpital.
Ces professionnels travaillent comjtement avec lemédecin généraliste le pédiatre et/ou le
généticienpour une prise en charge globale du patient.

Sont aussi implic& les CAMSP, CMPP, GNIPSESSAD, IMPro, IME, IEM et toute structure meédico
a20A1fS AYOISNUSYIRE 1+t AARBEASRSSYDESY Tl yi 2dz

LQ ! cTaléthonpeut accompagneles patients et leurs familles au travers de Services Régionaux (un
WSFSNBYG tFNO2dzNE RS {FydS FGOdNROGdzS £ OKLF ljdzS§ LI i

Référent parcours santé
(AFM Téléthon)

Structures
médico-sociales
ORL
pédiatrique

Associations de
famille

Assistant de service social Ophtalmologue

Médecin MPR

Orthodontiste,
chirurgien
maxillo-facial,
chirurgien
esthétique

Endocrinologue

Kinésithérapeute  Ergothérapeute

Neuropédiatre Psychomotricien

Patient

Néonatologue

Famille . Gastro-
Médecin e entérologue
Neuro- Anesthésiste- traitant pédiatrique

psychologue réanimateur

/Psychologue

Orthopédiste

Cardiologue Pneumologue

Urologue
pédiatrique

Généticien

Orthoptiste Pédopsychiatre

Appareilleurs

Educateurs Médecin expert des troubles

du sommeil chez I'enfant
(neurologue, pneumologue ou
pédiatre)

Prestataires de

Enseignant e

APA

Figure2. Professionnels impliqués autour jpiatient enfant
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Les professionnels impliqués dans la maladie de Steinert peuvent étre scindés en 2 groupes :
- Les professionnels consultés de facon réguliere (annuellement ou tous les deux ans au
maximum).
- Les professionnels consultés @i 2y 200l aA2yy Sttt ST ft2NA RQSZS
grossesse ou de parentalité, complications rares de la pathologie...)

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

Lepremier cercle denédecinsspécialistes qui suivra réguliérement le patient inclut le neurologue, le
cardiologue, le pneumologue, le MRRf Q2 LIK (i | {5¥ /a2 HdeBAMRS | £ = f Sa &aLISO
patienttravaillentde maniére coordonnée au sein du centre de référence ou compétemde filiere
FILNEMUSavec quelques exceptions selon les ressources locales ou l'organisation régionale.

Le deuxiéme cerclde spécialistes se décline de la fagon suivante :

- Médecin généticiert/ ou conseiller en génétiquanformationf 2 NAE RS f QI yy gofrOS RA |
le conseil génétique et le dépistage dasparentés arisqué8 f 2 NA RQdzy LINRB 2390 LI NB»
génétique, le diagnostic prénatal (DPN) ou le diagnostic préimplantatoire (DPI).

- Gynécologue/obstétricienf 2 NE RQdzy LINRP2Si0G Si DEMo@#BPPIRS INRAASAE
- Médecinspécialisé en pathologigu sommeit prise en charge des problématigie RQK & LISNAR 2 YV 7
voire de ventilation (en collaboration avec legumologue)

{LSOAlIfAaGSa RS fF RS3IfdziAGAZ2Yy o6atwX hw[X X0

- Gastroentérologue troubles digestifs ; diarrhée, constipatioprdouleurs abdominales, lithiase

biliaire

- Urologue: troublesgénito-sphinctériens

- Endocrinologue

- Néphrologue troubleshydroélectrolytiques

- ORL phoniatre: troubles de la déglutitioet troubles de la communicatiofaysarthrie/surdité)

- Psychiatre

- Médecin du travall

- Médecin de la CPAM

Concernantesprofessionnels de santéon médicauxon citera ceux aveesquelde patient aura au

cours de sa maladiggulierementdes contacts :

- Kinésithérapeute

- Assistare sociale

- Orthophoniste

- Psychologue

- Les éducateurs en cas de déficience cognitive

{St2y tSa o0Saz2Aaya SiG tSa LkRaairoAfAdsSa LISdzwSyd |
LIK@&AljdzS TRIFILIISS o6!t! 03X RusSédp deiharidiSay Hu patermizNG LJa & OK
ergothérapeutes, les appareilleurs, les prestataires deisepourront étre sollicités.

Les psychologues interviennent souveqie ce soit pour la prise en charge du patient présentant une
maladie de Steinemu de cellede ses apparentés proches (enfants, conjoints...)

Les référents Parcours de santé fde !-T@léthon accompagnent au quotidien les patients et leurs
familles.

CRMNM Lille / Octobre 2024



Référent parcours santé
(AFM Téléthon)

Assistant de service social

Endocrinologue
Associations de famille
ORL phoniatre

Maeédecin généticien,
conseiller en
génétique

Kinésithérapeute Médecin du

sommeil

Orthophoniste
Neurologue

Gynécologue

obstétricien Patient

Famille
Medecin
traitant

Cardiologue

Gastro-
Médecin entérologue

MPR

Psychologue Pneumologue

Ophtalmologue

Psychiatre Ergothérapeute

Educateurs Urologue

Appareilleurs

Médecin du travail

Dieteticien Médecin de la CPAM

Prestataires de service

Figure3. Professionnels impliqués autour du patient adulte

1.3. Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic

Les manifestations cliniques de la maladgmnt variablesda St 2y f I F2NX¥S>X YsYS 3
continuum. Mus pouvons regrouper les circonstances de découverte en groupe de
signes/symptémes.

Les symptomes les plus précoces apparaissent avec la forme congéitdled S RS & dzZNII Sy dz
symptdmes est variable dafes autres formes mairréléau degré de sévérité clinique.

Forme congénitale

5rya fF F2N¥S O2y3aSyArdltSsy fQKeLRG2yAS SiG f QAya
I SO RS& RATFTTFAOMZ 6S& RQIRFLIWFGAR2Y yS2ylLaltS | @SC
Une annexe spécifique sur les formes congénitales est proposée, du diagnostic a la prise en charge.

La présentation congénitale de la DM1 peut entrainer une détresse respiratoire séveére pouvant
ySOSaaAiGSNI RSa YI ydzzdNSF DA ReficdzFedpirajbdike YnEoiakar YangdzMB Sy (i S
02y (SEGS RQKELRG2yAS LiSdai sdiNB £S5 Y2RS RS NBOS
GSYGAf I G2ANB LISYRFY(G fF LISNA2ZRS ysSz2ylrarts Sad LN
de complications ultériews.

Lorsque la maladie est connue dans la famille, la période périnatale doit étre encadrée par un suivi

2030SUNROFHE | SO dzyS YIGSNYAGS RS yA@Sldz oo /

SUNBE f Q200FaAzy RS f | laRSieHames Hip8emmént »ide nowo). £ I RA
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- A 4 LA

DansOSiG (i8S RSdzEASY aAldza GAz2ys €S RAF3Iy2aGA0 OKSI
5

f QAYYSyaS Yl VRS 4R @ik EaveeCsAtialisiiigsidrymaternelle). Des
difficultés cog’ A G A @S Y2ZRSNBSAZ dzyS REAY2NLKAS FLEOALESE
vye2id2yAljdS OKST tF Y&NB &a2yi R2y0O RSa AyRAOSaA

néonatale.
/| KST fQSy¥Fl yi

On peut regrouper les manifestations cliniques:esignes musculaires (faiblesse musculaire et
myotonie), troubles gastrintestinaux, troubles cognitifstroubles du sommeil,insuffisance
respiratoire, anomalies cardiaques, cataraaé anomalies biologiquestrbubles endocriniens
perturbationsdu bilarK S LI G Alj dzS§ Ke LR 3L YYl It 20dzA AYSYASX0O D

Les troubles cognitifs et neurodéveloppementauxles troubles du neurodéveloppemermt des
apprentissages scolairgs2 y i S3Ff SYSy(d dzyS LER2NIS RQSYGNBS Of
spécialisée.

Sontdécrits: lenteur, troubles attentionnelgroubles du langage écrit elu langage oraltroubles de

la motricité fine, troubles de la coordinatioet dyspraxie.Un déficit intellectuel global est
IASYSNI f SYSyd vy 2 {dudeurbd@deldppeNiBripeuieN Bidzprésénis au diagnostic

O02YYS fSa GGNRdzftSa Rdz aLISOGNB FdziAadGAljdzS FAyar |
dépression.

Les symptdbmes musculairesont ledéficit moteur et la myotonie. Lafaiblesse musculaire progressive

et f afdyotrophiesonta prédominance distalet axiale avec des difficultés a se relever du plan du lit,

un steppage, une atteintedelamain [ QF G G SAYy GiS FI OAl f S parfaidiagsacka Sid |
a une dysmorphie avec palais og)vakt observé chez tous les patients atteints de la forme
congénitale ainsi que la dysphonie/dysarthrie fréquemment associées.

La myotonie désignain retard du relachement aprés la contraction musculaire volontage
manifestant par exemple par daddifficultés a desserrer les mains, a ouvrir les yedars de la

Y a i A OlCé syr@gpyoime p¥ut ne plus étre évident quand la faiblesse musculaire est trés évoluée

/] Sa aedvYLisySa az2yd NBaLRyalofSa RS GNRdomfSa RS
RQKIOoAftFaAS 2dz RQdzi A f Ack fuiihpRofe leRrQuizindim ¥tides dctiidés del2 dzNJ Y
la vie quotidienne.

[ QAYaAdzZFFAAL VIO ABAVISHI RRANBSXY (IS NBALANI G§2ANB O
infections pulmonaires réetentes, une orthopnée, une dyspnée, des ronflements, des céphalées
YFEGAYlFfSaz RSa ILyySSa RS az2YYSAt r&iiicivReét pud T 4 A
fréquente dans la forme congénitale, nécessitant souvent une ventilation non invassvgnées du
sommeil(centrales et/ou obstructives) sont égalemdréquentes.

Les troubles du sommeil la somnolence diurne excessigans atteinte respatoire doit faire
rechercher une narcolepsie secondaire ou une hypersomnie. Elle peut révéleialdiana

Les manifestations cardiologiqueda forme juvénile se distingue des autres formes pédiatriques par
tEQFAGSAYGS OFNRAFIdzS LINBEO20Sd [Sa agYLIisYSa Sgz
malaise, dyspnée, douleurs thoraciques, fatignexpliqguée Elle doit étre dépistée des 6 ans méme

Sy tQlFoaSyO0S R Stenuduikdhed¥ @dit subieY LIG S

Les troubles gastréntestinaux: les difficultés alimentaires peuvent étre les premiers sigReg | LILJIS f
de la maladie Les patientpeuvent aussi présenter une constipation (plus fréquemment observée
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dans les formes congénitales puis dans les formes juvéniles) des douleurs abdordiaateses une
incontinence fécale odescholélithiase.

Les troubles dysphagiquasec risque élevde fausses routes, dénutritiorepvent amerer a la mise
Sy LIX I OS RQdzyS ydziNAGA2Y SyGaSNXtS

[ QFGGSAYGS 2LKGI f:Y2 catActeljpdud se adéloppeMtietdt Slans certaines
F2N¥Sa Oft AyAljdz$Sasz 02YYS 0OQSatlesforBes OfantlesRlI ya f Sa T2

Les troubles endocrinologiquepeuvent apparaitre dans la premiere décennie dans les formes
congénitales maigénéralementt f QN3IS | Rdz 6S RIya f SaL {F2aNSHA (A
essentiellement du diabéte. Il y a aussi un surrisque de dénutrition.

/| KST QI Rdzf G S

Les circonstances de découverte sont multiples tant la maladie est polymorphe et de nombreux
ALISOAIfAaGSa LISd@Sy G s iNB O2dé tenNpytiodgie. Nousflishbdsy RS &
ci-dessous les manifestations/ les circonstances de découverte de la maladie les plus fréquentes.

Pour les manifestations autres que motrices, les sigieetysmorphie faciale particulieevront étre
recherchégar lescliniciens Le facies typique des personnes ayant le phénotype adulte de DM1 est
Fff2y3aSs SYIFOASS KeLkRYAY bdpldgdrpalpEbgae Qinedmylicheliugedteh a8 =  dzy
avec un palais ogival, une calvitie de type androgénique chez les patiastsiins, dgrandes oreilles

décollées, et une tendance au rétroghesme

Déficit moteur/myotonie (Annexe associ€eENMG +vidéa)Lamyotonie est parfois diffuse (mais

membres inférieurs, muscles cervicamasséterslangue...)eestt  f Q2 NA I A y SoulBus, NI A RS
de chutes, dalysphagie Cette situation peut alors poser le diagnostic différentiel avec une myotonie
congénitaldorsquela faiblesse motrice est quasiment ou totalement absehtdaiblesse musculaire
peutprédomirS NE NBYRIyi RQlFAf f SdzNB RA T TReOqud I&mybtonie YA & S S
a2A0 LINBaSyidS RSLWzAa f QSyTFryOS 2dz f QFr R2f Sa0Sy 0S:
f Q2NAIAY S RQUAF SEIDAG ANt A 12 (/A BByfdzde chutestADIf BBNISO G A 2y
RSTAOAG Y20SdzaNE y20l YYSyYy (i |qdivafrtRer & cosdatibsbiNB R QI O
demandée par le patient soit par ses proches et/ou le médecin traitant.

Parfois, le diagnostic va étre suspectér pa découvertefortuite de décharges myotoniques en
électromyogramme, demandéans une autre indicatiorpér exemple pour explorer une plainte mal

définie par le patienbu pour toute autre raisoh

[ QA Y & dzF FA &Ll YIASéciudeideldd Mlmialddlie N pneumologie ou en réanimation est
a2dz@0Syid FFAGS Fdz RSO2dzNB RQdzyS RSO2YLISyal GA2Yy NEX
2dz dz RSO2dzZNE RQdzyS FySaidKSaAsS ISy S hdehabtddse[ Sa RA
LI2ASNI £+ 1jdzSadAz2zy RQdzyS YIFftlRAS YdzaOdzZ I ANBZ ¢}
LIKSYy20eLJS Of AyAljdzS ol GNRLIKAS YdzaOdzZ  ANB FIF OALf S3
b YSGGNB Sy SOARSYOS: @2 RB0BINBOS (I dzR2Sty0l2 X & MRBIAN.
raison des drogues sédatives. Les troubles de déglutition non signalés par le patient peuvent aussi

FI @2NRAASNI £ NB@StFGA2y RS €1 YIFfFRAS LI N dzyS Ly

Manifestations cardiologiques Dé@ dzdSNI'S RS I YIFIf I RAS t fI &dzZAGS
supra ou ventriculairecardiomyopathieou manifestations thrombeemboliques beaucoup plus rares
comme mode de révélation.
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Cataracte: Hle se caractérise pala présence intraristallinienne de paillettes réfringentes qui
renvoient les réfectiongolorées ka cataracte est dite par conséquent polychrome ou "en arbre de
Noél"etparf I LINBop&LitesBEnljRIZN I A ZeBovirdig al diagnostiquée, elle netfgue trés
SEOSLIiA2yySttSYSyil tQ20280 RQAy@SadGAIlI GA2ya LI dzaA
(DM1 représente moins de 1% des causes de cataradéanmoins, uneataracte précoce (avant 50

ans) doit faire suspecter systématiquement dignostic, pour diminuer le délai diagnostique,
actuellement de 10 ans environ entre la cataracte et le diagnostic.

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

de l'atteinte oculaire.

Troubles endocriniens: Il est exceptionnel ge les troubles endocrino divers (diabete, thyroide,
parathyroide.) a2 ASy i t f Q2NAIAYS Rdz RAFIAYy2aGA0 RS YIf
hypogonadismesntrainant une stérilité ou une hypofertilité.

Fertilité/Grossesse/Naissanceles consultations pour stérilité sont fréquentes au cours de la maladie

de Steinert. La maladie peut parfois étre découverteette occasionlLa réserve ovarienne est plus

faible chez les femmes DML1 et la qualité des embryons obtenus in vitro est de Inooine qualité.

Chez les hommes, des anomalies qualitatives et quantitatives sont retrouvées pour les spermatozoides
(voire une azoospermje

La circonstancde découverte peut étre aussi pourrfgre oule pére atteint lors de la découverte au
O2dz2NEIRRBEzZ#fSaaS RQdzy K& RNJI Yyohi 4l RyQldA/chtant 31&i® o R @ deyli S
de forme congénitale de la maladie.

Les troubles de la déglutitionlf & a2y d a2dzSyd yS3atAaAasa LI N fSa LI
maladie peut étre des prizY 2 LI § KAS& RQAYKFIf I GAZ2Y £ NBLISGAGAZ
nasonnée peut étre aussi le symptéme révélateur.

Les troubles du sommeilUune narcolepsie ou une hypersomnie peuvent révéler la malédipeuvent
étre confondus ou aggravéesii N2 dzof Sa RS f QFdGdSydadAz2y SG fQlFradKsSy

La cognition Le déficit de la cognition sociale, le déficit des fonctions exécutives associés parfois a une
FANBaaADBAGSET dzyS RS&AYKsobtbhsendsy Q2 dea Sy OGS AaRIGS NH § E dzy
AAFFAOMzZ 1S& RQFRFLIFGA2Y +t RS amaisheicdastiiuantyyedle y 2 dz@ S €
facon exceptionnell@ne circonstance de découverte de la maladie.

Circonstances pérmnesthésiques de découverte de la pathologie :

Le diagnostic doit & évoquéen tant quediagnostic différentiel dans les circonstances suivantes :
-wSLR2YyAaS Fy2NXNIES ONI}LARAGS RS fI LISNIS RS O2ya
KeLly20AljdzS 2dz RQdzyS 0SSyl 2RAIFT SLIAYS 2dz 02y FdzaAA2Y
- Dépression respiratoire po LISNI G2 ANBE YI 2SdzNE &ddzZA S £ £ QF RYAYA
morphinique par voie IV ou périmédullaire

-/ dzNI NR &l GA2y LINRBf2y3ASS adzAGS £ f QFRYAYAAUNT GA2Y
- Contractire musculaire généralisée ou localisée a un groupe de muscles

- Difficultés de sevrage respiratoire en réanimation

-/ P NRA2Y@2LIF GKAS RAfFGSS 2dz GNRdzof Sa Rdz NBEGKYS O

e
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Imagerie encéphaliquet musculaire: Dans la trés grande maiité descast QA Y I 3 S Nililise Sa G LIS
dans le diagnostic de maladie de Steind®@L wa Sy OSLIKIFf AljdzS RSYIYRSS |1
neurologiques alors que la maladie est igngr@ar exemple pour une plainte attentionnelle ou

cognitive, peut réveéler unatrophie globale et des anomalies des Virchow Robin mais de manigsre p
évocatrice defiypersignaux temporaux antérieurs en plaggeemple cidessous)

Les altérations des muscles du massif faciatdmment les masséter&  ya S OKIF YLI RQI y I
Lwa SYOSLKIFtAIdzSO LISdz@Syld sGNB dzy St SYSyid RQ2NAS

Figured: EESYLX S RQdzyS Lwa OSNBON}IfS RS LI GASY(d LINBA
hypersignaux insulaires et tempeirtternes,bilatéraux et asymétriques.

Devant des troubles moteurs ou des douleurs, ul®M segmentaire cervicencéphalique,

rachidienne ou articulaire peut-étre prescrite (épaule bassin genou ou cheville retrouvant une

altération musculaire associant a ddsgrés divers remplacement graisseux, atrophie et hypersignaux

¢H FlLd ard 2dz {¢Lw GSY2Aya RS tQlFOGAGAGS RealiNRL
Ce mode de découverte devrait augmenter, le recours aux séquences pondérées T2 avec saturation

du signal de lagraisse (FastJA y SOK2 ¢wu FlL G &l (2 ¢ nartibulaibe®tgint SG { ¢ L
maintenant systématique avec possibilité de découverte de zones de dystrophie active parfois avant

les signes cliniquest il faut rappeler queds altérationamusculairegsignd et volume) ne signent pas

j dzQdzy'S LI G K2f 23AS RS3Sy@rikdxd dssd8éelRM BuSculdirdzch€xNeS A f £ A &
patients DM1)

1.4. Diagnostic differentiel
[ S RAIFIy28GA0 RATFSNBYGASt etdSssigresicliniqiesyy F2y OliAzy R
Forme congénitale

580yt fQKeLRil2yAS REYy2y{ISOFRMES ORNESY SEIOf $za A
métabolique ou toxique, des causesntrales génétiques (syndrome de Pradewilli par délétion ou

disomie uniparentale marnelleen 15q1Hj Mo X RA&2YAS dzyALI NByidl S RQ2
chromosome 14) owneuromusculaires(amyotrophie spinale infantile, myopathies congénitales
OYe2Ll GKASE t YdzZ GAYAYAO2NBazr t oNG2yyéuliess f Sa
myopathies centronucléaires)dystrophie musculaires congénitajesyndromes myasthéniques
O2y3aASYyAll dzEZ 2dz dzy S Yeél &imrkuSeiaBrnelleNI vy aYA &S RQ2NAIA
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I KST tQSy¥l yi

Devant des troubls du neurodéveloppement, des troubles cognitifs et psychiatriqud®,Q I dzii NB &
causes sont a exclurecomplexes, dans le cadre de la démarche diagnhostique du trouble du
développement intellectuel.

Devant laLINB &4 Sy OS R Q auydSit éyatedahtBvwique les myotonies non dystrophiques,
paramyotonie congénitale et myotonie aggravée par le potassium (canalopathie spdiuroye plus
rares.

Les troubles de tonicité du sphincter anpéuvent étre retrouvés dans cette pathologie. Plusieurs cas

de @nfusion entre une hypotonie du sphincter anal chez de jeunesenBMtsS i RSa aA3aySa F
aSEdzSt 2yl SGS LldzmtAsSad /SiiS 02y FdzaAz2y LISdzi | Y
entourage et ifaut doncLINB Y RNE Sy 02 Y LlioSie dpetz€edmhfantsip&ut f4iré paftie LI2
intégrante des symptdomes de leur maladie.

/| KST QI Rdzf S

[ G2LIRINILKAS RS odulebulbars axalé, Squadfidisial@)dzbt Hek MiRintes
extramusculaires (multisystémique et cognitive) ainsi quenyatonie clinique et/ou EMG peuvent

faire évoquer un grand nombre de diagnostics différentiels dans les formes adultes de DM1 (cf. tableau
NEOILAGdzZE  GAFOP® bSHYY2AYaX REya fF LINFGAljdzS Of A\
transmissionautd 2 YA lj dzS R2YAYlF yiSsE RQdzyS Y2N1lK2f23IAS FI OA
Y NJjdzSSa adzNJ t Q9abD NBYRSydG tF adzaLIAOA2Y RAIF3Iy2a
spécialisé.

Diagnostics différentiels

Ladystrophie myotonigue de type ZDM2) (ouPROMM pour proximal myotonic myopathy) est liée a

une expansion de quadruplets CCTGXZB00 répétitions, moyenne de 5000 répétitions) transcrite

YIEA&a y2y (NI RdzA S f 2 OIZNFRsuSI& chriBrhogoine 3qZ1AGetieNBegtionm R dz
partagedes 2 Ay i a O2YYdzya | SO tI 5am Y (2EAOAGS RSa S
de nombreux génes, transmission autosomique dominante, atteinte multisystémicataracte,
AYaASYaAoAtAGS L fQAyadzZ AyS 2dz RWIDIYUBS RRBQ diay@SLISY &2
mais le déficit moteur est a prédominance proximdles CPK sont peu él@g Contrairement a la

S5amMZ Af yQeé | Lka RS LKSYy2YSyS RQIEikdh@EI®RIDAZ2Y 2 d
et 60 ans par une faiblesse musare et parfois une myotonie plus précode faiblesse concerne les

muscles proximaux des ceintures et axiaux (fléchisseurs de nuques et de hanche) avec peu ou pas

R Q lnielf&iale, bulbaire, respiratoire ou oculaireontrairement & la DMDbu £ Q| ié débuktey

souvent aux muscles distaux des membres supérieurs. La myotonie clinique est moins marquée dans

la DM2que dans la DMAvec souvent desalvespsS dzR2 Y@ 2 12y AljdzSa &adzNJ £t Q9aD ¢
post insertion)

Les autres affections héréditaires associées arapetonie sont : les myotonies congénitales (forme

dominante de Thomsen ou forme récessive de Becker) liées a des variants pathogéniques du canal
chloreCLCNJla paramyotonie congénitalées myotonies ela paralysie périodique hyperkaliémique

liées au gen&CN4Aodant pour le canal sodium musculaire NavCds myotonies non dystrophiques

a2yl LJ dza& NI NBa OLINBOlItSyOS SaitAaAYSS t wmkpn nnnodox
généralementp & RS RSTAOAG YdzaOdzZ F ANB LISNXYIFYSYyld yA RQI
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[ I LINB a SpfoSiSocuRiedrk f G SNI £ = RQdzyS I (i taiSdveqlies leso dzf 6 | A
Ye2Ll GKASEa YAUG2OK2YRNAIfS& oO0LI NI RSt StGAzYy 2dz Ydzil
nucléaires), les myopathies ou myasthénies congénitaledyderophie musculair@culopharyngée
(transmission AD, genABPN) la dystrophie oculgharyngoedistale ou encore la myosite a

inclusions] QI © & Bpyit@Sopl&y@ externe progressidans la DM peut aider.

Face a uneY@ 2 L) § KAS KSNBRAGIFIANBE RS QlRdA GS dziz2zaz
prédominance quadridistaleles diagnostics différentiels éventuels sont constitués par les myopathies
myofibrillaires et/ou distales

[ QF GG SAy G ésedte NdRsh 1A DMizStroubles de la conduction, troubles du rythme) peut
SaAFfSYSyi FIANB S@21jdzSN) RQI dzi NB a Yt RASA Y dza
comportant une atteinte cardiaque type DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en liedesec
Fy2YFfASa RS fQSy@St 2LIIS ydzOf SI ANB

5AF3Ay23803GA048 RAFFSNBYy(GASta OKSI

Diagnostics différentiels
(e_Ie_ment cllnlque/ou Eléments de similitudes avec la DM1 Eléments discriminants du diagnostic différentie

paraclinique rencontré dans la avecla DM1
DM1)

Forme congénitale @ 1 ans

Hypotonie
Amyotrophie spinale infantile Hypotonie massiveroublesde la Absence de ref_lexteotendlr)eu_xfasuculaﬂons
. PN linguales, bon éveil
type 1 succion/déglutition

Délétion géne SMN1

Hypotonie, ptosis, insuffisance respiratoire,

Myopathies congénitales troubles bulbaires, hypotonie faciale

Anomalies spécifiques a la biopsie musculairg

Ophtalmopégie possible
Fluctuations de la faiblesse au fil dycthémeére
de larépétitionRS f QSFTF2 N

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

ATCD de myasthénie autmmune chez la mere
Faiblesse musculaire disparaissant en quelque
semaines a mois

Myasthénieauto-immune

; . Hypotonie et faiblesse musculaire transitoire
transmisenéonatale

troubles respiratoires, troubles bulbaires

Petite taille/ petit poids de naissance
Syndrome Prade#Willi Hypotonie troublesde la succion/déglutition Délétionldisomie uniparentale maternellen
15911913

Formeinfantile 1¢ 10 ans

Trouble du neurodéveloppement

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

1048y 0S8 RQSt SOl (A
Absence de ptosis, hypomimie, voix hasonnée
hypersomnie

Troubles du
neurodéveloppement liés a
RQI dziNB & Siiij
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Troublesdu spectre autistique
Absencale déficit musculaire

Forme juvénile 1@; 20 ans

Troubles cognitifs
tASa t RQI dzi N

Troublesdes apprentissages scolaires
Troublesde la coordinatior(dyspraxie)

TDAH

Troublesdu comportement et de la cognition

sociale

Troubles psychiatriqus (anxiété/dépression)

1648y 0S RQlsystériique 0 S
16aSy0S RQIFGGSAyY
wl NB lhypeRdnniddi@ne pathologique
Absence de myotonie
Absencedé QK& Ll2i2yAS RSa
de faiblesse musculaire

Myotonies non dystrophiques

Myotonie

138 RQILILI NRGAZY RS f
Pas de faiblesse musculageOK ST f QI

DAl AyvzaidAada

RAFTFSNBYGASTt a

OK S

Diagnosticdifférentiels

(élément clinique ou
paraclinique rencontré dans la
DM1)

Eléments de similitudes avec la DM1

Eléments discriminants du diagnostic différentie
avec la DM1

Myotonie clinique et/ou électrique

DM2

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

troubles rythme et conduction, anomalies
substance blanche et dysfonction cognitive

Transmission AD

Anomaliegpeu spécifiques biopsie musculairg

Myotonie clinique et FIG moins marquée
Atteinte musculaire prédominante aux ceintureg
16aSy0S RQlIyidGAOALI
congeénitale/infantile

Myotonies non dystrophiques

Myotonie clinique franche

Myotonies congénitales (CLCN1) avec

sensibilité au froid et « warrmp
phenomenom

Efficacité TTT anthyotonique (mexétine,
autres inhibiteurs des canaux sodiques typ

carbamazépine ou lacosamide)

Absence de déficit musculaire permanent saulf
rares cas

Hypertrophie musculaire

16aSy0S RQimistubkefldng

cardiaque

Ptosis, atteinte faciale, bulbaire

Mitochondriopathies

Atteintes multisystémiquegdont cardiaque
diabéte, neuropathie, cataractegtinopathie,

dysfonction cognitive, atteinte respiratoire
avec SAOS et/ou hypoventilation alvéolaire

cardiomyopathie, aomalies
endocrinologiques)

CPK normaux ou modérément élevés

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

Myopathies congénitales

Myasthénies congénitales

Agede début souvent précoce (forme

congeénitale et infantile)
Possible atteinte respiratoire

160aSy0S RQlFIGGSAYyGS
Particularités biopsie musculaire (cores, batonng
OSYy iGNt AalrGAZ2ya

Anomalies jonctiomeuromusculaire (stimulation
répétitives ENMG)

Sensibilité médicaments anticholinestérasique o
visée adrénergique

Myopathie oculopharyngée

Ophtalmoplégie progressive et ptosis

Dysphagie surtout pour eau froide

548y 05 RQIGGBAYGS
systémique

Présence de vacuoles bordées et de filamentg

nucléaires (biopsie musculaire)

Myosite a inclusios

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

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

Mitochondriopathies Cf cidessus Cf cidessus
Cfci-dessus Cf cidessus
DM2
Myopathies a inclusion type Eossible altération cqgni?ive Possjble Raget, SLA, CMT2 )
VCP Atteinte musculaire proximalistale Pattern BM (inclusions et vacuoles bordées)
Myotonie électrique possible

Myopathiesautosomiques dominantes avec faiblesse quadridistale

Myopathies myofibrillaires et/ou distales€xgenesACTN2, CAV3, CRYAB, DES, DNAJB6, DNM2, FLNC, GIPS1, HNRNPA1, HSH
LDB3, LRP12, MATR3, MB, MYH7, MYOT, NEB, NOTCH2NLC, PLIN4, RYRLVIR1, TTN,

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

DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en lien avec des anomalies de
t QSy @St 2 LiLdSmutatitnisideSla |AmiiB A/6 LMNA avec maladie
ROQIYSNE 5NBATFdzaa | dziz2za2YAljdz§ R2YAY!
TMEMA43 LUMA)

Absence de myotonie, catasi@, ptosis
FEVG souvent longtemps préservée dans la DI

1.5. Confirmation dudiagnostic

La confirmation diagnostique relédef Q| ymhdééulif® effectuée aprésinformation du patient
et/ou de ses parents/tuteur |égal sust maladie recherchédes moyens de la détecter, le degré de
fiabilité des examens, les possibilités de prévention et de traitement, ainsi que les ridgues
transmission génétique da maladie

Unaccompagnement psychologiquyeourra étre mis en place dans le cadre de cette démarche

Lad A 3y |  deNgenteRentaflarS 3G ySOSaal ANB F@Fyd fF NBFfAAL
pourraétre effectuée dans différents contextes

- Devantune suspicion clinique

-5 ya f Sun GiagRostiB pré@ynptomatiquehez un individu a risque, quand le diagnostic
moléculaire a préalablement été confirmé dans la fanfdfechapitre 3.9 Conseil génétique)

- En anténatadans deux situations différentes : sur antécédent fanitialy a € S OF RNBX RQdzy/ S
de diagnostic prénatal (voir chapitre correspondadt 2 dz adzNJ AA3JySa RQF LILIST
OKeLRY20ARAYE T&IIOIEBRNSE RQdmyile RAIFI Iy2aiA0 agvyLiizYl

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

LaDM1 estde transmission autosomique dominante liééHE LI Y & A 2 Y R (bdajfsé danNsh LI S
fl NBIAZ2Y 0Q y2y DMRK®skzaphySnydiomi@protein Ginagejien Bg1B.3.

[ S& FtftsfSa y2 Naval38zEpétrions L& yexpényidhs patBogénes ont une taille
minimale de 51répétitions et peuvent atteindre plusieurs milliers de répétitions. Les alléles de 36 a
50 répétitions sont rares : les individus porteurs de ces alléles intermédiaires sont asymptomatiques
mais sont a risque de transmettre un alléle instable.

5 Qdzy S génhéraie? g taille de la mutation corréle positivement avec la sévérité de la maladie et

AVOSNRASYSYG @80 tQN3IS RS RSodzdie / SLISYREyGs OS8d

LINBRANE S LINRYy2adGdAO0O Sy alfe pgait delayariabifit@ohdigbelsemible A £ £ S
v 2

SALESYSyid fASS t fF -LINDABYPSARDAGE SNNINIGE RF& | T2 ¢

18
CRMNM Lille / Octobre 2024



[ NBOKSNDKS RS tQSELI yaArzy LI GK238yS Sad NBI f A2
é dzNJ Ifficatiory'dal PCR du locus DM1 : PCR fluorescentBCRP(Triplet Repeat PrimB€R) du

20S 0Q Sik2dz pQ RS fQSELI yaArAz2yz vat{C c')vdzl)/(]A(]I
[ S RAIFIy2aiGA0 LRaAaAGAT NBLJZaSYaEzSJJfl MB BIS 0 ASH/A 29/C
NEBLISGAGAZ2Yy&a0d 'y RAFIAYy28GA0 RQSEOfdzAA2Y RS 5am &

[ ljdzt yGAFAOIGAZ2Y RS& SELIyaazya RS LI dzaBoRS Hnn
sur produit de LFPPQR (longrangePCR) ou sur ADN génomique.

[ LINBaSyOS RQdzyS AyGSNNMAJ A2y REya €83 NBLSGAIGH
ySItiATao Lt Said FAyai NBO2YYFYRS RQdziAtAasSNI R

LINBASyOS aRGYWOQEELISHG t y23GSNI ljdzS t QdziAfAalGAzy
AN YR 0SYSFAOS LRdzNJ f QlylfeasS RSa Ay(iSNNUzLIiA2ya
NEIA2Y O2ydSylyid tQFYLEAFTAOIGAZY ®

Le rendu du résultat moléculaire est eftué en consultation par le médecin prescripteur,
SOSyYyidzSt t SYSyid | 002YLJ) 3IyS RSa LINRPFSaarzyySta RS
démarche de test (psychologue notamment).

[ 2NBIjdzS tQlylteasS Y2t SOdzZ | A t&Bx p@entg I0rS déjaSonsidfatios y F | y (i
de prescription et de rendu est hautement souhaitable.

2. Bilan des complications (symptomatologieévaluation
initiale et suivi)

Annexe associédigure récapitulative PNDS
2.1. Atteintes motrices

Une évaluatiormusculaire du patient atteint de DM1 par une équipe spécialisée est essentielle pour

F LIINBOASNI £ S RSINB RS fAYAGIGA2Yy RIya t£Sa 3SadsSa
RSa |ARSa | RILISSa | dzE 0 S a 2sanyra de ddsiSpowr B kdpazdiand [ QS
d'un programme de rééducation personnalisé. Des bilans périodiques, le plus souvent annuels,
LISNY¥SGGNRBY (G SyadZAidS tQl2dadisSySyd RS OSGGS LINRAaA
f QSP2t dziAPAGS Rdz LI GASYy G o

- Faiblese musculaire liée a la dystrophie

Les principaux symptdmes motelgant liés a ldaiblesse musculaire faciale (musctebiculaires des
paupieres et dda bouche- releveurs des paupiéres, muscles masticateurs, muscles temporaux) +
sternocléidomastoidies + fléchissesrde nuque- quadidistale avec fléchisseurs doigts et poignets
loges antéro externest postérieuresde jambes
Ainsi des troubles de déglutition et de parole, des troubles posturaux, des troubles de la marche, un
steppage et/ou desdifficultés motrics RS I YI Ay a2y i MRSIMNEESSa d [
Impairment Rating Scale S&a i dziAf A&aSS LJ32dzNJ INI RSNJ f I ASOSNARGS

1. Pas de faiblesse musculaire

2. Signes minimaux

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

des coudes

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

[ S RSOtAYy RS I F2NOS Ydza Odz I A NBuhanfidap phisiqie 8tS ¢
at QNSS IRF GASyida | dz YaBrfelde R&ensian guwsexe. dz dimingtignsde

fl F2NDOS YdzaOdz I ANBX RS fF FT2NOS RS LINBKSyairzy
fortement corrélées a la durée de la maladie et au nhombre de répastCTG.

Le déclin de la faiblesse musculaire @sitét lent mais we limitation de la mobilité ou de la marche

est observée chez58% des patients atteints de DMInais les patients restent généralement
marchants.

- Myotonie

La myotonie peut étreévélée par :

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

- une contraction exagérée a la percussion au marteau réflexe,

-dzyS a4l t @S RQIFOGAGAGS SESOONRIdzZS £ fQAYaASNIAZ2Y R
La myotonie est favorisée par le froid, mais elle diminue aprés un échauffement progressif du muscle
(«warming effect»). La myotonie trouve son origine dans un défaut des canaux ioniques.

La myotonie est une caractéristique trés variatdelaDM1, non salement entre les patients, mais
aussipourunYs YS LI GASY (X RQdzy 22dzNJ t f QI dziNB S YsYS
f2y3 GSNX¥SzI I Yez2i2yAS aQSFFIOS LINRPANBaarAgdSYSy
aQl OO0Sy i dzS

Elle touchepréférentiellementles mains mais peut toucher les muscles de la téte (masséters, lange)

avec des répercussionsl2 dzNJ £ I LJ Nt S Sid I R SsHiésgalviens petity @ [ QI
égalementaggraveles troubles sphinctériens.

- Fatigue et fatigabilité

Il faut différencier la fatigue générale, aspécifigie gy al GA 2y LISNX I y8eg/18S RQSL
FIGOGAIIOAE AGE VION 38 O (SQ REFND YA Of § + 5.2 @f OYiA KA T IS
physique est bénéfique pour la fatigue mais daitRE  F NI OG A2y Yy SS S LINE L2 NI A
dzy LINRPOfSYS RQSYRAz2NI yOS YdzaOdzZ F ANBS | 3a20ASSo

Il faut savoir interroger aussi sur la qualité du sommeil et différencier la faiy®e somnolence

RAdzNY S SEOSa&aA @ 8fchapith).! { yOBA yRIESNWPSTS (IROSNEST 20NIi R S O NI

Le questionnaire FSS peut étre utilisé.

Les conséquences fonctionnelles et leur évolution au cours du temps

/| KST tQF¢gyDUSZYytV2UGNROS aQFYSEA2NB Fdz O2dzNB RS
LX I §SIdz LISYRIyd € QFR2fSa0Sy0S Si 02YYSyo$S t a
surtout sur la dorsiflexion du pied. On peut détecter aussi une altération déekse de marche et de

f QSYRdz2NI yOS I @SO. dzy S AyaidloAftAdS I OONMzS

[ QS @2t d2idk@S/y (S aFi @2 NI 6f S O2y OSNY I yid € QF Oljdza & A
O2y3asSyAiridlftSa RS 5am yQ2yd LI & FOljdaa I YIN
sur une population internationale de 74 enfants atteints de la forme coitgiéde DM1

A

tj<c
R >
(p))

| d2Odzy S FARS GSOKYyAldzS yQdad 3ISYSNIfSYSyl ysSoOsSaal
fI LINBOI 0Af Al SJautdiQmuilakt interénitteintAedt e Z0% 8@% pour une orthése
suropédieuse, 40% un déambulateur et 50% une canne

Lea O2NB RQlIdzi2y2YAS RIEya tSa | peltBteutiss. t I GAS | dz2 (
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Troubles de la marche chez les patients DM1 et risque de chute

La chute est fréquente chez lesk 6 A Sy 1& 5am | Rdzf 6§Sazx aSLI t KdzA
générale appariée, et peut générer des conséquences séveres. Le risque de chute doit étre recherche,
évalué et prévenu.

l'dz RSo0dzi RS YIfFRASE fI OKdziS Said SaaSyidasSttSys
' dzZa3YSyidsS @3S0 tQS@2tdziAizy LINBEAY!I pefiienre®t désl YI £
quadricepsdérobementdu genou).

La majorité dechutesaliSdz t f QAY G SNASdZNE RQ2G f QAYLRNIIFyOS R
les risques de chute a domicile (installation de tapis antidérapants et de mains courantes, suppression

des obstacles potentiels, etc.). Les patients les plus exposés au risghatdesant les plus ageés, les

moins actifs et ceux qui présentent la plus grande faiblesse musculaire.

Les facteurs de risque de chute a évaluer dans la population DM1 sont détaillés en annexe. On sera
vigilant particulierement au déficit moteur (risque a4y 0S aA alLw{no>X t €I RSa&a
aux troubles sensoriels (visuels, hypoacousie) et cognitifs. La prévention du risque fracturaire doit
également étre évaluée. La peur de chuter doit aussi étre évaluée.

7% des décés des personnes DM1 ont pawse une fracture initiale.

t 2dzNJ £ QSljdzAt A6GNBE S €S NRaldzS RS OKdzi SzTimkéa YSad
Up and Go (normale<9secondet)a posturographie peuvent étre utilisés.

[ QFGGSAYGS 023y AldA D lgnie@er le tidhué deShylie notdmanent elnlfitdaNdNI A G |
de double tache.

hdziAfa RQSQOItdzk GAZY

Sont proposées en grakes techniques aisément réalisables dans tous les ce(poests de suivi qui
paraissent incontournabl@guis enrdessous des outils plusy' y 2 @ yia s LI & RAALIRYAO
de maniére uniforme sur le territoire.

- Mesure de force

Les technigues de mesure de la force musculaire peuvent étre classifiées agranipgs: testing
manuel MMT : manuel muscle testing), dynamométrie manee{HHD: handheld dynamometry),
dynamométrie fixe, dynamomeétrie isocinétique et dynamométrie spécifique (a une fonction ou a une
articulation). En routine clinique, testing manuelperdure dans la plupart des consultations mais est
de plus en remplacé palestechniques dynamométrigues, notamment le HHD.

/ QSal anuzdlie 2alihiorcd de préhensiomui est nécessaitgparce que les fléchisseurs des

doigts sont touchés de fagon précoce et évolutive et parce que la force de préhension est une des
fonctions la plus corrélée avec la durée de la maldtie ailleurs d préhension est une activité utilisée

dans la vie quidienne. ElleS a & £ S LI dza a 2 dd@@pamomiites de lygeFdnartou £ QF A R
Takei.Cependant, ceuxi ne présentent pas la sensibilité et la résolution requises pour évaluer la force

des patients les plus faibles (inférieure a 5 kg environ)aut flans ce cas leur préférer des
dynamometres a jauge de contrainte.

INER dzLJS R Sudidedseddfégamd A A Iy A

[ 4StS8OGA2Y RQdzy LISGA
K2AaAaalyl RQSOI tlaiédenh &y LI dza

notamment & la fatigue degatients,Sy O
chevilleet du cou.

A
2 A
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- Mesure de myotonie

QS tdzf GA2Y ljdzt yGAGEFGABS RS fI Yez2iz2pakoSenSaid NI
mesurant le temps de relachement musculaire completla main aprés flexion (on demande au
patient de serrer le doigt du praticien puis de relacher le plus vite possible).

En perspectives pour les essais thérapeutiques, LILINE OK S |j dzI y i dof 8r&lilisée,S f | Y¢
en standardisant les condtiy & RQS @R dziA fix2lA Iy RS Reyl Y2YS§8{iNBA
RQI Olj dzSNA NJ £ S &A 3 yen fue deSon aralsB@hériqudziiar anNaBidieyspétifiideNJ
Plusieurs temps de relaxation absolus ou relatifs ont été proposés comme &siimde la myotonie

les plus utilisés sont respectivement le tempsdedddB t | EI GA2y SG €8 G4SyLlAa &aQs
de relaxation. Les méthodes les plus avancées utilisent des logiciels qui permettent un calcul
automatique des temps de relaxatigmace a des méthodes de modélisation.

as

5SLJdzA & dzy' S R)\II}\yS RQlyysSé a2
dzZNB RS Yl

yia $3
f2NE RQdzyS GNOKS RQ2dzgS NI Ay o(Z h
- Mesure de fonction motrice
i Les tests chronogtrés

De nombreux tests chronométrés ont été utilisés pour évaluer les patients atteints de DM1 et visent
a2dz0Syid t SOFtdzSNI RSa OGAGAGSE RS fF @GAS 1jdz2 G AR
motrice donnée en un minimum de temps,itsde réaliser la meilleure performance possible en un

temps donné. Ces tests font intervenir de fagon préférentielle soit les membres inférieurs, soit les
membressupérieurs marcher ou courir 10 m ou 6 m (20 feat)pnter ou descendre 4 marches, se

lever de la position allongée, se lever de la position assise, propulser un fauteuil roulant sur 6 m, couper
dzy S FSdzAtfS RS LI LIASNI 2dz Rdz ¢ KSNJI LI I &0 ZgroNge (i 2 dzNY/ S
Outcome Measures for Myotonic Dystrophy (OMBI) a proposé une batterie de tests fonctionnels a

réaliser en routine cliniquetest de marche de 6 minutg36M),test assis et debout de 30 secondes

test de marche chronométré de 10 ntest de marche/course chronométré de 10 niett des 9 trous

(Nine hole pegs

Les tests fonctionnels peuvent étre trés pertinents mais leurs résultats sont trés variables, notamment
f2NREIjdzQAE Sad LlRaaArotsS LRdzNI €S LI GASYyd RQFR2LIGSN
présente une faisabilité et unrépétabilité satisfaisantes dans la DM1.

ii. Les échelles

[ QSOKSt &S I LX dza dzd A t AMIRS@usBwar lIiodaifmgrt Rating SdpkeedzNJ f | !
MIRS classe les patients en fonction de leur degré de déficience des muscles squelettiques, mais
R2YYyS I dzOdzyS AYyF2NXNIGA2Y &dzNJ £ SdzZNBR fAYAGlL GA2ya 7T
RQdzy Fl dziSdzAf NRdz | y i & dzN). RiycBntrede2nazdlie $le 12 fdnctidny S 2 v
motrice MEM) apparait comme un bon indicateur de suivi des patients DdTomporte 3 sous

score: D1 (station debout et transferts), D2 (motricité axiale et proximale) et D3 (motricité didiale).

domaine MFM D1 apparait comme le plus sensible au changement aeedégradation de2.32

points/an.
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iii. Les «atient reported outcomes measuregPROM) auto-questionnaires

De nombreux questionnaires ont déja été utilisés dans la DM1. Ces questionnaires ne sont pas
spécifiques a la maladie eisent a évaluer des aspects trés différents : qualité de vie, mobilité,
dépendance, fatigue, activité quotidienne, somnolence, anxiété, dépression... Une échelle spécifique

alaDMIDM1Actvz F SGS NBOSYYSyd LINE LR aSSh.Eetelappiedhd NI R Q dzy
dzy LJSdz O2YLX SES | LISN¥YAa RS RSOSt2LIISNI dzy S SOKS:

LI NHAOALN GA2y a20AltSd {2y dziAfAalGAz2y LRdzN £S &

[ FFdA3dzS ljdzr yi t St {ASRSS 4RIQ ERSREBUBE/aBtYES8aleiiFDSSA L f dzS S
fatigue and daytime sleepiness scale ou MDHI: myotonic dystrophy health ihdesgmnolence peut
SUNB SO f dzS EpwoithNJ f QSOKSf S RQ

&

- aSadzN

QX

RQIFOGAGAGS LIKeaAl dzS

[ YSada2NE RS fQFIrOGAGAGS LIKe&aAljdzS [d2iARASYYS i
Y SdzNR Ydza Odzf F ANBa Sy 3ISYSNIf OFNJ f QSaa2N) RSa 20z«
L2adaAofsS QFaINBIAFGA2Y RS R2NB SBAA &dzN) $F dMI3 Sddha ¢
NEFHfAaSSa t fQFARS RQIFIOOSt SNRYSUNBA 2dz RS OSydN
gyroscope, magnétometre, plus ou moins baromeétre, thermométre, luxmeétre). De plus en plus de
systemes integrent des meds de la fonction cardiaque et respiratoire ainsi que du sommeil (ce qui

en font desoutils particulierementintéressang pour la DM1)lls ne sont pas encore validés dans la

DML1 et surtout peu disponibe® 5Sa ljdzSadA2yyl ANBa IPROpeudant’a@ai G S LIK &
étre proposés.
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SYNTHESEATTEINTE MOTRIGEVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FORMNEENITALESINFANTILES

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examens, Evaluationsgroposer

Rythme et contenu du suiv

Forme congénitale

Faiblesse musculaire majeufdypotonie buccofaciale,
axiale et périphérique des 4 membres dés la naissang
pouvant favoriser unéétresse/insuffisance respiratoire
dés la naissance
Atteintes orthopédiques(scoliose, pieds bots varégjuins
L2 dz0OSa | RRdzOdGdzav Sy tAS
Myotonie (apparition secondaire a I'hypotonie)

Forme infantile

Troubles moteurs généralement au second plan
comprenant :
Myotonie et troubles de la motricité fine (préhension,
EONR G dzZNBzZ X0
Faiblesse musculaire, a prédominance distale (abaas,
mains, chevilles, machoire, langue, fléchisseurs de coy
amyotrophie
Retard psychomoteur, retard des acquisitions, troubles
coordination, lenteur, signes de fatigue
Troubles de I'équilibre et de la marche (prédisposition
risque de chutes)
Atteintes orthopédiques (scoliose, pieds bots, vaégsins
pouces adductus)

[@GGSAYyGS RS ¢
RIFEya dzy Gl

RS3t dzii A G A

|.
0f SI dz O2 YL

Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles percep
(notamment visuels) et cognitifs associés a l'atteinte motriitees différentes évaluations
évoquées eilessous serontpropsS & Sy F2y OlAazy RS f QSEIl YS§
plainte et/ou des événements de la vie)

Bilan kinésithérapique, bilan ergothérapique, bilan psychomoteur, évaluation APA
Fonction motrice ffossible généralement & partir de 5 ana réévalier en fonction du test et
RSa OFLIOAGSE RS tQSYTFLydy

Test de marche de 6 minutes (T6M)-3>ans), Test assis et debout de 30 secondes (>3 al

Nine hole peg test (>4 an§jest de marche chronométré de 10 ¢n 2 ans), Test de course
chronométrée de @m (> 2 ans)

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

Evaluation du graphisme et de la frappe au clavier

Autoquestionnaires patient / Echelle DMXctiv €n cours de validatign
0t LI NIANI RS fQl R2ftSa0S8Sy0

LN

Analyse du risque de chute
Analyse de la fragilité osseuse

Fatigue FF Fatigue severity scale (6 ans eM)HI Myotonic dystrophy health indésous
licence)

Mesure de la force (> 5 ans)esting manuel, testing dynamomeétriques dont la préhensio

CS0-12 mois) : 2 a 6 par a
CS (22 ans): 1 a2 par an

CS (210 ans). 1 a 2 par an
A partir de 6 ans
Graphisme et frappe au
clavier
FF Fatigue severity scale
Evaluation de la force

Cs (adolescence/age
adulte): tous les 2 ansen
T2y OlAzy RS
RSANB RQI dzi
ft QOSYJANRYYS
familial, du suivi médical e

paramédical en ville

Analyse du risque de chut

(dont atteinte visuelle)

DMOa discute
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SYNTHESRATTEINTE MOTRICEVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FOBVHESILES, ADULTE (CLASSIQUE) ET TARDIVES

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examens, Evaluations groposer

Rythme et contenu du
suivi

Continuum forme juvénile, adulte,
tardive :

Faiblesse et atrophie musculaire
progressive, perte de force
(dégradationdes muscles distaux ver
les muscles proximaux)

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

Déconditionnement & I'effort
Troubles de la motricité finenfyotonie

s'effacant au fur et & mesure de la
progression de la faiblesse musculai

(6SAYyGS RS f I
LI N2t ST Sy fASy
@GGSAYGES Y2iNDD
RSaazdza RIya RS

Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles perceptifs (notamment vis
et cognitifs associés a |'atteinte motricfes différentes évaluations évoquéedessous serormiroposées en
F2yOliAz2zy RS tQSEFYSy OtAyAldz$Sz RS fQN3IS Radz

Bilan kinésithérapique, ergothérapique et APA

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

Mesures de la force Testing manuel, testing dynamomeétriquasnt la préhension

Echelle MIRS
Mesure de la fonction motrice (MFM 32)

Autoquestionnaires patient / Echelle DMctiv(en cours de validationACTIVLIMQolgNMD et Whogebref
(adultes)

Stratification du risque de chute (vitesse de marche, TUG, ABC score, Falls efficacy scdlg, QRCS

Selon disponibilités équilibreévalié par le testing quantifié des groupes musculaires des membres inférieu
tronc et la posturographie dynamique

Analyse de la fragilité osseuse

Fatigue FF Fatigue severity scaMDHI Myotonic dystrophy health index

9y T2y OlAzy
duRS3INB RQI db
ft QSY@ANRYYS
familial, du suivi médical
et paramédical en ville
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2.2. Atteintes respiratoires

Hormis unepathologieLJdzf Y 2 y'I A NE | &3 2a6chI8ré& | &.tto/ MX0 vy | LJ & |
f OPE@ISY20GKSNI LIAS y200GdzNYyS 2dz RAdAzNYS REya fl 5aw

Physiopathologie

L'insuffisance respiratoire est la premieére cause de décés dans cette mglastiant un bilan
NBALIANI 6§2ANB ad2a0GSYlapreshodals. adzNJ aA Iy S RQIF LIJISE = 2dz
L'atteinte respiratoire est complexe et due a la combinaison d'une faiblesse des muscles respiratoires

et du diaphragme et d'un déreglement de la commande ventilatoire centrale, ce qui entraine une
hypoventilation alvéolaireléfinie par une fipercapnie des micreatélectasies, une réduction de la
compliance et une toux inefficaceCertaines études observenne réponse ventilatoire réduite au

CO2 traduisant une potentielle atteinte centralme myotonie des muscles respiratoires y compris du
diaphragmegt des anomalies de la conduction centrale et périphérique de la commande ventilatoire

des anomalies de la proprioception au niveau de la cage thoracique participant a une instabilité
ventilatoire objectivable y compris en période diurne

Enoutre, la faiblesse des muscles inspiratoires et expiratoires réduit |'efficacité de la toux et nuit a
I'évacuation des sécrétiomotamment salivaires OS ljdzA | OONBndG S NRaldzS F
pulmonaires. De plus, la faiblesse des musciesaddéglutition peut augmenter le risque de fausse

route d'aliments et de boissons, de salive, de sécrétions nasales et de liquide gastrique

{LISOATAOAGSE RS tQFiGSAY(HS LISRALGNRI dz8

[ QFGGSAY (IS NBALANF G2ANB OKSIT riélléelprogikessive gperdant, G G
azy S@2tdziA2y RAFFSENB RS OStfS RQlIdziNBa YL I
respiratoire semble plus lente dans cette population.

41 % des enfants atteints de la forme congénitale présentent undfisance respiratoire, versus 23

% dans la forme infantile et 11 % dans la forme juvénile. Certains nécessitent une ventilation, le plus
souvent non invasive, mais une trachéotomie peut étre nécessaire.

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

I KST f QSYy Tl yiz tserd a0t AuysBayfa cloissanteitiiodaSatie, 2s¢ déformation,

au rapport périmetre cranien/périmétre thoracique et a la mécanique ventilatoire.

Ay
A

S
RAS

Evaluation clinique

On va rechercher les symptdmes respiratoires pouvant indiguer

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

ii. des apnées obstructivedu sommeil (ronflementapnées mauvais sommeil, orthopnée,
somnolence diurne excessive)

ii. une diminution de la résge respiratoire (dyspnée, fatigue, essoufflement, diminution de
la tolérance a I'effort) ;

iv. une toux inefficace (infections pulmonairgpétées, voix mouillée apres la déglutitjon

Paradoxalement les patients DM1 minorent ou ignorent leurs sigfiegjues, il faudra donc étre
particulierement attentif & les rechercher.
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L'examen pulmonaire doit comprendre au minimum la fréquence respiratoire au repos, I'oxymétrie de

pouls, l'auscultation] QS E | YSy Of aimédatjiqieSresgirgtoiret tzScrutement expiratoire

RSa YdzaOft S48 | 0R2YAyldzEd 5S8S& aAdySa RQAyadzFFTAAl
possible en position allongée a 0° : utilisation des muscles inspiratoires accessoires au niveau du cou

et respiration abdominale paradoxale.

Des questionnaires (échelle de somnolence d'Epwer8S, échelle de fatigue et de somnolence

diurne - FDSS, RESPICHECK) peuvent étre utilisés égaleniedt] f QSy ¥l y i RQI dzi NB a
étre proposées SDSC (slegfisturbance scale for children) 9 LJg 2 NIi K | Rl LJéDelle f QSy ¥
de fatigue (Pichot)

Explorations fonctionnelles respiratoire£FR)

[ S adzA@A RS I F2yOiA2y NBALANI G§2ANB Sa LI GASy
particulier de spirométrie2 dz R Qdzy S LJ SHi K& B Y AB KK IO K RQdzy (NP
NBAaGNROGAT Rs8& 1jdzS f QN3IS RS f QSYy Tl yid fdzA LISNK¥S
[ ALIANRYSONRS Said tQSEFYSYy RS o6l asS LkRdN SOt dzS!
La CV est le paramétetandard le plus altéré dans les maladies neuromusculaires, mais sa sensibilité

est modérée pour déceler précocement une faiblesse musculaire. Il est utile de recueillir la capacité

vitale lente (CVL) et forcée (CVF), en retenant la meilleure valeur dbtenu[ Q20 G Sy i A2y RS
@t ARSa S NBLINRPRdAzOGAOGE Sa y20FYYSyid Sy YI ydzdzdNB
cognitifs sévéres ou de fuitggribuccalesUn profil restrictif est retrouvé dans environ 30 a 40 % des

casOK ST f QI ROy | RART/O@ K NaBy§ue par an

R
S

Il parait raisonnable et plus réaliste de proposer une évaluation annuelle sous réserve de rapprocher
les évaluations cliniqeS4 9Cw Sy OFa RS aAidySa Ot AyAljdzsSa RQ
parameétresfonctionnels par rapport aux précédents bilans.

Lachute de l&VvSy RS Odz Addza Sad | ST aLISOATAIdzZS RQdzyS
AAIAYATFAOFGAT RS wmMp 22 b Hn 22 [ OKdziS RS [/ £ Sai
évaluée @ar la mesure des pressionstraRsh | LK NI Yl GAljdzSad LE aQlF IA G RQc
utile de recueillir a chaque évaluatiolesEFR. La chutde la C\én décubitus serait corrélée aussi a la

PaCO2 diurneelle se traduit cliniguement par une oahnée.

Pressions inspiratoires maximales (PImax, SNIP)

Les pressions inspiratoires maximales a la bouche (PImax) ou a la narine (SNIP) évaluent globalement

la force des musclesespiratoiresinspiratoires. Les deux mesures ne sont pas interchangeables
O0SOKYAljdzSa RAFFSNBYy(iSaz LI NF2A& L)X dza ) R& Tl OAf
complémentairesavec des valeurs parfois trés différentes, en général plus élevées pour |EES&HP

refletent toutefois toutes les deux la forcglobale des musclegespiratoiresinspiratoires(et du
diaphragmekt onprendra la meilleure valeur. Une diminution significative des pressions inspiratoires

a été mise en évidence dans la plupart des études sur la DM1, modérément corrélé@ Bxa la

PaCO2.

Le seuil déterminant une faiblesse inspiratoire sévére est eodifié. Une approche rigoureuse
O2y&aA&GSNFAG £ SELINAYSNI £Sa O tSdNE 206iGSydzSa | dz
sexe, ou mieux en-A 02 NBad ' yS @l fSdz2NJ AYFSNASANE t cn OV
éventuelle exploration du somrail pour dépister un trouble respiratoire du sommeil et/ou une
KeLRGSYGAt A2y LI2dz2NJ LI2AaSNI f QAYRAOFGA2Y RQdzyS +b
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Débit de pointe a la toux et PEmax

[ QSFFAOFOAGS RS tF (2dzE LS-Gvf yORBI SArSt HA8 8 (I NF B ¥
la toux. Une valeur minimale de 4B cmH20 est nécessaire pour une toux efficace. Certaines études
ont montré une altération plus importante de la PEmax que de la PIMax dans la DM1.

La PEmax est significativement corrélée a la force musculaire périgh®riq 6 St £ S 1j dzZQS O f
f QSOKSttS aLw{Zz YIAa S3ILtSYSyid t I [/ zCo

Le débit expiratoire de pointe a la toux (DET) est devenu le critére le plus utilisé en pathologie

Y SdzNB Ydza Odzf F ANBX OF NJ Af S@IFfdzS 3t 206 f YMtlgell QST 1
indispensable pour une toux efficace. Une valeur inférieure a 270 L/min évoque une toux peu efficace.

Un DET < 16200 L/min signe une toux totalement inefficace nécessitant une assistance a la toux. La
technique recommandée est de mesurer le dgdar un pneumetachographe, avec comme interface

un masque facial, de préférence a un embout buddakimple débitmétre de pointe (Peak Flow avec

un masque facidlpeutsuffire.

Gazométrie

[F 3T 2YSGNRS I NISNASEfS 2dz OFLIAEEFANB | NISNRIFf A
KeLRGSYGAt LI dAZ2Y |f ORiVRSAB b B/ 6 8 dRI2 HipE VPR BNBEdzZSS
respiratoire [ QF dzZAYSyYy G GA2 P REY S SANBaBMEBSEA | 6zy Y I NJj dzS dzNJ
alvéolairenocturne La mesure de la pression transcutanée de CO2 (PtcCO2¢tpeuttile maisest
peudisporible.Elle est par contre largement utilisée dans les laboratoires de sommeil pour rechercher

une hypoventilation nocturnecf. chapitre spécifique).

Les indications de la gazométrie artérielle ou capillaire sont larges, compte tenu de la faible expression
ciyAljdz§ RS f QK@ LIS NDI LWYyAS OKST £Sa LI GASyGa 5am Si
dza dzSf az & O2YLINAR & fS& LI NIFYSGNBa YdzaOdzZ I ANBAa NBE3
a chaque évaluation EFR, idéalement par prélévemeriliaiag artérialisé, de maniére annuelle.

5QF dziNB& (SOKYAI dzS & dikdnfheapdiezddpiédetébsien anh@@esaréde A 4 S S a
pression diaphragmatique et échographie diaphragmatigaegc une littérature treés limitée a ce jour
dans la DM1

Spécificités des EFR pédiatrigues dans la DM1

DS y2YOoNBdzE FI OGSdz2NAE NBYRSydG fF NBFEfA&FGA2Y RS ¢
FILOALdzES S48 G(GNRBdzof S& O23yAiGATA NBYRFEYyld RATTFAOA
(claustrophobie, refus du port du pingeST 0 = O SqueReQpatikit Ipygdente une atteinte

023y AlGABS:T RSa GNRdzof Sa RS KiSAl  (©8ystkeayé CeFdetdézy RS T
+9a{ yQSilIASyl &0 RSAIzZSBy Tl S aGK TS0 dzy $3aMsIRA F yS |
existeuneSY RFyOS t f QFYSEA2NI GA2Y | @S Oméxindud Sezteb A &l y i
plus jeunes enfantCependant, letroubles ventilatoires restrictifs chez les enfants atteints de DM1

sont présents dans 25% des chs pratique, on peut propos& S RS0 dzi SNJ f S& 9Cw t L
MH Fya RFEya fF 5amX G2dza €Sa w Fya t FRIFILIGSN §
permettra par ailleurs un apprentissage de la réalisation des EFR par les patients.

{A £ QFGGSAY (ST {NS0ALIASN Siy20A NBG NS AR BRIFWES YU QB KX ZY Y RS
métabolique chez les atisscentamarchantgendnécesaire de renouveler les explorations nocturnes

pour reconsidérerun appareillagepar VNI méme @ A £ 8tabliité desFER

9y Ol &ssiliili derreafisation des Plmax, la réalisatiorSaéff Nasal Inspiratory Pressure test

(SNIPgst souvenplus facile de réalisation, en particulier chez les patielhfaut faire les 2 et prendre

la meilleure valeur.
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2.3. Troubles dulsommeill

Lestroubles respiratoires liés au sommeil (Sldeplated Breathing Disorder, SRB8jus forme
Rd&pnées du sommeil et/ou @ypoventilation, sont fréquemment observés chez les patients atteints
de DM1, de méme que la somnolence diurne excessive (SDE). Demssceas, I'hypoventilation
nocturne évolue vers une insuffisance ventilatoire chronique diurne.

La SDE peut étre due a une atteinte du systéme nerveux céintnalble organique du sommej| une

insuffisance respiratoirechronique et/ou un trouble respNJI 62 ANB Rdz a2YYSAf NB
sommeil non réparateurCes causes peuver®$ & a:AOdéISt Nair insuffisant pendant le sommeil

peut contribuer a un sommeifragmenté, une hypoxie intermittente, une hypercapnie et par
congquent a une fatiguediurne excessive, et des facteurs liés au systéme nerveux central peuvent
contribuer aux difficultés respiratoires associées au DML1.

La Fatigueet la Somnolence Diurne ExcesH8B®E) sont des symptdmes trés fréquents chez les
patients DM1, touchantespectivemeat 50 & 80%Fatigue Severity ScaleC{ { 8 T a ORaNdB6 X oc 0
(Daytime Sleepiness Scabe5 { { 8 &d02NB B c0 RSa LI GASyidaod / Sa
fQFGGSAYGS YdzaOdzf I ANB LISNR LIKSNAIj dz3bi olMRMRIGR gR & G SA
a2a08YS ySNBSdzE OSyidNIrf Si RS&a aeaisvySa RQSOSAt

[ QS@F fdzr A2y RS OSa aevLiisySa a$s tHRWoih Sleepingss A RS R
Scaleet le Fatigue and Daytime Sleepiness Sceleapinexe. Dans certains cas, ces troubles de

vigilance sont explorés par des tests de mesure objective, électroencéphalographique, du temps de
adzNIBSydzS RQSYR2NX¥AaaSYSyld RlIya RSa O2yRAGAZYy A L
(TME) ou de I&y OS R QSy R2MI)évaldast ¥eSpedtiverdent la capacité a résister a

f QSY R2 NX) A a sofnoBnteiPluseiirs dtudes ayant réalisé ddsETchez les patients DM1
NEGNRdz@SYy G dzyS tF3GSyO0S RQSYR2NXNAA&ASYSyd LX dza O
fQFf GSNIGA2Y 202S00A &istdl&s disdordagcksehtre layprévalénce/dS RIS Y R I
plainte et la réelle altération objecte de la vigilance mesurée atik_E qui ne concernerait que 40 %

des patients.Lla SDBE/ Q $asitoujours résolue aprés la prise en charge des troubles respiratoires
nocturneset doit dans ce cas faire rechercher un trouble organique du sommeil surajouté.

SBYRNEYS RS4 21 YodSa &Fysa NBLR& LSdzdi S3IHESYSyd
4 RQAY&2YYAS

Spécificités pédiatriques

/I KST tQSyTlLyid t f QAyY (I8 sdNBoRhcé gidrme@xtessivg en PosaniNEs O K S NI
questions concernania somnolence en classela présenceR Q dzsfeSte Des questionnaires
spécifiques existens(te de la SFRM§roupe de I'enfant et de I'adolescent GSEA)

[ QA Y (i SNNE 3| dependilipas/ds difféisrdidt s patients présentant une hypoventitatio |
RS OSdzE yQSy LINBaSyidalyd LI&asz fF NBFIfAAlFIGAZ2Y RQSE
des patients.

Pour les explorations, ldsL [ 9 y S
SAS/hypoventilation etles déciA 2 y &
éveillants ne sont pas les mémes

yi AYyGSNLINBGFOE Sa duezt LI NI
I.

a2
RQF LI NBAEE SN a2yd RAFFSNBY(S:
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Troubles respiratoires nocturnes

Il existe danslaDM1uneplEsN} YRS LINB Gt SyO0OS RS Y 0A0 a@yRNRYS
RQ2NX IAY S SROBH éf NameESNECS, (iip désaturations nocturnes en oxygéne, et (iii)
hypoventilation alvéolaire nocturng. | NJ I A f f SpEeR\DopriéQIAHY éstSéFalement plus

élevé.

Il est donc recommandé de suspecter des troubles respiratoires nocturnes principalement en cas de
symptomatologie évocatrice (mauvaise qualité de sommeil, orthopnée, céphalées matinales ou SDE).
Dans ce cas,nuiexamen de somnik(une polygraphie ventilatoire oule préférenceune PSG) pouar

étre proposé pour en faire le diagnostic. De plus, il convient de suspecter un SAOS en cas de
ronflements, pauses respiratoires et sensation de suffocation nocturne et de réaliser deepaifé

une PSG.

{@8YRNRYS RQILlYSS& Rdz a2YYSAft

[ QSEFI YSY RS NBTSNEBY apbéesksd ldzptlysbrénographie Hy2w (Ad2 RBENE R
ydzZA i £ f QK LIAGIE® [ NBFEA&AFIGA2Y RQdzyS t { D LJISdzi
hoadGNHzOGABSa RS { 2YY Smafs Bgal@dnel llaizSpfides dOrirdlds, lideBui T | v i
probléeme de commande respiratoirea PSG doit également rechercies mouvements périodiques

des jambesqui peut perturber la qualité de sommeil dans cettgulation.

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

-Hypoventilation alvéolaire

[ NBFftA&AlFIGAZ2Y RQSYNB3IAAGNBY &faagiogrRphidest BéCeikdaie3 Sa A |
afin de echercher une hypoventilation alvéolaire nocturne.

¢NRdzo6f S RS £ QF NOKAGSOUd2NE Rdz a2YYSAf

Indépendamment de la présence de troubles respiratoinesturnes, il existe une altération de
f QI NOKAGSOUdzNE Rdz a2YYSAft &QSE LigineljcantrafelichezJieNJ dzy S
patients DM1.

Il existe des narcolepsies et hypersomnies secondaires objectivables en TILE et enregistrement du
GSyLlda G201 f RS a2YYSAf &dzNJ Hn K ZICeskRodnfes e sonthlst S S NJ
corrélést. £ ASOSNRAGS RS f QI (i &la présénte deldoabled midpitaditeNBE NI 2
nocturnesY I A4 Af Sad AYLRNIFIYd RQF@2ANI O2NNARIS RQl 62
diagnostiquer. Dans ce casles données polysomnographigs confirment des différences
AAIYATAOFGAODPSE RQI NODKAGSOGAZNE RS a2vyvySit OKSIT f
Aa2YYSAET LINBF2YR O0bo0X RAYAYydziAz2y RS &dGFRS buHX R
Y2Y0NB R Q-Sodddil.fLapatlenfsiDNIL présentent une augmentation du pourcentage de

temps passé en sommeil paradoXalt( 0 S dzyS LI dza 3INF YRS LINBOI f SyOS
paradoxal.

Des TILE et TME peuvent étre proposés chez certains patients afin de réalisersdess objectives
de la somnolence et ainsi de proposer des traitements spécifiques médicamenteux éveillant.
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Troubles du rythme veillssommeil

[ Sa LI GASyGa 2yiG y2y aSdz SYSyid dzyS | f iSéideitA2y RS
RS fI NRBOKYAOAGS OANDIRASYYS R2yd fQl OB aAd dRIS 3
réduction de ['activité motrice diurne qui pourrait perturber cette appréciation du rythme
nycthéméral Cependant, des études anciennes retrouventsausne altération des fonctions
neuroendocrines suggeérant une atteinte du systéme nerveux central primitive (« master clock »)
NEBalLRyalofS RQdzy NBGF NR RSlaRS&dstanipératiie] dgvant bufe O2 y (i S
plainte en lien avec le sommaeihais I fautaussia S L2 aSNJ f I ljdzSadAiz2y RS f QK@
faire un agenda pour corriger au mieux les erreurs. La privation de sommeil reste une cause majeure

de somnolence, méme dans cette populatibime atcimétrie pourra étre proposée pouexplorerun

retard de phasaeotammentchez les adolescen{plus fréquent)
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SYNTHESETEINTE RESPIRATOIRE ET TROUBLES DU SEVIMEIATION INITIALE ET SUIVI

Evaluation initiale

Complications a rechercher

Examensgévaluations

Rythme et contenu du suivi

Atteinte
respiratoire

Trouble ventilatoire restrictif
Inefficacité de la toux
Hypoventilation alvéolaire

Consultation initiale au diagnostic
Examen clinique

Explorations fonctionnelles respiratoires dont spirométrie, paramétnesculaires respiratoire
P1 max, SNIP, PE max, débit de pointe a la tou@WAassis/ en décubitus (possible biais en
d'atteinte cognitive et dépendant de la coopération de I'enfant et de I'adulte)
Gazomeétrie capillaire
Enregistrement des échangeazgux nocturnes par oxycapnographie

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

Au moins 1 x/ an (CS, EFR,
gazomeétrie)
(peut étre espacé chézQ Sy ¥ |
f QSg@2ftdziazy Of A
12 ans)

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

Troubles
du sommeil

Troubles respiratoires nocturnes

-{@8YRNRYS RQl LY

RQ2NRIAYS 204l

centrale (SASC)
- Désaturation nocturne en oxyger|
- Hypoventilation alvéolaire
nocturne

-Hypersomnie
-Narcolepsie

Consultation principalement en cas de symptomatologie évocatrice :
- diminution des mesures de capacité vitale

- mauvaise qualité du sommedrthopnée, céphalées matinales ou SDE

-NRPYyTESYSyda 2dz LI dzaSa NBALANI G2AN

Agenda de sommeil / interrogatoire
Evaluation des symptdmes (échelle de somnolence type Epwérhelles pédiatriques
Echelle de dépistage désN2 dzo f S& Rdz & 2 Y Y4 arfs ouRiS$ anis, S8S/péur |
{th{ RS tQSyFILyilizZ t5{{ 06azvyy

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

¢Saida AGSNIGAFA RS f stditGafifOS RQASAHREBNINA 3R
d'hypersomnolence mal expliquée par I'atteinte musculgaeartir de 6 ans)

Bilan ORlorthodontique en cas de suspicion de SAOS

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




2.4. Atteintes cardiaques

Physiopathologie

[ Sa YIyAFTSadridazya OFNRAIIdzSSa RS fI 5am azya f1
transmembranaire liée a un épissage anormal du g8@dI5E a4 S 02 Y LJX A ljsdcyiguesRQl y 2 Y
Faa20ASSa t fF LINBaASYyOS RS FAONRAS SyR2Ye&20I NRA|
des cardiomyocytes voire de Iésions focales de myocardite.

Elles peuvent se manifester par des palpitations, des lipothymies et syncopes, dprags
RQAYyadzZFFAal yOS OF NRAFIjdzSE Yl Aa azyd az2dzSyid | ae®
exposent au risque de mort subite dont la prévention est le principal objectif de la prise en charge
cardiologique. Les facteurs associés a une exjeszardiaque plus importante dans la DM1 sont la

f 2y 3dzSdzNJ RSa NBLISGAGA2ya /¢DxX fQN3IS SiG tS aSES v

Lestroubles conductifst.  (2dza fSa Sl 3Sa O6Rdz ydudzR &aAydzal f
O2yaidAaiddsSyid tQFriGdSAYy(dS ddcMBRammégntzde praMdeycd deklbldcS RS
atrioventriculaires de type 1 de 28 a 34% et des blocs de branche cornp&t20%les patients. Le

principal risque esiQ S @ 2 fdelziirduBles conductifs vers le BAV complet qui représente le principal
mécanismede la mort subite dans la DM1, le plus souvent par asystolie. S& G t y 2 G SNJ |j dz
adz2NF I OS alya (NRdzoftS O2yRd2OGAT 6twfunn YaSO Si v
RQdzy (NRBdzofS O2yRdzOGAT | GNA2OSY (i NKROdzZ F ANB RS KI d

Les arythmies supra ventriculaires notamment la fibrillation atriale, surviennent également
FNBIdzSYYSy iz 2dzaljdzQt tvn F2Aa LY dza ljdzS RFya 1 Lk
11 et 30%, et sont souvent asymptomatiques.

Des troubles du rythm ventriculaire peuvent également étre observés avec une prévalencé%e 1

pour les extrasystoles ventriculaires, de# pour les tachycardies ventriculaires non soutenues et

moins de 3% des cas des troubles du rythme ventriculaire soutenus qui représégtement une

cause de mort subite plus rare que les troubles conductifs.

[ LINBaSyOS RQlIy2YlIfASa aS@OSNBa t tQ9/ D 6NRGKYS
augmente de plus de 3 fois le risque de mort subitleY's YS 1lj dzS € | BBSBRERIMHS RQd
antécédent familial denort subite. De méme un espac®T corrigé > 459 ms est associé a un risque

de mort subite.] QA Y OARSYOS |yydz2SttS RS tF Y2NIi adzoAidS &s
YAAS Sy dzzdNB RS a$iNG AE IAE&A NINBIGSY (& dIFGENISSdzNI £ o

Ladysfonction ventriculaire gauch@EVG < 55%) et la cardiomyopathie dilatée sont plus tardives avec

dzy N3IS YSRAFY RQFLILI NRGAZ2Y RS& adeYLisYSaler nt1 |y
Fy2YFfASa Rdz AGNIAYy @GSYOUNAROdzZ F ANBE 3+ dzOKS £ f QS
surviennent avant la dégradation de la FEVG et sont prédictives des événements cardiovasculaires. La
présence de fibrose ventriculaire gauche a été rappmeg IRM sous la forme de rehaussement tardif,
généralement modéré, pouvant toucher tous les territoires dans 12 a 40% des cas mais sa valeur
LINPY23GAljdzS yQIF LIa SiS SOIfdzsSSo

Sur le plan vasculaire, les patients atteints de DM1 sargcue thromboembdique veineuxélevé

(thromboses veineuses profondes et embolies pulmonaires) et ont des profils hypotensifs pouvant
fAYAGSNI £ GAGNIGA2Yy RS& GKSNIYLISdziAljdzSa RS f QAya
indépendant sur la survie totale.
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Evaluation initialecardiologiqueet bilans des complications

Dans lesformes pédiatriques? dz OKST fSa4 AYRAOARdIzZA £ NR A dz
(enfants de parents atteints), un bilan initial pourra étre réatiééft QN3IS RS wmn | ya
f QN3IS S L) dza LINBO20S LJ2dzNJfSIj dzSt RS&a S@Sy
YsYS OKST tS&a LI GASyidia lFaeYLiiz2ROdzX|j tz88 G & K0

SOK23INI LKA Sor@ad. £ Q9/ D Said |

5dz FIAG Rdz NR&ljdzS RQINBGKYAS &adzLINY Sy i NA Odzf | A NB
RS wmn Fya Si iS¥iRJIFOEH A d@nmandéyfors du bilan initial en cas de
pratique sportive scolaire ou extradaode et de maniere formelle en présence de palpitations ou
fALRIKEYASAE tASSa £ ftQSTF2NI

Unepremiére évaluatiorOl NRA2f 23A1jdzS R2A0 sUNB SFFSOGdzZSS YsY
au diagnostic de la maladie, avec au minimum un bilan non invasgaamt un ECG, un holter ECG

sur 24h a la recherche d&oubles conductis ou rythmiques, et une échographie cardiaque
transthoracique ETT).

dzY ECGCeN® | t A &

La surveillance sera ensultey’ y dzSt £ S | (ZSC) bdz AY
S 8§06 dzS LI NJ dzy OF N

Y A
nedoii LJ & AYLISNI GA@BSYSyd siONB S¥
cardiaque indiqguée au moment ou il est réalisé.

y
T

Leholter ECGourra étre répété au cours du suivi en présence de palpitations, de lipothymies ou chez
lespatis/y ia I 9SO RSa (NRdzwfSa RS tI O2yRdz0lAz2y t f Q9.
O2yaARSNBa fSa LJdza t NRAldzSa oly2YFfASa aixayirFi
anomalies myocardiques).

[ ETTdoit étre réévaluée tousek 2 a 5 ans si la FEVG est conservée, avec une périodicité plus
rapprochée en présence de symptdmes, de troubles conductifs ou de troubles du rythme, et au moins
FyydzStftSYSyd Sy LINBaSyOS RQdzyS ReafF2yOilAiAzy @Sy
ventricule gauche inférieure a 50%.

9y LINBaSyOS RS (NRdzoftSa O2yRdzOGAFa t fQ9/ D (&LJS
(>100ms) au moment du diagnostic initial ou au cours du suivi, il est recommandé de réaliser une
exploration électrophgiologiquecardiaque(EEP)lu faisceau de Hik f I NB OKSNIDKS RQdzy
RS fQAYGSNIDIEES 1 £ ljdzA> aQAf Saild adzdgikulimeN £ 1 n
complet et de mortsubite suffisammentSt S@S L2 dzNJ 2dza GAFASNI § QAYLX |y
A0AYdzZE F 0SdzN» LE yQé | LI & RQAYRAOFGAZY 4&ae éUSYI (
fQFroaSyO0OS RS R2yySSa LlzmftAsSSaszs YIAa StftS LISdzi as
présentant des syncopes ou des palpitations inexpliqL{éEEFdoit étre systématiquau moment du
diagnosticsiceltDA Sa il NBFIT AAS tLéeflDNAS | I RdidA i1 S lj 20 SNJS 2 dzd
GNRdzof S& O2y RdzOGATA& 3 nokztdPR OUAE IBduRSdesiQRBF | OS o £ f 2y 3

[ I @It SdzNJIRM2&diajugiéns IR frisefe@charge cardiaque de la DM1 apparait comme
fAYAGSS |dz @dz RS 6A0 fQAYLI OG LINRBy2a0GAljdzS RSa
qui apparaitcomme limiS LJ- NJ N} LILI2 NI t OSfdzA RS& O2YLX AOF GA 2\
longitudinales validant sa valeur pronostique, hotamment en ce qui concerne le rehaussement tardif.
[QLwa OF NRAFjdzS§ R2A0 R2y O sdNB apiudariasets &t YI y A §
une évaluation myocardique rendue difficile par une échogénicité médiocre ou présentant une
dysfonction systolique en échographie pouvant justifier un bilan Iésionnel le plus précis possible.
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LeHolter ECG longue durdplusieurs semaines) et ldolter ECG implantablglispositif sous cutané

avec télésurveillance, durée moyenne de 3 ans) peuvent présenter un intérét pour le diagnostic de
troubles conductifs ou de troubles du rythme paroxystiques, hotamment chez les patients avec des
symptdmes (palpitations, lipothymigsyncopes) non expliqués au terme du bilan étiologique de
LINBYASNB fA3IySsS RQldzilyd LXdza 1jdzS f1 RSYI NOKS
O2YLX AljdzSS LI N £ O2SEA&aGSyO0S LRaaroftsS RQKeLRi
maladie elleméme.

Uy A

Méme ez les patients agés de moins de 18 a&sjvent étre présentdes troubles conductifs et
rythmiques atriaux et ventriculaireslesOl & RQI NN G OF NRALF ljdzS= £ S LI dz&
rythme ventriculaire et souvent déclénk S &ffoit. f Q

SYNTHESRATTEINTE CARDIAQUEYALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale
Rythme et contenu du

suivi

Complications a rechercher Examens, Evaluations a réaliser

Formes congénitales et infantiles -
. 52y VA Formes congénitales et
C2N)X¥Sa 0O2y3 Al ; ;
? Bilan initialdés 10 ans (ECG holter Ec@ . Mfantiles
Troubles duythme et conductifs ETT+épreuBR QSTFF2NI | d Bilan annuel avec ECG
rou y holter ECG- ETT

accrus

Formes juvénile, adulte, tardive S
Formes juvéniles, adultes

Formes juvénile, adulte, tardive tardives

Bilan initial (ECGholter ECG et ETH-
Troubles conductifs (BAV, BB) | EEP) puis bilan annuel avec EGEFT
Troubles du rythme supra ventriculaif 99t Sy OFa RQIF 33N
Dysfonction ventriculaire gauche conductifs

Bilan annuel avec ECG +
ETT
EEP selon troubles
conductif

2.5. Atteintes ostéoarticulaires /orthopédiques

Elle concerne essentiellement les formes de délpédiatrique. Des déformations des piedssont
présentes das 47 % a 95 % des cas
f Pieds bots (varus équinsy17%des caglans les formes congénitales)
f Varus équins ou équins seuls (sans pieds bots2928 des c3s
1 Pieds plats valgus (198és ca¥
7 t ASRa ONXBdzEZ LI S Raiteil(edpeiven@nt NBA1E% A NJF TS RS

[ QSY Tl yld LIR2NISdzZNI RS 5am sdabskians 3@% & £&3WSd¢sicasladgoa Sy G S |
(38% DM1C, 23 % forme infantile, 31 % forme juvénile dans la série américaine, 43 % toutes formes
confondues dans la série allemande)f & QF 3A G RS d02ftA24S5Sa (K2N) O2 f
qui peuvent étre prég OSa @ [ QK@ LISNDeLIK2aS Sad y23SS RIya Hop
déformations rachidiennes nécessitent une prise en charge précocéirg¥sithérapie et des
appareillages pacorsetselon la gravité de la scoliose. Dans les formes infantiles précoces, ces corsets

z
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doivent étre adaptés au risque respiratoire, comme les corsets garchois. Dans la cohorte frangaise 6 %
des enfants atteints de DM1 portent un corset, 9% dans les forme<aodatps, 1 seul patient (2%)
dans les formes infantiles et aucun dans les formes juvéniles.

Des pouces adductus sont également décrits.
2.6. Complicationendocriniennes

Lesprincipalesatteintes endocrinemétaboliques sont :
- un syndrome métabddue dont les caractéristiques figurent dans le tableawsynthése
- une insuffisance testiculaire primaire chez l'adulte avec hypogonadisme, diminution de la
spermatogenese, possible dysfonction érectile
- des nodules thyroidiens
- des fractures osseusefavorisées par une carence en vitamine D et hpperparathyroidie

aSO02YyRIFANBS Ll2aarofSYSyid fQKeLRIAZ2Yy Il RAAYS LISNA L

- des troubles de la fertilité féminine (fausseuches spontanées, prématurité et échec du travail)
- une tendance hypernatrémique

Wdza lj dzQt OS 22dz2NE O0Sa FGdSAyidSa yS F2yd LIl a Q2o
Indépendamment, on peut aussi voir des tableaux de malnutrition/maigreur, en lien avec les troubles
de dégluttion (et/ou cognitifs).

Syndrome métabolique

Le isque dediabéte est multiplié par 2 a 4 dans la DML1.

La prévalence de kg#sistance a l'insulin®@l NAS RS wn Lt yn 2 asStz2y fSa
Une hypertriglycéridémie avec HDIcholestérol bas est fréquente, mais paession artérielleest
généraément normale.

Concernant lasurcharge pondéralE  f I f SLIWGAYSYAS RSa LI GASyda Fdi
OSttS RS {SY2A y.ide dyridibsheMitgbaliqueldstaNsodié@ bhesité viscéraleen
absorptiométrie biphotonique (DEXA), magun IMC qui peut étre normal, la DEXA montrant
fréguemment une réduction de masse maigre des jambes et du #bnoe augmentation de masse
grasse notamment tronculaire

Laprévalene du surpoidsS & (I R (B8% &b dulsyhdfome métabolique aprés HPO systématique de
40%. Il pourrait en revanche étre favorisé par une activité physique diminuée et les conséquences
métaboliques dé Q S E LDMPKA 2 V

Lastéatose hépatiqgue non alcooliquéNASH) est également fréqguemment associée au syndrome
métabolique touchant 50 % des DML1 surtout de sexe masculin avec IMC et-HO8lgvés. Elle est

plus sévére que celle de patients non DML1.

Axe gonadique

[ QK@ L2 32y I RAAYS Lastha raiifesBitiorReéhdodririehng daf plus fréquemment
NBEO2yydzS RS I S5amd 9fffar:Sad OFNIOGSNRARASS OKSI
une atrophie testiculaire avec testicules petits et mous

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

une dysfonction érectile par hypogonadisme et dysfonctionnement des muscles
caverneux
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- un dysfonctionnement du tube séminiferallant de tubules de taille normale avec légére
désorganisation des cellules germinales a un arrét de matural® ces cellules avec
fibrose focale ou diffussei une biopsie testiculaire est pratiquée

Surleplanhormonak f QAYKAOAYS . SiG fQlal az2yil opatensSad [ |
DM1, par atteinte des cellules germinales et de Sertoli.

Les résultats duspermogramme peuvent retrouver une hypospermie et une hypomotilité des
spermatozoides

Le dysfonctionnement desellules de Leydigst en général plus modestaec undéveloppement
pubertaire normal Lapilosité corporelle adulte peut & réduite avec gynécomastie occasionnelle
une testostéronémie normale.

9y LN} GAljdzSE €S RAIFI3JIy2aitir0 BSospermimidiopaghigiue nagp i NE Sy
obd G NHzOGA GBS | @SSO Fy2YFEtASa ySdza2NBf 23AljdzSiéedu [ I YI &
niveau de testostéronémie totale. Le traitement par testostérone d'hommes adultes DM1 augmente

la masse maigre, mais n‘augmente pas la force musculaire maximale.

[ QF ES 32y | Restlis alfei®.YLa plus gouvent, les menstruations soniliégs et la
fertilité normale, mais le taux Iégérement supérieur de FSH et AMH suggere un dysfonctionnement
ovarien primaire.

Pathologies thyroidiennes

Q< ()

a OF a2 R K@K &ELISNI K& N2 ORA S & 2L¥ frévalencd f'liné BeltevéR | v a  f |
G RS f Q2 NRN® daRsSa litéraiure)®santicdrpaniithyroperoxydasesont positifs

dans45: RSa OlFla RS 5am® /SLISYyRIyGz fSa YFIftlIRASE RS
lien avec la DM1 peu clair.

U 01

En revanche, lgrobabilité d'un nodule bénin ou malin semble étre augmentée. Ainsi le risque de
nodule ou kyste thyroidien serait 10 fois supérieur a la population géndralgéquence des goitres
échographiques est de 40%, dont la prévalence est liée essentielleménd@, tandis que la
prévalence échographique des nodules est de G0&xiste unsurrisquede cancers papillaires de la
thyroide (CPTinais essentiellement dewicroCPT de bon pronostic.

Sur la base de ces résultats, un dépistage des dysfonctionnamthyroidiens clinique, biologique

et échographique est recommandé avec une fréguence annuelle pour la palpation cervicale, a

f QSO tdad GA2Yy AYAGAIES Lldzaia G2dza €Sa p lya Sy ¢
échographique.

Métabolisme plosphocalcique et pathologies parathyroidiennes

[ a@téoporosefémorale et vertébrale en DEXA est assez rare.

[ FLAO0fSaaS YdzaOdzZ I ANB RAYAYydzS tF RSEYodf  GA2Y
carence en vitamine Ptandis que les troublede la motricité des fibres musculaires lisses du tube

digestif perturbent l'absorption intestinale de calcium et de la vitamine D entrainant une
hyperparathyroidie secondaire
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Désordres hydroélectrolytiques

Une tendance hypernatrémique est traaciennement connue dans la DM1. Ses mécanismes sont mal
compris. Une dysrégulation de la vasopressine entrainant wperhatrémie neurogene a été

4dz33aSNBS RIya

R84 (NI @l dE +yOASyao

hyporéninisme hypoaldogironisme.

y23GSNJI Sl f !

SYNTHESERATTEINTE ENDOCRINIENBNALUATION INITIAEE SUIVI DES PATIENTS DM1

Complications a
rechercher

Evaluations a réaliser, rythme de surveillance et PEC

Rythme et contenu
du suivi

Insulinorésistance
DyslipidémieNASH,
diabete

Hypogonadisme
masculin
Testostéronémie basse
infertilité,
Dysfonction érectile

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

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

Thyrode
Nodules bénins et malin

Surrénale
ACTH accrue, cortisol
généralement normal,
DHAS réduit

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

Hypogonadisme masculin
{ dZNISAt §t SN 1SaG2aiGdSNRYSY
Supplémenter si besoin
Risque cardio vasculaire des inhibiteurs de la
phosphodiestérase mal connu

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

PTHcalcium et os

Surveiller calcémie et vitamine D 1x/an si
asymptomatique

Supplémentation mensuelle en vitamine D recommandg

Thyroide
Palpation cervicale annuelle
Dosage TSHT4 + échographie initialement puis
Fréquence selon les anomaliesnstatées

Surrénale
tlra RS RSLA&aGEFIS NBO2YYL Yy

Bilan au diagnostic,
fréquence a
réévaluer de fagon
personnalisée,
essentiellement a
partir de
f QI R2f,S5a

annuelle si
asymptomatique
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2.7. Atteintes de la sphére ORL (troubles deQ 2 NJ fdéglutiich, dR B
LIK2YFGA2Y S BRfaxillcdsgilesOdzi A 2y 0

[ QFGGSAYGS RS t1 &LKSENB hw[ AyOfdzi LINAYOALI Tt SYS
phonation. La pathologie obstriicA @S K| dzi S Sad GNFXAGSS RlIya €S OKI |

Il peut exister aussi une hypoacousspécifiquedans ses caractéristiques et sa prise en charge.
Troubles de déglutition

Les troubles de déglutition sont trés fréquents dans la DM1, rapportés chez 25 a 80% des patients
aStz2y tSa asSNARSaod /Sa GNRdzofSa RS RSItdziAlGAzZzy &
OKST S Fdzidzax I @SO LI glittorRiNdteyoy A 28 LI NJ F GGSAYy (S
Dans les formesongénitles, les troubles de déglutition somés fréquents, observés chez 78% des

cas. Ces formesongénitalesnécessitent une prise en charge orthophonique dans 77%, et une
nutrition entérale par sonde nasogastriquhez 69% des patients. 33% de ces nouwesivont

nécessiter une nutrition entérale au long cours.

Les troubles de déglutition représententne cause importante de pneumopathiet les
pneumopathies représenteraient la premiére cause de débezles patients DM1, impliquées dans
25 a 31% des cas.

Il existe une atteinte des 3 temps de la déglutition : oral, pharyngdzét2 LIK | |5 faiBlgsse

musculaire de la facperturbe le temps ora{bavage fréquent paincontinencelabiale,fuite nasale

par hypotonie vélairgfaiblesse de la masticatii)

[ Sa GNRdzoft Sa RS RSAtdziAlGAz2y a2 amplituddldeycahkaciorf SY Sy
LK+ NEYy 3ASS3 trbublg @cteuriRdzQ 102 teyJa  R.Gl exis disdnelkugrichtatio

relative du tonus de base da LKA y O SNJ & dzLJS NErScdehdardisén af laQfditiezseIK | 3 S
musculaire du pharynx

Lf NBadzZ 6S RS OS(GGS ReayY2ildNR Gtaserkse Ld2/19K IRNERYLIKS SR St |
RS fQAYKIflGA2Y aSO2yRI ANB

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

Les patients étant volontiers anosognosiques de ces troubles, on peut proposer un dépistage
systétmdl A lj dz§ Sy O2yadzZ GF A2y LI NJ dzy GSaid | dz dSNNBE R
RQ2NASYGSNI OSNE RSa GSaita LXdza Ay@lLaafaoe / SOA LIS
complications (textured RI LJiF GA 2y RSBcXWWQlIf AYSYy (il GAz2Y

[ QS@F fdzr A2y RS 0Sa ( NPasu B fbroRdpie deSdadiutitidnat dak 2 y  NB
vidéofluoroscopie de déglutitiarLes troubles moteursizd 2 LIK | geuvénty/ &ire objectivés par la
manométrie_pharyngalza 2 LIK | 3 Ik &tiyigrtant de noter que la stase hypopharyngie

alimentaire est fréquemment retrouvée chez des patients non symptomatiques, ce qui justifierait

f QA Y ( PiNdksystérRaBqued QA £ S a i fidroScOpeLdé Féglutition peut étre réalisée
fadlement, mais lafluoroscopieet la manométriesont dedisponibilité faibles et donc de seconde

intention.
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Troubles de la phonation

[ S& LINPofsYSa RQSt20dziAzy S RS @2AE jaugoit dzy ae
dans les formes pluseverescongénitales et infantilesetrouvéschezenviron 50% des patients. Les
GNRdzof S& RS t QSt20dziAz2y az2yid L} dza FNBldzSyida RIya

[ S& GNRdzof S&a RS tQSt20dziAz2y az2yd fedeplaryngéestl GG SAY
fr vYe2i2yAS RS ftF fFy3dzS Si Rdz LI flAad [QlFGGSAYD
pneumophonique.

Cette atteinte peut étre responsable :

-R Q dysarthrie flasque liée & une faiblesse de la musculature orofaa plus particuliérement

des muscles des joues, des lévassla languet du voile du palaisCelleci est fréquente et plus sévére

RFya tSa FT2N¥ySa O2y3asyiridlrtsSa Si ljdzA adz2NBASYyySyli
(«p,b,m,w») et ldbiodentales (4,v») est particulierement impactééJne rhinolaliepar déperdition

nasale est également souvent préserita. dysarthrie est souvent aggravée par les troubles cognitifs
pouvant étre présents dans la pathologie notamment dans les formeséoitaies et les formes

précoces.

-R Q dr@sBlisationqui est le symptdme le plus souvent retrouvé et parfois le seul notamment dans

fSa FT2NX¥SA& | Rdz §Sad [ QSKdvpedthlarysouredtpertriéy.a2yySa @St
-enfin, on peut noter uneaudté de la voix, un débit de parole plsaccadéet lent et une diminution

def QA y iv&eslieila VDR peut aussi étraouillée en lien avec les troubles de la déglutition

EnpratiqueOf A YA ljdzSs dzyS O2yadz GFdA2y hw[ I dSO NBIFfA&L
nasofibroscopie est nécessaire pour évaluer les différentes structures musculaires des joues, des
levres, de la langue et la fonctigmaryngdaryngée.

Letemps maimnal de phonatiorpeut étremesurésur un AtenuDeslj dzZS3 G A2y VI ANBA RQI dzi
etdes échelleR QK S G SNRPBIBNY 8zl § §FY RS aAdzA ONB f QS@2f dziA2y F

Consultations et suivi

/| 2y OSNYyIyd tSa GNRdzomtSa RS RS3IfdziAldAzy SiG RS 1
O2yadzZ G4 GA2Y hw|[ 2dz RQdzy adzA @A ALISOATFTAIdzS 2NIK2
dépistage systématique de dysarthrie ou troubles de déglutiient étre réalisé par le neurologue

dans le cadre du suivi habituel. Par contre, dans les formes sévéres de la maladie, notamment
congénitales etinfantiles, une évaluation de la phonation et de la déglutition est recommandée
annuellement soit par le médein référent feuropédiatre Yy SdzNR f 2 3dzS> at wo &az2Ad |
fS {AYSAAGKSNI LISdziS &ALISOAIFITAAS 2dz f Qhw[ @

[ iRervention RS f Q2 NI pepnieikégajerhentidsfaire de la prévention sur la posture de
ASOdINAGST f Q8YBA NP Y \irdet @xfufies Frisq@l@ NA &+ y (i I AyAA Il dzS &

Atteintes maxillofaciales

Les patients présentent un faciés et une croissance faciale particuliers, en rappdit &K@ LJ2 G 2 YA S F
leurs muscles faciaux, notamment masticatedrss 9y SFFSG> Af | Snulesy2 y i NB
faciaux joue un role majeur dans le développement cramaxillofacial. Les données échographiques

et électromyographiques confirment une atrophie et/ou une dégénérescence des muscles
masticateurs, et des activitéts musculaires masticatrices deefais antérieur du muscle temporal

antérieur et du muscle masséter significativement plus faibles chez les patients atteints de DM1.
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Ces patients développent, en régle générale, les caractéristiques phénotypiques conséquentes de ces
anomalies de la sphemmasticatrice : une face longue, peu expressive ; une inocclusion labiale avec
respiration buccale ; une position basse de langue, entrainant un-tigpeloppement du maxillaire

qui reste étroit avec une voQte palatine profonde et un hygéreloppement madibulaire en bas et

en avant ; un encombrement dentaire. lls présentent par conséquent trés fréquemmeandeglies
occlusales avecdysmorphose dentesquelettique de classe llIirotation horaire du plan odgsal,
infracclusie antérieure et articulé cs# postérieur.

t fdza f QSELINBaaAzy RS I 5awm-fafaleésmadu®d O2 OSs LI dza f S

Les déformations craniwt EAf £ 2 FI OAL £ S
troubles fonctionnels (mastication, respiration) et d@s F
retentissement psychologique.

> R2yid tSa {(NRdzof Sa R
A

A
TAOdZ 1S4 RIya fQAYGISNI O

Un traitement de ces déformations doit donc étre proposé, quand il est réalisable, comprenant une

prise en chargerthodontigue, chirurgicale orthophoniqueet/ou en kinésithérapiemaxillofaciale,

RFya €S o6dzi RQFYSEtA2NBNI It 2(6uiettrditg Gaysida partie Rriselant A G S R
charge thérapeutique).
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SYNTHESEATTEINTE DE LA SPHERE ENRALUATION INITIALESENVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Symptdmes a rechercher

Examens, Evaluations a réaliser

Rythme et contenu du suivi

Troubles de la déglutition :

Dysphagie aux solides et aux liquidesjorée chez

les patients présentant une myotonie

Stase hypopharyngée, voix mouillée
Difficultés de mastication

Lenteur a l'alimentation et risque de fausses rout

souvent niés par le patient (anosognosie)

¢NRdzof Sa RS fQSft 20dz
Dysarthrie flasque
Nasalisation
Raucité de la voix, débit de parole ralenti et
saccadé, diminution de l'intensité vocale,
imprécision articulatoire

Atteinte musculaire orofaciale :

Face longue, peu expressive, inocclusion labial

avec respiration buccal@psition basse de la
langue, encombrement dentaire

Anomalies occlusales avec dysmorphie dento

squelettique

Spécificités des formes pédiatriques
Troubles de l'oralité (succietéglutition)
Bouche ouverte, lévre supérieure en forme de tel

("tented uppe lip")
al 22Nl GAz2zy RSa
phonation

i NB dzo ¢

Au diagnostic du fait du risque de minimisation des symptémes
Evaluation cliniqueR S f I RSIf dziAdGA2y Si RSa GNRdzf S& R Srthéphvdiddated
prévention/guidance systématique vésvis du risque de fausse route (posture/texture/environnement favorisant)
Si possible, observation de la prise d'un repas avec un orthophoniste formé en situation écologique
Evaluation clinigue de la dysarthriampun orthophoniste

Troubles de la déglutition :
Evaluation systématique recommandée (méme en l'absence de plainte)

RS aAdyfus RQyyR8BGE2 RE FNR#AKA NRdziSaz
courbe de poids, dd NR dzo f Sa RS t Q2NI ft AGSs SiG0O
{ dNBSAtt I yOS RS tQSiGld 0dz2002RSy il A
Si pas de critére de gravitéest au@ S NINB (CRénéntéttige,nb de gorgéesévaluation qualitative voix mouillée,

évaluation risque FR
Utilisation de leclassification IDDSktandardisation internationale des textures)
Débit expiratoire de pointe a la toux

Fibroscopie de déglutitioa St 2y  QS@IF t dz- GA2y Of Ay Al dZ

Interrogatoire /auto-questionnaires DHI¢ Deglutition handicap indedB: possible minimisation des difficultgsr les
LI GASyda 5am YIAa LISN¥YSG dzyS S@OFfdz GA2y Rdz NBi

Selon disponibilité et besoinsvidéofluoroscopie de déglutition, manométrie pharyngtia 2 LK hed A Sy

wSOKSNOKS

R

¢NPdzof S& RS t0QSt2Qdziazy S
Examen de la cavité buccale
Mesure dutemps maximal de phonatigrQuestionnaire d'autoévaluation de la voi#Hl; VH#30, pathologique si >20),
Echelles d'hétéroévaluatiorifregistrement vocalGRBAS)
Nasofibroscopie

RS fI LK

Atteintes maxillofaciales:
Consulation et évaluation orthodontique et chirurgicale (en fonction des besoins)
Evaluation orthophonique et kinésithérapique (maxfteiale)

9@l tdzZ A2y RS& o0Saz2iaya Sy (ditopiniiergdti@Rpe) A f & RS
Recherche de troubles dstommeil si anomalies maxifaciales €f. chapitre spécifique)

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

infantiles)

Réévaluation agas par capour les
troubles def QSt 2 Odzii A 2
phonation

9y tQloaSy0oS RS
dépistage systématique de dysarthr
et des troubles de la déglutition par
neurologue dans le cadre du suivi
habituel, reprise du suivi ORL le c3
échéant
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2.8. Atteintes ophtalmologiques

Différentes atteintes ophtalmologiques sotécrites:
Cataracte

5Fya fSa FT2RBSRSI Rdd @F2aAONRS f 15a|piesentd cdbdz S Sa
environ 30 a 56% des patients. Elle e un aspect typeju& arbre de Noéb («Christmas tree

cataract», NS (i N2 dzdS RI ya R QipatitésNgdictuellds iridescénedycBanigues
RA&ZaSYAYySSa RIya €S ONRaGlFIftfAyY KFEIoAGdsSSEfSYSyid L
9ftfS LISdzi sGNB £S LINBYASNI aAdyS RS fI YIflFRASSTE ¢
fF YFEFTRAS RS {(iSAa8NKSEad ORYSY PARR Y | WANBD f Sy O
une étude de 354 patients.

Ptosiset malpositions palpébrales

5Fya tSa asSNASAE 2LKGFfY2t23AdzSas At yQSad LI a
étre proposée (dans moins d®% des cas dans les études), par suspension frontale ou par résection

du releveur. Néanmoins, certains patients doivent étre réopérés pour relacher la suspension frontale

en raison de complications cornéenn&sdzS & t f QA yopétaditedzaCh22Nilver ébmis (

souvent trés faible chez ces patients, le risque de complications cornéennes post chirurgicales par
lagophtalmieest important. La chirurgiesi elle doit étre réaliséele sera de facon trés prudente. On

ne négligera pas legdternatives norchirurgicalegdispositifanti-ptosisMercier a fixer sur les lunettes,

NHzo 'y | RKSAaATX0 P

[ QK@ LR G2YAS FILOAFES LISdzi FYSYSNI I dz RSPSt 2LIISYSY
YEELRaAlA2ya aS O2YLX AljdzSy (i sRiQwy étré NBaz@i PargR S & dzN
chirurgicalement.

[ S RSTlLdzi RQ200fdzaA2yYy LI fLISONIES Sad t NRAIdzS R
topique (hydratation, pommade oculaire a la vitamine A voire occlusion nocturne palpébrale).

MélanomS RS f Qdz@S S

Le risque de mélanome choroidien est estimé 28 fois plus élevé que dans la population générale. Des
mélanomes dd Qdz@ S 3> OKR NB ORS Sdécrit® Sexegpdtittids Ine Zyfvgillagé S
ophtalmologique réguliére permet de dépister ces tumeurs au sfadsymptomatique

Atteinte cornéenne

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

[ G2EAOAGS RS f Q! MBLIR@ASG £2 f QBN dE@TAR 3G REBA lfdzS 6 ¢
codant des génes du facteur de transcription 4 (TCF4) et de la protéine kinase DM1 (DMPK) a été
décrite dans la dystrophie cornéenne endothéliale de Fuchs (FECD) et la dystrophie myotonique de

type 1(DM1), respectivement.

lpeud QF 3A NI RQdzy RA Lapyse énichae rie diffefe pasiidéedbidgstraphie de

Fuchs isolée.
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Atteintes rétiniennes

Il a été rapporté la survenue de dystrophies rétiniennes assoeidedystrophies myotoniques

0 26 ,6% de dystrophies maculainggiculées €n aile de papillon

O HNIp: RQFTGSNIGAZ2YyAa RS f QSLIAGKSTE A dzy

O noXd 2 RQFGNRLIKASE NBUGAYASYYSa LISNA

O HNZIm: F@FASY(d dzyS F2NX¥S RAFFSNBYGS
[ QF OdzA S @AadzsSttS SilFAdG Sy ISYSNIf NBfFGABSYSy

Des membranesgpirétiniennes et des trous maculaires lamellaires ont également été décrits.

SYNTHESATTEINTE OPHTALMIQUEVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

. . . L Rythme et contenu du suivi
Atteintes a rechercher Evaluations a réaliser
Suivi avec un ophtalmologiste
Cataracte de proximité (en ville)a adapter
| R A X L 2 é
Ptosis I euNdEdghostioou selon les signes SY ¥2yOuizy R
L (par exempletous les 2 anghez
cliniques £ QleRdzt
Atteinte de surface oculaire | Examenophtalmologiqueet orthoptique avec
(syndrome sec) des examens paracliniques a élargir en foncti N
Atteintes rétiniennes des découverteRS f QSELl YSy] . Rythme de suivi a adapter
A« A individuellement si atteintes
asStlry2yYysS RS ; ; .
oculaires ou signes d'appel

2.9. Troubles veésicsphinctériens et anorectaux

Ces manifestations concernent autant les adultes que la population pédiat@gsesymptdbmes sont
percus comme invalidants tant physiqguement que socialement par les patients avec un net impact sur
leur qualité de vieet celle de leur entouragél est donc impératif que leutépistagefasse partie du

bilan des complications chez tolgs patients atteints de DM1, quel que soit leur age.

Sur le plan urinaire

[ QAYO2y Ay Sy OS dzNR Yl ANB sant dessgnipdaedXetro@véskdandzcettd: NJ  dzN.
LJ2 Lddzt | G A2y @ 5 é&urgsken padiBiizisontdapportéR. Q

Plusieurspra Sy G F GA2ya Of AyAljdzSa SG dz2NPReyl YAljdzsSa Sy ¢
publications de cas rapportés dorit QK@ L2 G2y A S Rdz LI I YOKSNI LISt A S\
t QAYAdFFAAI YOS ALKAYOISNASYYS diNBUNIf ST f QKe LISNI
Quelques asR QK & LJ2 (i 2 y podran@Bed fisQue teSétention chroniquest de complications

sur le haut appareil urinaire au long terme sont également publiés.

Nous conseillons doncQA vV SNNR ISNJ & & 4 G SY IsirNdj pz8en&eydé sign&sa LI
fonctio Y St & dzNAYFANBA GSta ldz8 f QAyO2ydAYSYyOS dzNRY
possibles.
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NB I f A éalendrde?nyictioRr@kizgt mesure des apports hydriques et des volumes urinés
A 1j dzS f quekiioAnbire dthndakdBé/tel QR AU SFECIQUI SF | ICIRpewert

a
X¥SGGNBE RS YASdzZE OF N} OGSNARASNI £ S §8qu&idderQAiy 02y i

[l
FAY
LIS N
En fonction de lacliniqie dzy' S @S NA FA OF ( A 2 yeésical padzfidofapbiciRsbqué QI a LIS (
le suivi de ldonction rénaleplutét par mesure de la clairance de la créatinine par recueil urinaire sur

HNK S&a0G LINBFSNIoftS 6tSa RSTFAOAGA YdzaOdz I ANBa LJk
créatinine sanguine). Si un déficit en masse musculaire important existe @dZjdegbatient, la mesure

de la clairance de leystatine G2 également montré son efficacité dans le suivi de la fonctoale.

Les patients ayant des troubles urinaires doivent étre adressés ardegues ou neureurologues

ou par le médecin MPRodzNJ f I NXB | éxanien dinigleyneuRp@rilzgal et de bilans plus

I LILINE F 2 y Bk débitin&tfie&t ulj bilz® urodynamiquei nécessaire. Ces examens spécialisés
permettront de vérifier la bonne vidange vésicale ainsi que la contractilité déiamswe et la
compétence sphinctérienne urétrale et de proposer des solutions les plus adaptées aux patients.

Sur le plan anorectal

[ QAYO2yGAYSYyOS IyFfS O0LISNIS AyO2yiNbfSS RS aStf ¢
j dzS f QA y O aiyeid deyoSryadScettzpdpufation. Les derniéres études de cohorte retrouvent

une prévalence importante dépassant souvent 30%. Les troubles du transit tdbs cprestipation et

les diarrhées2 dz 0 A Sy t QFft SNy yOS RSa RSidzles $yikpfonesY sy S &
FNBIjdzZSYYSyld NBONRddz#Sa OKSIT OSa LIk aGASydGtao /Sa i
douleurs abdominalepeu spécifiques.

[ LKeaA2LI GK2f 23AS RS ftQAyO2yliAySyOS FylLtS | Si
contrdlS  dzi At Aal yi t I YIy2-8FRANAO2 LIAYR2 NBOG HIES SOQED)
implicationdes deux sphincters (strié et lissept reconnue avediminution des pressions de repos

et du réflexe recteanal inhibiteur mais égalementine atrophie du sphicter et des contractions
myotoniques sphinctériennessuivant une relaxation en réponse a une distension rectale. Le
retentissement de ce trouble est largement majoré par une situation de constipation chronique avec
débacles diarrhéiques épisodiques (pontvétre en lien avec le régime alimentaire et hydrique du

patient).

[ OAYVGESNNE I ( 2RASNEES  Lar20aAdSyyYilah AG23SOSNY Iy i f QAYy O2y Ay S
gue ce sujet est encore tabou y compris dans la population générale.

Lf Said LRaaArofS RQdzi A f3AG2SNNE  REGIA Vij QI2Syalim yrBefsoote NByal O
Neurologic Bowel DysfunctionJ2 dzZNJ F ARSNJ £ fF OF N} OGSNRalFI A2y RS
retentissement sur la qualité de vie.

[ QSElchijug L2 dzNJ RSLIAAGSNI dzy S KeLISNI2yAS Rdz ALKAYOI
manomeétrieet échoendoscopie rectal@aupres de gastr@ntérologues semblent les plus appropriés
FILOS £ OS advYLWisYS FFAY RS @SNR FditdGneat e oh@ ddapEA Y S RS

Il est également important dearactériser le transit du patienten se basant préférentiellement sur
des définitions standardisées telles que celles dddssification de Rome.IV

Ainsi, laconstipation chronique(trouble du tansit le plus fréquemment rencontrés) y est définie
commef QF 8420AFGA2Yy RQldz Y2AYya H a&YLIisyYSa RSLJzAa |
- Moins de 3 selles par semaine
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https://iciq.net/iciq-ui-sf
https://iciq.net/iciq-ui-sf

- Selles dures

- Efforts de poussée nécessaires

-{SyalridAirzy RQS@I OdzZ A2y AyO2YLX 84S

- Sensatiorde blocage anorectal

-al ydzdzdNBa RAIAGEE SE 2dz FdziNBa LJI2dzNJ FFOATAGSNI £ Q

La consistance des selles pourra étre appréciée facilement erSad@td t dzl G A 2y dchutleY2e Sy
Bristol Une selle de consistance satisfaisante est Bristol 3 ®égertorier les apports hydriques et
de fibres est également important.

La physiopathologie de la constipation dans la DM1 est encore débatn#e un ralentissement
global du transit par atteinte de la musculature digestive lisse et des difficatiégectales a la
défécation par atteinte sphinctérienne ou une association des deux phénomeénes.

Il ne faut pas hésiter a faire réalisen Abdomen Sans Préparatimoire unTemps de Transit Colique
y20FYYSyd Sy OFa&a RQAYGSNN®Aund gasdNSercdrafk dignank lne £ S |
constipationimportante.

Spécificités pédiatriques

La symptomatologie est superposable a celle de l'adulte avec des problématiques d'énurésie
possibled'incontinence urinaire et de rétention d'urine nécessitalets explorations urologiques et
urodynamiques si besain

La constipation et les faussdfrrhées de constipation sont trés fréquentes et source de douleurs
abdominales a prendre en compte et a questionner a chaque suivi. L'incontinence anale est possible
avec notion d'encoprésie, de fuites anales rapportées par les parents. Chez l'adolescent, ces plaintes
sontsouvent difficilementbordées mais devraient également étre recherchées lors des visites de
Suivi

I KST f orSsgrganfciiliErement vigilant & utiliser des prises en charge non invasives en
premiéreintention.
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SYNTHESHROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET ANORBAIALATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Complications aechercher

Evaluations a réaliser

Rythme et contenu du suivi

Incontinence urinairea I'effort
et/ou par urgenturies

Incontinence anale
Constipation
Diarrhées
Dysurie

Hypotonie vésicale (avec risque
rétention chronique)

Spécificités des formes
pédiatriques:
Enurésieincantinence urinaire,
rétention
Encoprésie
Béance anale (en lien avec ung
hypotonie sphinctérienng fuites
anales

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

Sur leplan urinaire :

- Interrogatoire systématique sur la présence de signes fonctionnels urinaires (calendrier mictionne
mesure des apports hydriques et des volumes urinés-WTIF chez I'adulte)
- En fonction de la cliniqueéchographie rénevésicde, mesure de l&lairancede la créatinine
(éventuellement mesure de la clairance desystatine Cen cas de déficit musculaire important)
- Si symptémes invalidants, possibilités d'adressage @rologue ou neureurologueou MPRpour
examen clinque new-périnéal, débitmétrie et bilan urodynamique

Sur la plan anorectal :

- Interrogatoire systématique pour caractérisation du transit et des selles (calendrier, score NBD, €
de Bristol)
- En fonction de la clinique ou si patient peu interrogeabddomen sans Préparation, Temps de Trar
Colique
- Si symptémes invalidantgossibilité d'adressage a gastroentérologuepour examen clinique,
exploration par manométrie et échendoscopie rectale

Formes pédiatrigues

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

0-10 ans

A intégrer au rythme du suivi décig
L2 dzNJ £t QSy FI

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

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

Des troubles cognitifs et comportementaux sont frequemment observés dans la DM1, quelle que soit
la forme de la maladie (congénitale, infantile, juvénile, adulte, tardike)retentissement sur la
a02ft I NA(GS LidZpdfesbiddeleai&idditte Bwilués. 2 OA 2

La formecongénitaleest associée a la présentation clinique de la DM1 la plus sévere sur le plan
O23AYAGATI (2 dzi ledpRngMSculdire ét Bspira®itesLitoubledaNdéveloppement

intellectuel IDI)y est quasconstanta8 O RS& ljdz2GASyGa AydStfSOGdzsSt a «
yQe FAG RS RSAINIRFIGAZ2Y O23yAGABS | dz O2dz2NE Rdz RS
fS LXFYy O2YLRNISYSyGlrfs RSa (GNRdzofSa REFIAOAGE AN
O2YYdzyAOlFIGA2YyS>S RS I az20AlfAralrdArzy SG RS&- a0 SNB?
autistique («autisticlike ») » ont été rapportés.

La formeinfantile de la maladie (apparition des symptémes entre I'dge de 1 et 1Praste encore

mal diagnostiquée car la présentation clinique des enfants atteints ne ressemble ni a la forme
O2y3aASYyAildltS oY2Aya aS@SNBuvI yA t OSttS RS QI Rd
FIrA0fSaasS YdzaOdz | A NBS FHNB || idS yaiA DY Y aR A ISGLISTY (RS aLJ)Rdz1
fQroasSyoOS RQIOGA2ya alLISOATFAILdzSSa Sy GSNX¥Sa RQSOI €
RIya dzy S &aAdGdza GA2y RQAaz2fSYSyi a2 O0AL € Si RQSE
neuroy dza Odzf F ANB FFAG FAyaA LINIGAS RS& YIFfFRASA NI N
Les difficultés apparaissent dés la maternelle et sont majorées par une fatigabilité, une lenteur, parfois

une somnolence, une hypotonie des muscles du vipageant conduire a une certaine inexpressivité

faciale et a une dysarthrie. Des études récentes rapportenfidéger/une intelligence subnormale

et soulignent des déficits touchant les domaines vispatiaux constructifs, les processus
attentionnels, & flexibilité cognitive, la mémoire de travail auditiverbale et la cognition sociale. Les

plaintes se rapportant au sommeil, notamment a travers une somnolence excessive diurne, et a la
fatigue sont fréquemment retrouvées et impactent la qualité dedds enfants et adolescents.

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

Chezf QI RONEIESSYy G+ yi dzyS 5amx f | f AGGSNY GdzZNB aO0OA Sy
résultats variables sur la sévérité et les domaines/fonctions altérés. Par exemple, certaines études
retrouvent des dysfonctions coiives légéres dans les formesn@2 Yy ASYy A Gl £ Sasx | f 2 N&

retrouvent des tableaux plus sévéres. Une métg( I f @ &S & dzNJ £ S& (G NRdzof Sa C
confirmé une atteinte potentielle de tous les domaines cognitifs par rapport a des conteites

j dzZQdzy S 3INI YRS KSGSNRISYSAOHNS SYyiNB tSa SiGdzRSaod /¢
échantillons souvent faible, mais également par la variabilité phénotypique des populations étudiées
(études incluant des formes congénitales/jukéh S& 2dz y2y > N3IS&a @I NRFIo6fS
potentielle de profils cognitifs différents dans la DM1. Malgré chétrogénéité certaines atteintes

semblent au premier plan. Ainsi, la plupart des études montrent une altération prédominante des
fonctions exécutived J- NJ NJ LJLJ2 NI | dzE | dzii NB & ¥ 2 ogb@ifion Botisle O2 Iy A
y20FYYSyd RS I (GKS2NAS RS fQSALINRARGT Sad S3lrfSysS
le contact particulier de ces patients. Un déficit des cdpadaie prise de décision a également été mis

en évidence, ce qui peut également expliquer les difficultés de mise en place des soins et du suivi.

Des problématiquecomportementales et psychiatriquesont également observées comme des
difficultés interpesonnelles fréquentes, des troubles de personnalitts comme une personnalité
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évitante, une apathie2 dz £ f QA Yy @S NRIS 508/1SdzIRNGBIEA YIKIRDS\AIYARS/A Y S dzNE f
décrites dans la DM1 peuvent avoir un impact sur les fonctions cognitivesneoune fatigue

excessive, une désorganisation du sommeil et une hypersomnolence, ou des tranited pressifs

ces derniers semblant plutdt secondaires au déficit moteur et a la difficulté a vivre avec une maladie
chronique. Concernant leur évolutiofes études longitudinales chez des adultes atteints de DM1
montrent unel 33 NJ @I GA2Y LINP I NB & daved 8ne Bégradhtion: séribfpiug 0 S O 2 3
rapide dans les formes tardivésremiers signes de la DM1 aprés 40 ans) que dans les autres formes

de la maladie.

En raisonde ces atteintes cognitives, le patient doit étre informé que la DM1 est également une
GYlFfFRAS Rdz Qi&NESbsyzholo@aile ddiyétre proposé aux patients enfants et

adultes YsYS Sy f QI 6aSy O&plickeS Celldlah peyitintettreCed Bwoantehl® S
GKFYRAOI LI Ay@ArAaArofSé [[dzQSaid tQFiGSAYyGS O023ayAGA D¢
FRIFLIWGSS Si arx o0Saz2Ay RSa |ARSa RFEya al aoz2ftl NR
f Q 3y &l bilan devra comprendre une évaluation psychométrique globale (QI), des fonctions
SESOdziA@S4& Si RS ft Ql-spaiidey ét siskigbstrugtoes, da |2 fétdirk, 2lelda T A &
O23yAlA2y &a20AFf ST RS Q2 ®&RAOST f{SIZ FBIILINB/EBa NBYO K
LI2 dzNJ dzyS Ke LIS NE2YYyASkaz2yYyz2ft SyO0S RAdNYS SEOS&aar g
langage (expression, compréhension) et les apprentissages (recherche de dyscalculie, dyslexie,

R& & LINJ E A S (edil est ne&bsairevent IRhilEn europsychologiqieS & QI 8 &8 dz2ZNBNJ RS ¢
RS OFGFNIOGS ljdzA R2YyYSNIAG dzyS ol AaasS RQFOdaAGS
psychiatrique, le patient pourra étre adressé a un psychiatre pour évaluer et traiter notamment un
éventuel trouble du spectre autistigS > 2 dz dzy GNRdzof S RSTFAOAGIFIANB RS
hyperactivité.

d
S

Dans les formes pédiatriques, le bilan neuropsychologique doit étre proposé avant le début de la
a02f FNAGS 2dz Fdz RAFIAYy24a0GA03 LIAARMBSISL SAtH R2 b0 Fg
au diagnostic, puieeproposélLJt dza A SdzNB ' yy SSa LX dza GF NR 2dz Sy O &
par le patient ou ses proches.

I OS 22dz2NE Af yQeée | LI a RQAYRAOI (A 2¢ hotmistehcasNB Il f A &
de suspicion de diagnostic différentiel. On réalisera alors de préférenclRbMe& défaut un scanner

en cas de contrd Y RAOF GA2Y OLJI OSYIF{SNL® [2NEREIjdzQSttS Sai
anomalies comme une atrophie cortisous-corticale, des espaces périvasculaires de VircRolin

dilatés, et des hypersignaux T2 de substance blanche qui peuvent notamment siéger au niveau des
poles temporaux.

La physiopathologie des troubles cognitifs dans la DM1 reste imfgamf@nt comprise. Elle est
LINPOIF6f SYSyild Sy NI LILRNI 9SO tSa Fy2YFfAS&a RQSLI
triplets CTG dans le géne DMPK, aboutissant a des atteintes neurodéveloppementales,
neurodégénératives et vasculaires, elles mértérant la connectivité cérébrale. Les arguments pour

dzy S 2NRA3IAYS ySdNRPRS@OSt 2LIISYSydGlrtS az2yid t QSEA&GSy
associées a une atteinteognitivo comportementalesévere et précoce, ainsi que des anomalies
cérébrales comme une gyration simplifiée ou des hétérotopies neuronales. Les arguments pour une
2NAIAYS YSAdZNBPRSISYSNI GAGS az2yid ft LINBEaAaSyOS RIY
anatomopathologiques observées dans les maladies neurodégénératives, commetenegoeonale

8§ RSA RSISYSNBAOSYOSa yYSdNBPFAONREEFANBA O2yadh
LINPGSAYS ¢! oOonbow0O ljdzA Sad Fy2N¥IfSYSyd SLA&aSS
aggravation cognitive progressive vue suédeS 1 dzZRS & f 2y AA G dzRAY I Sad 9y TFAY
des hypersignaux T2 de substance blanche, notamment dans les p6les temporaux, ainsi que des
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espaces périvasculaires (de VirchBwbin) dilatés, qui pourraient faire évoquer une atteinte
vasculaire.
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SYNTHESKTTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENRVALERTION INITIALE ET SDIBE PATIENTS DM1

Evaluation initiale

Rythme et contenu du suivi

Complications

Examens / Evaluations

0-10 ans

Adolescence
Age adulte

Forme congénitale
Déficience intellectuelle
Troubles déficitaires de I'attention avec ou sans hyperactivité
Troubles de la communication, de la socialisation, stéréotypies et tab
pseudeautistique

Forme infantile

Déficience intellectuelle 1égére

Troubles des apprentissages
Ralentissement, inexpressivité faciale, dysarthrie
Troubles visuespatiaux et visu@onstructifs, atteinte attentionnelle et de
la mémoire de travail, atteintérontale (fonctions exécutives et cognitio

sociale)
Troubles du sommeil, somnolence excessive et fatigabilité

Forme juvénile
Dysfonctionnements exécultifs, visgpatiaux et visueonstructifs
Troubles des apprentissages et des interactions sociales

Fome adulte
Hétérogénéité des profils en termes de sévérité et de fonctions altéré
PGGSAYGS O23yAGASS tSASNB SO

des troubles cognitifs séveres
Altération prédominante des fonctions exécutives, de la cogniimgiale
et de la prise de décision
Troubles de personnalité, apathie
Troublesanxiodépressifs
Fatigabilité

Bilan neuropsychologique (méme en I'absence de plairficience
intellectuelle globale (QI), fonctions exdimes et de I'attention,
fonctions visuespatiales et visu@onstructives, mémoire,

Précautions : vérification de I'acuité visuelle avant bilan (cataractg

b

Au cas par cas, adressage a un (pédo)psycluatien neuropédiatre
spécialisépour évaluation d'un éventuel trouble du spectre autistiqu
et/ou un trouble déficitaire de I'attention

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

Au diagnostic ou avant la scolarité

Cognition sociale et adaptation sociale

Apathie, dépression

notamment chez les adultes

NEOKSNOKS RQdzyS KeLISNE2YYA

Evaluationcompléte des fonctions cognitives y compris atienhelles

chez les enfants

BNP a répéter 2 a 3 fois
avant I'age adulte
(possibilité
d'aménagements de la
scolarité)

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

Sersibilisation a la nécessité de
revalidation du permis de conduirg

Soutien & I'éducation a la sexualit
(notion de consentement a

(re)développer avec les patients)

chez les adolescents/ jeunes adult

Aggravation possible sur le plan
O23aYAGAT | BS
Risque de perte d'autonomie accr

Entretien/PEC psychologique en fonction des besoins pour

patient et/ou son entourage (notamment aux moments clés dg

maladie comme au diagnostic, lors d'une aggravation, lors d

f QAYUNBRdAzOG A 2 f 2REdzyR S| I NB &

humaines, lors d'un changement dans la prise en charge, d'
réaménagement de la scolarité, etc.)
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2.11. Complications dermatologiques

Il peut exister ursurrisquede tumeurs cutanées, essentiellement bénignes comme les pilomatricomes.
Unsurrisquede carcinomes cutanés, notamment les carcinoimesocellulairesest décrit également.

Lt yQé& | daNF LI & RS adaNBSAftl yOS aeéatao§u¥ silgsioh dzS Y I )
cutanée suspecte. Des conseils de photoprotection seront également promulgués.

3. Prise en charg multidisciplinaire
3.1. Objectifs

La DM1 est une maladienulti systémiquedont la prise en chargdoit doncétre multidisciplinaire et
coordonnée. Le dépistage des complications permet de proposer des solutions spécifiques pour éviter
la progression des symptdmes ou limiter leur impact.

[ LINAasS Sy OKIFINHS Rdz LI GASyd FGiSAyd RS 5am R?2
suivi lourd et inadapté. Généralement le neuropédiatre puis le neurologue, aidés des médecins MPR
azyid Sy OKFNBS RS RSTAYANI S Lage pSphintesSlesprajgtsy a LJ2 d
La prise en charge cardiaque et respiratoire étie systématiquement réévaluée selon les données

du suivi, car elle met en jeu le pronostic vital.

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

Les objectifs de la prise en charge sont multiplésiter un déces prématuré en anticipant et en
traitant les complications connues de la maladie, améliorer la qualité de vie et diminuer le handicap
en proposant des traitements médicamenteux ou non des manifestations de la matad&oublier

la prévention ded transmission des formes graves de la maladie

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

[ S& GNRdzoftSa O023yAGATA AYLIOGSYyd tF LINRAS Sy OK
attentionnelles mais également simplement de difficultés éventuelles de compréhension des
O2yaAidaySa Si Rdz LXIYy RQIFOGA2YZET t fF F2Aa RlIya S
F LILWINBKSYRSSa S SELX AljdzSSa t  f QdifieizlelpSrcodrs2et Ay |y (i ¢
améliorer la relation patiensoignant. Le ralentissement cognitif global accentue ces difficultés.

Un abord ludique est primordial, ainsi que des pauses fréquentes, afin de geérer la fatigabilité et la
Y2UAQFGA2y > R@SWEAN Wiid LI dza OKST

Il existe un risque de mauvaise compliance pour le suivi rééducatif et le port des appareillages. Pour
fSa SyFrydaz tSa RATTAOdA ésSparfoida @yiplexeRes daédc&eurs OF NJ f
doivent donc bien expliquer les consignet les objectifs des exercices ou des appareillages, et
aQFaadz2NBENJ RS f SdzNJ O2 YLINB K Sy & A& yAnnexdzhddiBtes pdgcBo f QSy T
cognitives dans IMaladie de Steinery f S& O2 YLINBY RNB .LJ2dzNJ YA SdzE aQeé

I KST t QlréBetirfe deSrBubléslicoghiifs et comportementaux peut également avoir un impact

YI 2SdzNJ adzNJ £ YAasS Sy LXFOS RQdzyS LINR&AS Sy OKI
RQ2LIIRAAGAZ2Y SiG t QANNRGIOATAGS NBUGNRdsdgrire I RF' ya f |
professionnel de santé et le patient et amener & la rupture du parcours de soin du p&enta & 2 OA Sy
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RS&4 RAFTFTAOMZ 61Sa RS FtSEAOATAGS SiG RS LI FYATFAOL G
charge au quotidien (oublde rendezd2 dza ¥ NB Fdza RS @Sy ANJ OSNIilI Aya 22
pris en charge par le remplacantetd@ I LI G KAS Si fS&8 RAFFAOdZ 1S& RQAYy

freiner la mise en place des différents suivis en ville.

Ces difficulté cognitivo comportementalesy SOSa aA idSyd 1 YAasS Sy LX I OS |
d2dz0 Sydz SG RQIFIARSa IRILISSa t OSa -Vilspre@edesd o YSh
prochains rdvs en présence du patient). La famille et les accompagnestsatients peuvent étre

RQdzyS 3aANI YRS NB&aaz2dz2NOS S3IIfSYSyd L}RdzNI Y Qi NB Sy
fiche en annexg

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

3.2.1. Prise ercharge médicamenteuse de la myotonie
0 Mexilétine

La myotonie peut se manifester par un défaut de relachement musculaire des,rdamsoubles

bulbaires (dysarthrie/troubles de déglutition/ troubles de la mastication des troubles digestifs

Dans cecontexte, la mexilétine, traitement symptomatique amiyotonique, peutétre une option

OKSNIF LISdzii Alj dzS5 Sy NI LISt I yi FIS sess ¥r@idagarla hyoronz a Sy OS
Sad aevyLli2Yl Al dzS =indgafionfcaidiaguitBye\alidaién pa & yaidBgue

[ YSEAfSGAYS R2A0G sGNB LINBAONRGS FLINBA | A& RC
compétence neuromusculaire. Le traitement est a prendre pendant les repas pour éviter la dyspepsie
et la fatigue transitaie.

N

[T R24S KFoAGdzSttS dziaAtAassS OKST fQFR2fSaldSyi
f QI Ro#tfilds 8e167mg, jusque 3/j, enRTU)K ST € QSy Fl yiG LX dza 2SdzyS RSa
15 mg/kg/j sont habituellement prescrites si nécessapmposées en préparation magistraldne

SO fdz GA2Y NB3IdzZ ASNBE RS f QSFFAOFOAGS Sisats I G2
de la mexilétine dans la DM1 est en cours en France pour des enfants de 6 a(C3irdoalTrials:
NCT04624750).

La mexilétine, est contre indiquée chez les patients avec des antécédents de troubles du rythme
(comme le sont la flécainide et les ames antiarythmiques de classe 1) du fait du risque pro
FNBEGKY238yS tAS t ftQAYGSNI OQiGA 2y -ihdddfidds HalstdelleO | vy I dzE
jdzS az2yd fF Reat2yOiAz2y adcaitz2ftAljdzS OGSy i NIOdz I A NX
LINS&ASYyOS RS (iNRdzot Sa O2yRdzOGATA Y2RSNBA bt fQ9/D
mexilétine devra étre discutée au cas par cas en fonction du rapport bénéfice risque pour le patient.

Elle nécessite une surveillance cardiaque rapprogaaapport aux protocoles généraux par ECG et

holter ECG au moins semestrielle et échographie cardiaque tous les 1 a 2 ans. Un monitoring par holter
implantable pourra étre proposé au cas par cas pour sensibiliser la détection de troubles du rythme ou

de la conduction paroxystiques.

5dz FIAG RS tQFEOGA2Y FyGALFNEGKYAIdzS RS ,&chaqeeSEAT S
changement de posologuisannuelleest recommandée.
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Avant initiation : Evaluation par un cardiologue | EXplorations systématigues Exploratl wes

o Ecs 2 Exploration
Recherche d'uns contre-indication cardiague 2 |z prescription de O  Echocardicgraphie glectrophysiologique
d'utilisation (RTU] i Autres explorations facultatives caranaire

! Zzlon le contexte, comme dans |z population gEnérzle non

1
i
i
i
Ilexilétine conformément aux recommandations tempaoraires H O Holter ECE O  Deépistzze maladie
i
i
E ztteinte d'une maladie génétique, et 3 I'appréciation du praticien

Antécédents
Infarctus du myocarde (aigufanden)
Angor { coronaropathie non revascularisée®
Bloc auriculo ventriculaire [BAY) de hawt degré non appareillé **
Traitement de fond cardiague™*** :
médicaments susceptibles de donner des torsades de pointe

Electrocardiogramme
Bradycardie sinusallnn ﬂfriquence cardizque < 50 bpm)

ulo ventriculaire de haut degré
Tachycardie ventriculaire [TV) ****
Fibrillation atriale, flutter atrial
Onde O de nécrose, trouble de la repolarisation

Mexilétine

Fraction d'éjection du ventricule gauche < 50 %
Trouble de la cinétique segmentaire

HF::&.;EE‘E:B * Une maladie comomzire revascularisss sam: saquelle d'infarctus ma comstitoe pas me comtre-
indication abzohue

** Pour les patients avec BAY dz haut grads appereillés, la presence conoomitants de tronhles du
rvthme venmiculaie dait &tre racherches

*w*Lizte de la BT de Marppscla hetps: v bes-samte fojomsp 3245176 &nanmecla-merileting
#ee* Une TV soutemue constiize me comre-indication absalue En czs de TV non soufeme, le
mode de diagnostic (memaires pacemaker ou Haolter), hpﬂmdemmadem
favorizants {permurbations budpe-glectmiitigues, 2 nomaliser si possible) pement e priz en

Controle aprés le démarrage du traitement
ECG aprés chague modification de posologie

WO MODIFIE

PCATREITTE MEET ETTHE

MNowveau symptime cardiaque suspect détecté en consultation de suivi
[Douleur thoradique, palpitations inhabituelles, syncope)

ECG tous les ans ou plus fréquemment™®****, 3 'appréciation du praticien

Explorations annuelles faculatives selon le
contexte, a Fapprédation du praticien -
Echocardiographie®****
NDHM_ODIFIE Holter ECG***** wedss La BTU d= Manmscla recommands un bilan cardiague BCG +
= . Echocardiographie + ECG Holter ton: les d'anomalie
BOURSUTTE MEXILETINE Exploration électrophysiglogique i

Dépistage maladie coronaire®***** Wﬂﬁmm of sl

Figure5: Schérh & R QA y ( NBuasaicae gmeslétinedass la DMIdQF LINB & 2 | Ko A

al., 2024) Un trouble de conduction traité ppacemakemne constitue généralement pas une contre
AYRAOI A2y t mheiktyigiaN®sRids@li daliglogle $&fétert.
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0 Autres molécules

Dans certains éa> RQl dziNB&a | yil 32yAaisa RSa OFyldzE &2R
SAFtSYSyild si(NB RbuaddadnirsSiddicsiona I®mexilétiRe) &ddmdrdsans AMM
dans cette indication (carbamazépine, lamotrigine, lacosamideprescription doit également étre
FIAGS FLINBA | BA&d RQdzy LINY GAOASY SELISNI® ! yS SgI f
Sali ySOSaalANBd [ adz2NBSAtEFIyOS o0A2t23A1dzS KIF oA

3.2.2. Rédlucation - formes congénitalesjnfantiles et juvéniles

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

La prise en chargseramotrice (ocomotrice etorthopédique ainsi que motricité fing respiratoireet
orthophonigue (communication mais aussi déglutition et motricité budtmuofacial®, avec
différents domaines de santé psychomotricité, ergothérapie, Activités physiques Adaptées,
psychologie eneuropsychologie.

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

Un accompagnement par une structure médgmciale peut étre préconisé selon les besoins de
fQSYyFlLyid Y Sy /lta{ts /atx /attX {9{{5 6{SNBAOS R
RQI9RdzOI i A2y Malito\Bkud&iNoird IVERUNhA scalafisation adaptée est parfois aussi
LINPLI2ASS Y Sy !'[L{Z {9Dt! X 2dz 90 oWna demndeSlgia wS:
F2NFIFAG LINBO20S @Al tSa LXIFGSTF2N¥Sa RS O22NRAYL (
orientations et fnancements des prises en chargeanontde la trajectoire de la MDPH.

Spécificités de la rééducation dans la forme congénitale

Dans le cadre de la forme congénitale, la prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dés la
naissance, ausein @S NIDA OS RS y S22yl (2f 2 3A Sdurridsdin N@s faPskiodeé G | £ € |
néonatale, une rééducation adaptée (kinésithérapie motrice, orthophonie avec prise en charge des
GNRdzof S& RQ2NIfAGSET LJAEOK2Y23dNR Ok tagilial LesifamillesA a S Sy
a2yt aSyaroArftArassSa t f QAVYZRNRKOY ORS RSSdzNI AYiR IVl ¥ |
portage adéquat et de la communication avec leur enfant dés la naissance.

En néonatologie et en pédiatrie, elles sont accompagrgar des équipes spécialisées de soignants et

de rééducateurs, associées aux médecins MPR, pédiatres, chirurgiens orthopédiques, avec un relais
aupres des SMR pédiatriques, des CAMSP, et/ou des équipes de professionnels spécialisés installés en
ibdralSt 2y €1 3INFOGAGS RS tQFGGSAYyiS Rdz Lsbcialks®stti @ [ S
ensuite décideé.

Pour un tiers des patientane prise en charge multidisciplinaire en centre spécialisé comme un institut
RQSRdzO I (i AeBtyiécessal DahleScadre des troubles du spectre autistique, un avis auprés
des structures gérant la psychiatrie infanto juvénile (CMP ou CMPP) ou auprés des Centres Ressources
Autisme est conseillé.

En kinésithérapie, un travail de stimulation de la motricité globale est proposé : stimulation du
redressement actif, des changements de positions et déplacements au sol, du passage assis, a la station
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debout. Comme pour tout enfant hypotonique, le kinésB NI LIS dzi S a QlF a & dzNB  |j dzS f
symétrique au cours des acquisitions, et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques
associees.

[ YAaS Sy LXFOS RQFLILI NBAftEIFI3ISa FARS fQSy¥Fl yi
faiblesse musculaire axiale et proximale. Le cos&ge, ou siége coque, compense les difficultés de

maintien assis. Le verticalisateur permet une station érigée, avec abduction des hanches pour mieux
recentrer les hanchedl faut trouver un juste équilibreentre les appareillages de postures qui
préservent les amplitudes articulaires mais qui limitent les acquisitions mofidcas f QA YY20Af A &
est trop prolongég etla liberté de mouvements spontanégui favoriset les expériences motrices

Il faut contrbler les déformations orthopédiques tout en favorisant le développement moteur. Si

f QSYFlLyld Sald Sy LKI &-8treRlBgerlliN®siinIdefacanargnBitoie pouir¥ | dzi LI
permettre de progresser

Prise en charge rééducatiiecomotrice

Un des objectifs de la kinésithérapie pédiatrique dans le cadre des DML1 est de réaliser un entretien
orthopédique en luttant contre leétractions musculaires et les raideurs articulairds tronc, et des

4 membres. Dans les formes infantilds DM1, les rétractions musculaires peuvent étre distales et
proximales aux 4 membres : fléchisseurs de hanche, igafnibiers et triceps suraux aux membres
inférieurs, grands pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigts. Un travail spécifigearsinte

est nécessaire, en cas de myotonies, avec étirements de muscles intrinséques et extrinséques,
mobilisation en ouverture de la main et massagPes attelles posturales(par exemple
suropédieusest/ou des maing peuvent étre proposees.

[ S& GSOKyAljdzS&a &S NI LILINE O#&b flus RABUeOE t  Sdrli RISA & Q0 ARz
distractionLJ?2 dzZNJ 20 4 SYANJ LJX dzi& RS RSGSydS Sié RQlIyidlf3arasSoe

Des séances collectives ou individuelle@etivités Physiques adaptépsrmettent un renforcenent

moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent souvent trés apprécié par les

LI GASYyGad [ LN GAILdzZS RQdzyS | OGAGAGS LIK@AAIdzS |
congénitales, pour stimuler la progression de la forceaniudzf F ANS RS& Ydza Of Sa LIN
f QFL R2t SAa0SyOSao [QdziAftAalriAzy RQdzy GNARO&OfS I RI LI
fSa SyFlyida t YINOKSNI aAYLX SYSy(d Sad dzy LINB NBIJd
fontenmoyg/ Yy S Ij dzQdzy GASNBE Rdz y2YOoNB RS LI} a NBO2YY!l yR

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

[ S GNI@IAf FTOGAF FTARS 09SO Ftf83SYSyd Rdz LI2ARa& |
meétre sur des exosquelettes adaptés a la population pédiatrique.

- Développement moteur

Un travail analytique ciblévec lekinésithérapeutepeut étre proposé dans ldermes congénitales

§G R2AG sGNB FRFLIS ldE LRAAAOGAEAGSA RS f QSYyTFEyl
enpédiatricdc O2 Yyl A a4t yOS RS& vy APlogiessioRde G foomddcularedest Y 2 (G NA
ddzNJi2dzi y23GSS LRdzNJ £ S& Ydzadf S& LINREAYIl dzE 2dza |j dzQt
Pour lesformes infantiles et juvénilesle travail analytique doit étre proposé selon la faiblesse

Ydzad Odzf F ANB y20SS f2NE R 8sniefiBe®inféridarsiiuk ernforckmyentdes I £ S
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NEt S@SdzNE Sy RA&GHES RS& ljd2d RNAOSLIA S imeSa SEGS
proximale associée (9 % dans les formes infantiles, 4 % dans les formes juvéniles). La force motrice des
releveursse détériore significativement dans les formes infantiles en 10 @mdravail ciblé sur le

contrble des genoux semble important.

Le renforcement moteur des membres supérieurs selon le testing moteur est indiqué, pour les muscles
proximaux comme distaugyec un travail ciblé sur la force de préhension globale et la force des prises

fines Un programme d'entrainement avec une pate de rééducation durant 12 semaines peut étre
proposé pour certains patients, avec un effet noté sur la force de flexiopoignet et sur la
performance ressentie par les patients.

'Y NBSYGNIAYSYSyid t tQSTF2NI LISdzi siGNB LINRPLRAS
cardiologique.

[ elyothérapieestcomplémentaireen mettantQSy F I y i Sy & A (i dghi éstindégessgho2f 2 I A
pour sa motivation mais aussi pour travailler sur les troubles dysexécutifs par exdbamis.les

formes congénitales le 4 NI @1 Af RS NBRNB&aaASYSyd I Onidefla aQl O0;
LINBKSyaAzys I @SSO dzy dSpréheddbh prégessifeynént. IR $céducatidd dellaO S
préhension se fait au travers de jeux, avec des objets de tailles et textures variées. Certains patients
peuvent présenter une irritabilité tactilé prendre en charge le cas échédbur lesdrmesinfantiles

et juvénilesles202SOGATa LINAYOALN dzE Sy SNBZGK$NJUAS a2
LINBEKSyaAazy Si RS I yvYeéezi2yAasSzs 1 LINA&AS Syh OKI NH
travail spécifique sur la motricité fine dagiti NS LINR L2 ASX YI Aa | dza&dA adzNJ f ¢
[ YA&aS Sy LXIOS RS tQ2dziAf AYF2NNIGAldzS LISdzi s
parfois associés a des troubles du langage écrit.

Le(a) psychomotricien(n@eut venir en appui avec une attention particuliere portée a la stimulation
sensorielle multimodale, pour favoriser le développement sensmteur, et la construction
KINY2yASdzaS RS t QFES O2NLRNBt 602YYS Spfiseprh ySaa il
OKI NHS LINBYR | dzaaiA Sy O2YLWGS fSa (GNRdzmtSa Oz23ayA
t 2dzNJ £ Sa F2NX¥Sa AyFlLydAafSa SG 2d@SyrfSaxr StfS LIS
O2YLIIS f QAY@SaiAaas mais/aussillda g#olies dudg@phiBukz, eOl@sNihables

cognitifs

- Aides techniques

Dans les formes congénitales ou dans les formes infantiles pré&cocésQ Sy ¥l y i | &2 dzdSy i
RS 42y RS@St2LIISYSyil RQdzyS rRakzhe EebracutSéadid par &k S o & 0
aStftS RS RSFYodzE I GA2Yy S LildzAi a LJ NJ dzy RSF Yodz | (S dzNJ
Adz2NP LISRASdzaSa Sald a2dz@Syid LINRPLIR2ASS L}R2dzZNJ F ARSNJ f
souvent pour des rais@orthopédiques.

Dans les formes pédiatriques infantiles et juvérflest QSy ¥l y i LIJSdzi siNB FARS
RS YINDKS Y NBftSOSdzZNE LJ2dzNJ O2YLISYyaSNJ dzy adSLILI 3
Installations [YS O2NBESG &A8§3S: 2dz ¢ aA83S O21jdzS nz fQFA
est également trés utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires. Installé dans
a2y O2NRESUG aArAs3ISs €S LI G kSBs¢oncentrér datuhichacti@td manaeyea I LIL.
ou sur la communication, avec donc un réel intérét pour la stimulation cognitive.

t2dzNJ £ S& f2y3dzSa RA&GIYyOSaz Sy NIA&2y RQdzyS 3INI
f Qs YT Iy i fauteditiroulénkndadubl) udz#uteuil roulant motorisé ou un fauteuil roulant

St Sv NA ] dz2S> @2ANB dzy a0220SNX [ QFGGNROdziAz2y RS O
RS SYyFlLyild Sad az2dz@Syid O22NR2YR/SS LI NI f QSNH2 (0 KS

Tic () —
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- ¢NIQIAt RS tQldzi2zy2YAS$

/'S GNI @At R2A0 siGNB YSyS Sy O2tflF 02Nl GAZ2Y

f QLFdzi2y2YAS LRdzNJ £ Sa GNIXyafFsSNIia Si

comme erextérieur.

Dans une étude Canghne sur 64 patients ayant une DM1 de forme pédiatrique, 54 % vivent chez
f SdzNA LI NByida 2dz RIya RSa FT28SNAR RQlI OOdzsSAt = Si f
de vie quotidienne ; 21 % sont sous tutelle curatelle. Dans ce contexte, il semble important a

f QFL R2f SAa0Sy 0SS (RS JLINR @ AR O, THidENgentadllénert Jpar ydegides

technigues en ergothérapie et avec les éducateurs(trices). Les difficultés lors des activités de vie
guotidiere (AVQ) dans les formes pédiatriques intéressent plus la procédure a adopter pour ces
FOGA@AGSA 1jdzS f I LISNF2NXYIFyOS Y2iNAROS |jdzQStf Sa
«procédurales» pour les AVQ est donc a privilégier en ergothérapie et pardeatédrs (trices). Par
SESYLX S (NI @ Af f SNJ & daMbhabilagelzi 2 y2YA S t2NE RS f QK|

F SO
f QSljdzA t A 6 NB

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

actesde] AYSAAGKSNI LIAS adzaOSLIiAof Sa RQSYGNI AYySNI RSa
doivent étre utilisées le plus possible en préventif.
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Objectifs Moyens et exemples
_ Programme individualisé de rééducation et de réadaptation en fonction des déficits]idetations d'activités et des restrictions de participatiomdle du MPR
Soutenir le pour la coordination

développement

psychomoteur/ sensor
moteur

Préserver les capacitég

Kinésithérapie

Mobilisation ostéoarticulaire, étirements musculaires, massages, travail moteur analytique, renforcement, travail sibrbéquite en
charge des déformations orthopédiques et de la douleur, verticalisation, repositionnement au fauteuil et asdigpoharge
respiratoire,cf. annexe fiche kinésithérapie

motrices et
fonctionnelles (entretien

Psychomotricité

Adaptation du portage, stimulation sensaniotrice

orthopédique avec lutte
contre les rétractions
musculaires et les

Activité Physique

Séances collectives ou individuelles, travail mixte aérobie et de renforcement moteur globagjmuges musculaires spécifiques
(condition de renforcement) selon la stratification du risque cardiaque, travail de coordination, prévention des chutiss&qoie

raideurs articulaires du
tronc)

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

Prise en charge de la
myotonie, des troubles
de préhension et de

Balnéothérapie

{SIy0Sa Sy LAalOAyS R2yi tQAyidiSyaAiaidss tF Rdz2NBS Si ft8cisorld®eni
F2yOlirz2yySt Si RS tQ202SO0GAF NBOKSNODKS o0Y20AftArAaliAzys Ydz

leurs conséquences poy
la vie quotidienne

Ergothérapie

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

Accompagnement a
l'autonomie

Chirurgie orthopédique

Attelles/platres correctionnels voiren@urgies de pieds bots varus équins (ténotomie, ostéotomi@s3siblearthrodese rachidienne a
f QF R2f SAa0Sy0S

Prise en charge de la
douleur

Le soutien de la fonctiof

Appareillage etaides
techniques

Orthéses suropédieuses

Appareillage type corset siege, siege coque, verticalisateur

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

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

respiratoire est utile et
développé dans la parti
pneumologique

Prise en charge
médicamenteuse

Mexilétine




3.2.3. Rééducationc Formes adultes

[ I NBSRdAzOF A2y RlIya fI Ye&2i2yAS RS {(iSAYSNI b5aw
pluridisciplinaire elle associe kinésithérapie, ergothérapie, activité physique adaptéedgalement

def Q2NIK2LIK2yASd ' yvS | LIWINRPOKS O22NR2YyYySS RS& RAT
RS& SOl ftdzZ GA2ya NBIdzZ A B MNbvidualisdz a8 SNIBA OS RQdzy LINE 2 S

Réduire les troubles de mobilité et leurs conséquences

t I NY¥A £Sa LIIFIAYyGSa T2y OGA2yyStt sdtleRbBules $dGiNgGE2 Yy S a
plaintes a haute prévalence (environ 30%). Un taux deHtye par mois est dédt.

[ OKSGSNRPISYSAGHS RSa IGGSAydiSa NBYR RATFAOAELS QI
LI dzi 6 G €t O2yadNHzZOGA2Yy RS LINBIANFYYSAa AYRADARdZ f )
restrictions de participation de chaque persanDM1. Ces programmes se basent sur des hypothéses
rationnelles selon les connaissances de la littérature.

Les évaluations intégratives des facteurs intrinseques prédisposants aux chutes doivent étre
systématiques selon trois grands domaineses troubles perceptifs (visuels, comorbidite
neuropathigues), legroubles intégratifs et mentaux(planification, initiation, cognits, attention

divisée, observance, dépression, peur de chuter, qualité de vielj N dzo f S & (Riflesse QI Ol A 2
Ydza Odzf F ANB RS fI ReaGNRLIKASEI Y-eespiratoifeleSiuschladeia G NP dzo
f QSFF2NI O @

- a2RIftAGSE RS& LINPINIYYSE ROQSESNDAOS LIKea&Al dzS

Le renforcement musculairey’ QS & (i LdndiquéQBey i@Ndatients atteints de DM1. Seuls les

groupes musculaires > 3/5 aMRC(Medical Research Councdgront renforcés, pour un objectif de

gain de force (pour les groupes musculaires avec des atteintes modérées), de préaeoiatie
ralentissement de perte de la force. Les fléchisseurs de genou ont été particulierement étudiés, tout
comme le quadriceps, les fléchisseurs extenseurs de cheville. Les extenseurs et abducteurs de hanche
fQ2yld SGS S3aFtSYSylo

Les différentes étudesréconisent des durées de programme de 8 & 12 semaines soit 20 a 36 séances,

a une fréguence minimale de 3 a 4 /semaine par des exercices dynamiques avec des charges et des
GSYLIA RS NBLRA I RI Llsemblettre[urse ddniéd idmoratéyy rénfoiddent G A 2 v
adzLISNIAAS £ R2YAOAES LRAINNFIAG sOGNB dzyS 2LJiA2y S+
de compliance parfois reconnue chez les personnes DM1.

Les gains de force segmentaires sont minimes et ne se traduiraient pas par désratioak des
LISNF2NXYIFyOSa F2yOiAazyySttSazr OSLISyRFIyd OStlF Ay
diminuerait le risque de chute elei NB dzo f S&. RQSIj dzA £ A 6 NJ

Une réadaptation cardio respiratoire apes une stratification du risque cardiaqué&oubles du
NEGKYSO FESS adzNJ dzy LINEINI YYS | SNEP oekgbmeétre péu A RS F
étre proposée aux patients. Les séand@€)dzy’' S R dzNB S R QdntdZaliééed sy gossiblea Yy
raison de 2 a 3 fois par semaine (avec au maime journée de repos entre 2 séancejoivent tenir

compte de la fatigabilité du malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en
monitorant la saturation et la fréquence cardiaquee NESY GNI Ay SYSyid | SNROAS
R QS y R dasil rgt@nandé a hauteur de 150 minutes par semaine pour des sujets sains ou
pathologiques correspondant a environ 7000 pas par joes interventions ont été généralement

YAAS Sy dzz@NB t R2YAOATS | @SO &dzA QA aines avecliK 2 y A |j dz
nombre de séances moyennes de 30 séances, soit de marche augmentation de 25% du nombre de pas
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chaque semaine, 3 a 5/semaine ou entre 60 et 70% de la fréquence cardiaque maximale théorique ou
mesureée.

Lt yQeé | @ ARdndlidraiionRF @ANDIGYSHANY | yOSEd RQSYRdzNI yOS
H YAydziSa RS YINODKS YIAa LI & RQSTFSiG AYRS&aANI
de la fréquence cardiague pour le méme effort et une amélioration de la qualité de vie générique.

[ d
o0fS

Des exerciceR Q S |j dzA fsédndphdsiliies thafseudocumentés dans la littérature.

Lakinésithérapieest mnditionnée par une prescription médicale, elle est assurée environ 2 a 3 fois

par semaingfréquence adaptée aux objectifdp plus souvent a domicile ou au sein du cabinet du
kinésithérapeutd A 6 SN} f @ 5Fya S OF&a RQSy2a2SdzE &LISOATFAI dzS 2
ou plus intensive, la rééducation peut étre proposée en hospitalisation de jour ou de semaine. Elle

doit étre poursuivie lors des hospitalisations au long cours.

Les exercices proposémur le renforcement musculairepeuvent inclure : un travailynamique

incluant des muscles les plus faiblJesssentiellement pour préserver la fonction et améliorer

f Qdnomie:

o !'dz YyA@SlIdz RSa YSYONB&a &adzLJSNRSdzNES>X A f O2y DA
disponibles (cone de préhension, orientation de la main). Des exercices en taches orientées
LISdz@Sy G FIF OAf AGSNI £ QF RKSaA 2 ymotRede fiveldé la RS | vy
peut étre associé. Le travail en appui du membre supérieur (chaine fermée) a toute son
AYLRNIFYOS LJ32dzNJ &S NI LIWINRP OKSNI RS aAlGdzZ GAz2ya -
technique a la marche, des transferts, des réawioparachutes.Ces exercices de
renforcement €chauffemen} luttent égaément contre la myotonie

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

o Lt O2y@ASyid S3aAILtSYSyl RQAY GiedzNRS d@lzy Sk SINIDAx @64 F
AN YRA&ZASYSYyidi> RS fQSljdAf A6NE Rdz GNRYO Si RS

[ YAAS Sy LI} laQdrééBuoatnidit 8@ pinpdsée PourRr@intien des bénéfices au

long coursll faudraprendreSy O2 YLIJGS €t Sa OF LI OA (iadce auk GatemanS NIl y OS
Lt O2y@ASYyld RS &Ql a8&adzNBNJ |jdzS tS5a SESNDOAOSE LINR
aQl LIJze I y i & Aréanlsptatdreyles@mzichtiordedides S

La rééducation motrice vise avant tout a entretenir et potatiser les capacités fonctionnelles afin de
LINBASNISNI f Qldzi2y2YAS Rdz YIRS RIya fSa - 0dSa |
professionnelle.Par exemple, on peut proposer umavail R&irements quotidien, un ravail de
renforcementmusculairel jour sur 2et un travail R€ddurance 3 a 4 foisemaine {ntensité modérée

150 min par semaine

Les exercices proposén Activité Physique AdaptédAPA)doivent tenir compte des capacités

motrices mais également du statut cardiaque, cognitif, et de la fatigabilité en instaurant des temps de

LJ dzaS NB3IdzZ ASNE® / SGGS NBSRdAzOF GA2y R2A0 siGNB adN
de deux a tra séances hebdomadaires.

5Fya fQ2LIXAldzZS RS T @2 tdp@enitles Bduekid®ofieyun Baval des Y I £ | F
transfetdi > RS f QSljdzAf AONB RSo2dzi Sad t Sygial 3SN®
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- Prise en charge orthopédique

Les troubles orthopédiques tels que ésractions musculaires et les enraidissements articulaires sont
FNBIljdzSydad Lfa LISd@Syid O2YLINRBYSGUNB tSa OFLI OAGS
et de douleurs.

La prévention et la lutte contre ces déficiences reposent sunumigilisation ostéoarticulaire réguliére

des quatre membres et du tronc, associée a&irements musculaires (étirement continu, inhibition
réciproque de Sherrington, contractélaché). Certains groupes musculaires sont fréquemment-hypo
extensibles ou rétraés : les triceps suraux, les iscfambiers, les fléchisseurs de hanches, le grand
pectoral, le biceps brachial, les fléchisseurs des doigts. Un travail particulier sorales est
nécessairen proposant des massages et des étirements des musclasies et extrinséques, une
mobilisation en ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relachement des muscles
dystoniques] I @SNIAOIFf Aal GA2y > fSa LI a&ddzNSgeuveéntehNgd G 6t S
préconisées afin de lutter otre les rétractions musculairegle maniére quotidienne pour étre

efficace

9y OFa RQIFGGSAYUGS Y2GNARAOS aSOSNBI dzyS FidSylAazy
fauteuil et au lit pour éviter les attitudes vicieuses et faciliter la dégtutigt la respiration.
Lakinésithérapiemotrice peut également étretilisée pour travailler sur les étirements et favoriser

f QF LILINBy ( XtremerisS R QI dzi 2

Le traitement classique des pieds bots est proptes&aitement comporte des mobilisatioqassives
et actives, des orthéses suropédieuses de jour et de nuit mises précoceoiatt I OKA NHzZNHA S 06 ¢
70% des cas).

- Myotonie

> v A

[S NEB 2 i K SIN$ dzifS diiiNGIt B2 ALIS§ Mk Fdeizy S Y1 y A § NBOR B @HISRNS R
I ARSOKYE® I danl REN& dzy | V'S yISTIMINRHD/TES S v i

{ dzNJ f I TEhedSidbriod peut Ritfer contre la myotonie par

TWYNB OK I dZRBIEY SFiAya | @ yid RS LIN} GAljdzSNI dzyS | OG A DA
nil- NB LIS (RMi AHHzS v

- Autonomie du patient: aides techniquegt adaptations

Une évaluation fonctionnelle de la main (type Kapandji), un bilan de force de préhension
(dynamometre) et un bilan de dextérité i¢ Hole PegTesth LISNXY SGONRBY G RQ2062SO0GA
de préhension rencontrées au quotidienSE Y o62dzi2yySNJ £ Sa OKSyYAaSax

O2AFFSNE &S I @S £Sa RSyGasX LINBLI NBRSdzy (4Riy a3 dS
aSNﬂSfau LJX dza LISNIOAySyiSa Y

RSEGSNAGS FAY FREBA ORMHRNE &dGet2 FRILISaz: 3INRA
NI} a2ANI Si oNRraasS t RSyida sfééuNJ\usza

T2NDS RS TFWIOAGS ARNS F2NDS L2 dzNJ 2 dedN#AziNd £ S& 02 OF dzE S
588 BO¢gXLIaRd@dzdSy i siGNB YAiasSa Sy LIXFOS &LRyGlyS
OAYIlI ydzStt SEOASENP®Y I dzS R

[ afteinte proximaleest tardive mais elle peutentraverSa Y2 dz@dSYSy da ySOSaaArill yi
ON} &d 5Flya tSaGadBAYRNBSHNE 2 ViygESaI2dzNI 4SS T ANB  dzy
ONRP&ASNI £ S&4 RSyGas SyTFAft SN dzy DsiSYSyid LISdzi s NB
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LINPLI2&aSSa f2NRIdzS fUFGGSAYydS RAaGHES &S Yl 22NB
2dz0SNI dzNBa S FSN¥YSiGdzZNBa FFOAtSa oyS ysoOSaaaidl
2NK S &S a ab Qi Anf a2 NINESYaSSAS dzZNBE Sy NI A a2y RS RSTAO
LI & Y2YGNB RQAYGSNEUG &dzNJ £ S (FdzE RS OKdziSasz 2dz
LISdzi & QSELJM AljdzSNJ LI NINRPER YIHd 4§ @y X (1§ B3 WRES 3R SGKy 3
cheville au mieux contrélés par un chaussage fermé montant sur mesure. Il est important de maintenir

une mobilité de flexion extension de cheville pour éviter de modifier un schéma de marche compensé
fortement modifié depuis des années.

{A A RIBGASYy i ySOSaal ANBI dzyS OlyyS 2dz dzy N2t f | G2
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002dZR2ANBS RQdzy St SOIGSdNI RS ol Ay St SOGNRI dzS
-adaptation duvéhiculeit St 2y f Sa RA RFMEORIA SN YR drNG OBE Az B/NR 3
dzy YSRSOAY | ANBS Si dzy OSy(i®mBIiaAGIERS F&| 8z6 2 ¢zRUzAz
ALISOAIEAaSS0 @SSO YAaSa CORoAiSINMNME YR S diNI YFSHM NRIZ
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[ @daptation du lieu de vidoit étre proposée ertenant compte des facteurs environnementaux et

RSa OFLIOAGSA Rdz LI GASYG O6FFOGAIFOATEAGS Ydza Odz | A
@A a A Rey Misesten situatidn)l NJ £ Q S NBARIGYKES NI Q SSyuacfonR)yedl faveBityloiis

de visite & domicilesont essentielles] QSY GANRY Yy SYSy i SEGSNASdzNJ Rdz R:
LINBYRNE Sy O2yaAARSNI A2y @mér&@sfljSda NN SyNsFLJI2E NIk 30 OSya &t

Des aidesacilitantla communication sont a mettre en placengcessaire
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[ Sa LINBalGl iAGNA2 & &FF BINIUS dzii §JF WE  a Ryak diNG 3/ OB Wa F dzNRE
LISdz@Sy i sGNB FAYylFIyOSSa @Al fF as5tl o [SaasidARSy:
tSa L2aaA ol fNBARG KSNILISHal S Sy OSyGNS RS NBSRdzOI
ALISOALtAasSSa o6{! Bz YpAfAaBdd KRALRYIaX AGNE RIya £S5

a & I
NES@OlfdzZ GA2y RS fF LI GK2t23AST Sy OSyiNB RS NBTFS

- Prévention des chutes

UneA Y i SNBSY A2y STFAOIOS LI2dzNJ SALISNBENJ RAYAYdzSNJ f ¢
thérapeutique, des exercices physiques personnalisés, une analyse de la fragilité osseuse, des
FRIFLIFGA2Yy A Rdz OKF dzadl 3S S iies RéventiofsSisodds NahtypglS Y Sy (i
STFTAOASYGSa Sy (GSNX¥Sa RS NBadzZ GFda adzNJ t QS|j dzi f
interventions conjointes, complexes et personnalisées sont nécessaires pour améliorer les résultats.

[ Sa Ay (S sddcatipninérapéitigu&eDde mesures adaptativepeuvent étre proposés, par

analogie aux programmes de prévention des chutes en-AY€l et pour les personnes ageées

OKdzi SdzaSad / SLISYRIy (i3> | dzOdzyS SidzRS yQS&d 4Jdzof A SS
chez les personnes DM1. Deux facteurs intrinséques sont utiles a analyser chez ces :platgents

troubles de la vision (par analogie aux personnes agées) engendrant une mauvaise perception de

f QSYGANRYYSYSyiGs Si tSa | (eirspoywandéondird a ddapieSla RS a
chaussage en conséquence. Les chaussons et chaussettes (11 fois plus de chute en chaussons et
chaussettes versuport des chaussures fermées) doivent étre proscrits au dépend de baskets
chaussures de sport ou chaussures orthopédiques sur mesure (attache scratch en raison des difficultés

de préhension).

[ QS R dzQll (patieny R 2 A S3AlLtSYSyi aQladlr OKSNI t O2NNR3S
chutesO2 Yy OSNY I yi f QSY JANBPNMIYS B@Yili SREE I LISNA DY VS d dzY A y 2
LJ NJ RSa 2o62SiGa ldz a2t RQIFdzilyd L) dza L2dzZNJ RSa L
modifiables.

En premier lieu, il est utile d&ratifier le risque de chutechez les personnes DM1 (MIR@&esse de

marche, TUG, ABC score, Falls efficacy scale,-QRESs il est importatlR QA RSY G A FASNJ f Sa

fonctionnels personnalisée  OK I lj dz8 &dz2Sd LI NG AOALI yiG | dzE G NR dzo

un programme de soin rationneltout &l NRFy i t € QSAaLINAG fSa RAFFSNBY
aLw{ ™M £ n LRdINNIASYlG 0SYSTAOASNI RQdzyS Ay iSNBSy(
patients MIRS 4 et 5 plutbt des interventions de réadaptation et de compensation.

Les pints spécifiques important en MPR devraient étre réspecter la fatigue savoir motiver la

personne DM1, étre suffisamment prolongé (30 a 40 séances), réalisé sous surveillance diététique,
éliminer des contrendications potentielles cardiaques. Le rerfement musculaire peut étre conduit

en dynamique a haute intensité pour des groupes > 3 au testing manuel en restant inférieur a 40% de

la force maximale volontaire. Un jour de repos entre les séances est sécuritaire, des temps de repos
entrelessériesde SESNOAOSE R2AOSyid siGNB YSadaNsa S 20aSN
[ QSRAzOF GA2Y GKSNI LISdziAljdzS R2AG FOO2YLI IYSNI f QI L
bénéfices obtenus dans la durée.

Prise en charge de la douleur

Les moyendi KSNJ LJSdzi AljdzSa OK2AaAa R2AGSYyd aQAydSAINBNI
acteurs de santé.
Peuvent étre proposeés :
- Les massages et / ou la chaleur et la balnéothérapie (eau a 35°C) afin de lutter contre les
contractures douloureuses
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- LaNeurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) a visée antalgique

- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zones
ROQK&LISNLINBaaAzy

- 'yS LINRPLRaAaAGAZY RQIFIARSAa GSOKyYyAIldzSa ef2edzNI f A YA
groupes musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne

- 58a NI AGSYSyda IydGlFf3aAxljdzSa RS LIfTASNI M bt H 2

- Lapart liée a la myotonie doit étre évaluée et traitée le cas échéant

Place des cures thiemales

Les cures thermales peuventjoder 6 A Sy |j dzZQAf y Q& | Aunirdldbérgéfiqgie@dany RA Ol
la gestion des myopathies, notamment en ce qui concerne la gestion des symptdémes musculaires, de

la douleur et de la qualité de vie globale des patients, toutefois avec une efficacité variable selon les
patients. Elles peuvent inteenir dande sulagement de la douleuf @élioration de la mobilitéla

rISRAzOG A2y Rdz & (ENKE&Matiod de lacBeuldtiéhlsahduihne G S

La sécurité sociale peut prendre en charge sous conditions, les frais médicaux, de transport et
ROQXKSNBSYSyid ara SttS aQSTFFSOGdzS RIya dzy SiGlofAa:
alfFRASY |LINBa RSYFYRS RQSyGSydGS LINBFEFoftS LI NJ
effectifs).

Elles ne se congoivent que dans une prise en charge gldbdle. ya3 &le cure dpEcifique a la
pathologie,fif@rét réside surtoutautour de la rééducation proposée

Education Thérapeutique du Patient (ETP)

Ladémarche ETP semble particuliérement pertinente pour les patients DM1 pour faciliter le lien de
confiance avec le patient, augmenter les connaissances en santé du patient, mais aussi faciliter la
O2YYdzyAOFIGA2Y SyiGuNB fSa FOGSdzZNAE | dzli2dzNJ Rdz LI GA S
patients DM1 notamment les capacités cognitives, lesgrdé personnalité, la situation économique

et psychosociale. Dans ce cas, la démarche ETP non planifiée est intéressante pour mettre en place des
interventions éducativespersonnellement, socialement, et culturellement significatives pour la

personne,et@ dzNJ 42 dzi SYANJ £ S L2 dz@2ANJ RQlIF 3ANI Rdz LI GASY(a

[ Q9¢t LISdzi S3IAFESYSYyid I @2AN Oachiwéphydique KidptédtTe RS Y S
la pérenniser (exe themes définir les types d'activités physiques, les modalités et conditions de
réalisationpersonnalisées). Cela inclut notamment des recommandations sur les exercices accessibles,
lintensité et la durée adaptées et la fréquence pertinente pour constituer un programme
d'entrainement efficace etsib. S Y Y2Ay & I RAALRYRIAYREGRIRER ALIKR Y
sur le territoire.
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SYNTHESE

twL{9 9b /1! wD9 ¢l 9w!t 9 /¢ILY% 9] BIO5 |[[[QWAXECI9LbCO

Objectifs

Moyens et exemples

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

Favoriser/ soutenir
I'intégration socic
professionnelle

Prise en charge de la
douleur

Programme individualisé de rééducation et de réadaptation en fonction des déficits, des limitations d'activités et desctesis de participation
MIRS 1 & 4 intervention complexe de rééducation (Renforcement musculaire des groupes musculaiéestr8itement aérobie et effort d'endurance, travail

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

Kinésithérapie

Prise en charge orthopédique et motrice, renforcement musculaire, travail aérébabilitation cardierespiratoire, prise en charge
fonctionnelle, rééducation de la marche, travail de I'autonomie, prise en charge de la douleur, prise en charge resgiratoiexe fiche
kinésithérapie

Activité
Physique
Adaptée

Séances collectives ou individuelles, travail mixte aérobie et de renforcement moteur global ou de groupes musculaicees{éoifdition de
renforcement) selon la stratification du risqaardiaque, travail de coordination, prévention des chutes/équilibre

Balnéothérapie

f Stianndli dei G A

NY

{SIy0Sa Sy LAaOAYS R2yl tQAYyldSyaAisSs f+F Rdz2NBS Si
f 020 28 00 nbbilisaBod, MBINURHOS, antalgie)

Education [LY GS3INBNJ dzy Y2RS RS @AS I OGUAF Fdz ljdz2iARASY X 02 YLINBtisRdSsyniptBries.
Thérapeutique | En atelier collectif ou individuel, au sein de programmes dédiés ou non (activités éducatives hors progriagtiie)
du Patient A destination du patient et de son entourage
Adaptation du chaussage (chaussures orthopédiques sur mesure recommandées)
Adaptation de l'environnement intérieur (visite a domicile limitation des facteurs extrinséques de chute et adaptation visasse
RSaSyO02YONBYSyilis l22dzia RS oF NNBa RQI LILJdzammS iin liteBctrigu, Ses Rssisey rBhAuss
P etc).
Ergothérapie

Aides techniques facilitant les actes de la vie quotidienne et notamment les transferts d'une positiotie(it électrique, assises réhaussé
enfile bouton, stylo adaptés, grossisseur de manche, couverts adaptés, rasoir et brosse a dent électrique, pince de fouseipesrbocaux e
bouteilles, ouvre tout, peigne et brosses a longs manches, véisraglaptés, supports de brasc.)
Adaptation du véhicule

Prise en charge
médicamenteuse

Mexilétine si myotonie

Aides techniquesg
et appareillages

Releveurs si steppage a risque de chute
Aides techniques de marche (selles de déambulation, déambulatennes anglaisesglon les capacités de préhension pour tenir la canne €
dzi At AaSN) £ Sa FNBAYA RQdzy RSIE YodzZ | i SdzNJ

Pour les longues distances et en cas de fatigabilité, fauteuil roulant manuel, motorisé ou électrique, voireRigthd{elon atteinte @mitive,
oculaire et capacité de manipulation si assistance électrique)
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3.2.4. Prise en charge psychologique / neuropsychologique

[ QFyy2yO0S RQdzyS YIfFIRAS 3ASYSiiAljdzS OKNRBYAIldzS O2YY
un impactpsychologique majeuchez le patient mais également au sein de toute la sphére familiale,

plus ou moins touchée par la maladie. Des entretiens psychologiques réguliers au sein des
consultations spécialisées pourront étre proposés pour le patient maisrégatepour sa famille et

ses proches. Une attention particuliere est a avoir dans les moments clés de la maladie comme une
FI3IANI OFGA2yS f QAYIUNRRAzZOGA2Y RQdzy F LI NBAff Il 3ISs f
la prise en charge, un réaménagem scolaire et/ou professionnel, etc. Les patients atteints de la

DM1 peuvent avoir tendance a masquer leur souffrance psychique du fait de leurs troubles
communicationnels. Il est important de poser des questions directes et non implicite<agn@l & dzS NJ
GK@YAS Rdz LI GASyGod [Sa ljdSaidAazya |FdzizdzZNJ RS f I
professionnel compétent auprés des adolescents/jeunes adultes atteintsrdaldalie les notions de
consentement sont souvent a évoquer ou a reprendre avepdéents et patients; les consultations

de transitionado-adultespeuvent permettre de faire le point sur cette thématique.

[ 2NBR1jdzS f QShF{ LAe@OKAIdzS Rdz LI GASyld ysSOSaairidsS f1
psychologue de la conkation peut orienter le patient vers un psychologue de ville, dans un centre
médicopsychologique ou vers un psychiatre en fonction de la problématique du patiére.
sensibilisation aux atteintes cognitivcomportementales de ces patients avant une omigtion en

ville semble nécessaireen effet, les difficultés cognitives de la maladie peuvent mettre a mal le lien
thérapeutique et une adaptation aux difficultés communicationnelles du patient est essentielle afin de
développer une alliance thérapeutiqet une prise en charge psychologique optimales.

La thérapiecognitivo-comportementale(TCCpeut étre utile dans la gestion de certains aspects de la
maladie de Steinert. Ce type de prise en charge peut aider les patients a faire face aux défis
psycholog lj dz§&4 S SY2idAz2yySta aa20Asa t €I YIFIflIRASE
LINEOf SYSa RQIFERFLIGEFGARZY FdzE fAYAGLFGAZ2Yy A LIKeaAldzS
modification des pensées, des émotions et des comportemedé2 6 f SY I G Alj dzZS&a | FAY
bien-étre psychologique et émotionnel. Dans le cas de la DM1, la TCC peut aider les patients a
RSOSt 2LIISNI RSa aidNIG§S3IASE RQIFIRIFLIGFGAZ2Y LI2dzNJ FIF AN
pensées négatives @ (i A GNRB LKAl dzSa SiG £ FYSEA2NBNI I 3Sada

a
R

[ QSaal A hte¢LalL{c¢L/ X I &ompartenieSalelagres des patiérgshiteinizade O2 Iy
DM1, a montré un bénéfice de ce type de thérapie sur les patients avec une diminletia fatigue

et une plus grande participation social@A a2t SYSyd &a20ALt Sidlyd dzyS a
importante chez les patients.

5Q dzi NBa | LIIINRPOKSE LA OK2UGKSNI LISdziAljdzSa LISdzSy i
atteintsde DM1,e¥ 2y QliA2y RS fI RSYFYRS Rdz LI} GASYyGd / SGi
SYGiNBGASY | SO dzy LAeOK2f23dzS RS&a OSyiNBad RS NI

patient vers un professionnel adapté.

/| SLISYRFyGs | dzQA¢ & Q budehcbrd Plus RIS TCLJalR mhincpaieKifitdlesilieS
remboursementdes séances de psychologues et leur disponibilité sur le territoire.

Sur le plan cognitif, en fonction des résultats du bilan neuropsychologiqueprise en charge de

rééducation oude remédiation cognitiveLJS dzii s G NB LINRPLI2ASS | dz LI GASYd
YySdzNP LJAae OK2f 23dzS 2dz | dzLINBE & RQdzy 2NIK2LIK2yAaasS S
patient & mieux gérer ses difficultés cognitives au quotidien, en situation profesdie ou scolaire.
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Une attention particuliere doit étre portée au vieillissement des patients atteints de DM&s études

aQlF O0O2NRSY(d LRdzZNJ RSONANB dzyS | 33aNX @ iGdA2y RS fQl
cognitifs sévéres. Le risque deldy R yOS S RS LISNIS RQldzizy2 YA
YySdzNP LJAae OK2f 23AljdzS LISdzii siGNB LINRLIRAS LI2dzNJ adl i dzS

[ S4 RAFTFAOdAZ 1Sa O23yAiAadSa S O2YLRNISYSyidltSa
contextede troubles de la cognition sociale et une prise en charge de ces troubles cognitifs spécifiqgues

peut étre proposée au patient. Aucun outil spécifique de remédiation cognitive de la cognition sociale
YOQSEA&AGS RiEya fI 5amd / SLaYIREl9D[EE darsSe cffanly deNBd dzE 2
schizophrénigar exempleS i LIS dz@Sy i sGNB RQdzyS 3INI YRS ARS LR
cognitive en groupeCelaest tres novateur et permet defajustercertains comportements inadaptés

répétés par les patientmais estsoumis a la faible disponibilité des thérapeutes.

Lyl 002 YL 3y SYSINER T BIR AASRRMI 0S5 S8 aS00 A LF{N agET5SE ! a { !
YSadNBa RS LINE (SOl M2 ABMRSEMRIBO 24 aESTSyY( a4

GWSTSNBY (A t I NDSNEO R MBI BySIREH K 2 v

)/YS)fu R
{0 6B LI2SNI S
LI NI A O

GA2ya RS LI NLGAOALN GAZ2 S¢
& LISNE2yySa | ((dAlSiaS aONSSA &
Syi RS LXdza Sy LXdza fSa &a2NIA )2
dzNY 3S o [SdzNJ GAS a20AlfS RSGASY

LI NOAOALI GAz2zy &a20A1FfS RS& LISNE

2
?sm)

C:\-<'—"Q)(
N > —

f
RS OS Tl AlZ
Sé_ N e e e

[ S
Yl
f A
Sy
[F
O2YLISYy¥RaiAsy A EADEE SIS NI Kdzy Fd y5 [2yHa YO SIiSINS SLEIS NA LI
oAflya &ALISOATAIdzS&S ljdzA | yOd & ey G LIS &2 yAYSE SINT D
SYOANRYYSYSyGl dzEs Sy fASy’ I S0 fSa KIoAGdzRSa RS
aiNrGsSaxAsSa STFAOFLOSa SG At 20l fSa RS Ozvuéyél-dxzy
554 oAftlya lidh FyrteaSyli OSa LI NRSEIKBaZi@Ryd R
dal ! *L90® /S (el RS jdzSaidAz2yyl ANB LISdzi LISNXS{GN.
FIEOAEAGEGSdZNE £ dzyS LI NGAOALI GAzY azO)\ltS al dAaarv
/ SLISYRI YIN2 off SYR Q@ § i ORISR § REYHXAWYSS L2 dzNJ £ Sa | ARS
Sad LI S R OSGdS LJI\uK2f2

NI A Odzt ASNBYSyid O2YLX SES RIya OSiGi
[@¢t LIRdINNI AG S3IFESYSyd FARSNI RFrya OS O02yiSEGSO®
Prise en charge médicamenteuse desubles déficitaires & €t QF G G SyGA 2y | @

(TDAH)

0 Meéthylphénidate

[ S GNRdzof S RSTAOAGLFANB RS (TDAH) ési ube ddrozbidité frégdedie 2 dz a |
dans les formes pédiatriques de DM1, avec une prévalence entre 13 et 29%. Tréespualiciions

NJ LJLI2 NI Sy mdhﬂﬁhqﬁud@el\lsbamﬂq@mhent chez les patients DM1, mais elle utilisée
NB3IdzZ ASNBYSyiz 0O2YYS OKSI fSa LI GA Syundlcatm)rﬂ dzt ¥ NI vy
cardiaque. Un avis cardiologique doit étre systéipateS RFya OSGGS LI GK2f 23K
prudente. Il fautéliminer les contrandications notamment cardiaques avant instauration dans cette
pathologie. Les résultats sont variables selon le profil cognitif-Ement selon le niveau cognitif. La

posologie initiale est souvent entre 0.5 a 1 mg/kg/jour
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3.2.5. Aménagements scolaires et professionnels

[ NBFfAAlIGAZ2Y RQdzy oOoAflYy ySdzZNRPLAE@OK2t23AljdzS Sa
résultats peuvent amener a penser a tfaménagementscolairel FAy RS Tl OAf A GSNJ Si
mieux la scolarité5 Sa | YSY Il 3SYSyda LISRIFI23IAldzSa LISdz@Sy (i s
PPRER U PAP R PP®t d@ménagements pour la passation des examens (tiers temps, )sCrgst
aménagements pewnt inclure la possibilité via une notification MDPHIS 06 Sy S®feOA SNJ R
orientation ou Rud dispositif spécialisé (SEGPA, ULIS), de mettre en place un accompagnement a la
scolarité par un AESH, un matériel pédagogique adapté (un ordinateur par exesoplerpndre les

notes). Un accompagnemeat une orientationpar une structure médicsociale peuent également

étre indiqués : en SES$BESSAD { SNIIA OS RQORdAzOF GA2Y SiG RS az2iaya
RQI9RdzOI G A2y a2 i NRJIXSEdAacht®(BMEXN InStiyut MégiceRiakessitinel AMPro)

ou enlnstituts Thérapeutiques, Educatifs et PédagogiqUiesP).

Des réaménagements professionngigeuvent également étre possibles chez les adultes avec une
réduction du temps de travail oencore un changement de la répartition du temps de travail pour

mieux gérer la fatigue et les troubles cognitifs. Il est également possible de mettre en place une RQTH
OwSO2y Yyl AaalyOS ¢NF @FAffSdzNI | ' YRAOI LISmetre @Ay RQA
place des aménagements adaptés au poste de travail. La méconnaissance ou minoration des troubles
O23ayAiGATa S O2YLRNILISYSyidldzE LSdzi ' YSYSNI €S8 LI G
qui ne sont pas toujours adaptés au handicap ewnt et/ou cognitif. Des réorientations
professionnelles sont parfois a penser avec certains patients. Ces décisions peuvent étre assez
complexes a prendre pour les patients et leurs fam{gédants. Un accompagnement psychologique

(parents, enfant, paéint adulte) peut étre proposé pour réfléchir aux impacts psychologiques de ces
changements.

'Y SY @A NE yluyNS Y8 yAllo RENISLDFBNIING WNBS aA ySOSaal ANB®
88s ol

LINEFTSaaA2yySttS Sitk2dz dzy$S RBI N @A2y 0 RESNR § G S LI
LI2dzNJ £ §8 LI GASyda AyasSNBa Sy YAtASdz 2NRAYIANBO |
LJ2 dZNNI S3FfSYSyd siNB 52ttt AO0AGSS FdzoINEa RS f a5

3.2.6. Permis de conduire

Lebilan neuropsychologiquet larestitution des résultats peut étre un premier temps pour aborder

fSa OFLI OAGSA RS O2yRdzA (S SiG tF LI2dz2NAdZAGS 62dz ¢
santé peuventnformerf S LJ- (ckiéhtgrile p&tiént vierQun médecin agréé a@efréfecture pour

une révision réguliere de leur permis de conduire. Les aspsagls: champ visuel (ptosis), acuité

visuelle (cataractedystrophie maculairgroubles oculomoteurset lasomnolence diurne excessive

devront également étre évaluégAnnexe associée : conduite automobile, informations pratiques et
fAaGS y2y SEKIdzalGA OGS RS (Saida O023yAGATa LISNIAYySY

LégalemenE RQFLINBE& f QFNNBEUS HMOMHPApPI Y2RNTUSS RAQANISE
affection médicale susceptible de constituer ou d'entrainer une incapacité fonctionnelle de nature a
compromettre la sécurité routiére lors de la conduite d'un véhicule a matdeitrse signaler aupres

de la commission médicale des permis de eorelde la Préfecture. Cet arrété prévoit une visite
YSRAOFES | FAY RQSQOFfdzSNI fSa | LIWAGddzZRSE SdG tS&a I RI
médical spécialisé et/ou un test de conduite.

Sur le versant du handicap physique, le patient Ddut bénéficier de nombreuaménagements

techniquesafin de compenser ses déficiences et permettre de diriger, accélérer, freiner, changer de
vitesse et accéder aux diverses commandes. Ainsi, boite de vitesses automatique, embrayage adapté,
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changement de itesses adapté, commandes au volant, joystick, siege pivotant, accés au poste de
conduite en fauteuil sont des exemples d'aménagements peuvent étre proposés selon les profils de
chacun.

Il faut reconnaitre que les tests neuropsychologiques existants @aaluer ces fonctions forttéfaut

dans la dimension écologiqgud i y S NBYRSyid LI a O02YLIIS RS f QSELISNJI
le bilan permet demettre en évidence des déficits incompatibles avec la conduite automobile
(syndrome dysexécutif sévefe G NP dzof S& @A adzStax NIfSydaxaasSvySyi
lumiére les difficultés cognitives sur lesquelles médecins, ergothérapeutes, moniteurs de conduite
porteront davantage leur attention.

Il est iciimportant de signaler qu'une demande daedncement est possible via une demande de
Prestation de Compensation du Handicap (PCH) pouharges exceptionnelles auprés de la
MDPH Ce financement peut permettre de couvrir une partie des heures de conduite pour le permis
aménagé et/ou les aménageamts du véhicule.

Il est a noter qu'atdela du réle informatif en amont, le professionnel de santé a un irbfeortant

d'étayage et d'accompagnement en avan cas d'avis négatif. La conduite ayant une signification
symbolique de liberté, d'autonomie ® QA y 1 SANF GA 2y a20A1fS S LINRPFSAa
et le deuil consécutif vont bien adela de I'abandon simple de la conduite.
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SYNTHESEATTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENTALES
PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE, AMENAGERZEXDNMIPAGNEMENTS MEDSTIZIAUX

Chez lI'enfant

Chez 'adulte

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

-Prise en charge orthophonique pour les troubles du langage, communication
-Brgothérapie; psychomotricité pour les atteintes sensorielles,cdenmunication,
praxiques

- Aménagements scolaires (orientation en dispositifs spécialisés type SEGPA ou |

accompagnement de la scolarité par un AESH, matériel pédagogique adapté av

ordinateur et logiciels adaptés, tiers temps aux examens, PAIPRAPS PPRE)

- Prise en charge par un service d'accompagnement a la scolarité (SESSD) ou pos

RQ2NASY{lGA2y Sy SGl 6f A& &EPeS. ynotificatlaisMDPH)

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

PEC médicamenteuse TDAH
Accompagnement médicgocial
En fonction des besoindossier MDPH (Projet personnalisé de sastaionPPS, Allocatio
d'éducation de I'enfant handicapé AEEH, Carte Mobilité Inclusion CMiattrasie
Complément d'AEEH/ Compensation du Handicap PCH (aide humaine, financem
d'aides techniques, d'aménagements du logement, etc.)

Accompagnement par un CAMSP, un SESSAD, un IME/IEMIT@Pamssible

Associations de patientslgnt accompagnerent par les services régionaux de I'AFM

Téléthon avec référent parcourde santé Groupe d'intérét Steinert, etc.)

En fonction des évaluations réalisées (personnalisation du plan de soins)
-Remédiation cognitive (en centre ou en libéral, pauropsychologue ou
orthophoniste)
-Prise en charge psychologique (psychologue, psychiatre en centre médic(
psychologique ou en libéral)
-Aménagements professionnels (RQTH, réduction du temps de travall,
réaménagement du poste de travail, etc.) ou orieraatprofessionnelle adaptée

Ré(évaluation) permis deonduire

Accompagnement médicgocial

Enfonction des besoins : Adaptation professionnelle, dossier MDPH : RQTH/A

Prestation de compensation du handicap (aide humaine, aménagements d
domicile, aides techniques), Carte mobilité inclusion, etc.

Accompagnement par un SAMSAH/SAVS, serviceathément adulte possible

Associations de patientsignt accompagnement par les services régionaux de
I'AFM Téléthon avec référent parcourde santé Groupe d'intérét Steinert, etc.)

Education thérapeutique du patient




3.3. Prise ercharge des atteintes respiratoires et des troubles du sommeil

Hygiene de sommeil

Devant une plainte de type SDE ou fatigue, apres avoir éliminé les troubles respiratoires nocturnes,

une évaluation des rythmesveilie2 YYSAf t f QI A RS elR<avéRBuidr Il corRiént 3 2 Y'Y S
RS NI LISt SNJ f UAYLRNIFYyOS RS ftUKe3IAsYyS Rdz a2YYSA
NEaLSOG RQK2NI ANBa RS f SOSNI SG O2dzOKSNJ t KSdzNBa
excitants ou médicanmds (antidépresseurs) le soir. Une étude récente sur la thérapie cognitivo
comportementale chez ces patients DM1 a montré des bénéfices significatifs sur les scores de fatigue.

Prise en charge des troublesspiratoiresRdz a2 YYSAf OKST t QSy Tl yi

U LINRAS Sy OKIFNHS RSa (GNRdzofSa Rdz a2YYSAt OKSI
support ventilatoire nocturne (Ventilation non invasiy@NI), ainsi que sur la prescription
RQFLIJI NBAffF3Sa RS RSaSyO2VYapNB ¥y daidABK 7S EINS |
AYGSNIBSYGA2Y hw[ BhQasYePpfisk enNiaroRIludcontrofedeldP8Ged: fait

a 3 mois

[ YAAS Sy LXIOS RQdzyS +bL LISNXYSGI RS O2NNRARISN f Q
DMM® [/ SLISYRIyi{>S fQ20aSNBFyO0S RS f QI LIJISNIB ARIQISIHGIIEAR SSH
asS az2yid AyGiSNBaassSa t fQ20aSNWIy0OS 2dz [ dzE 6SyST
surveillance du traitement se fera par eggpno tous les & 12 mois pour adaptation des paramétres

Prise en charge des troublesspiratoiresRdz a2 YYSAt OKST f QF Rdz (S
-Assistanceventilatoire nocturne

La mise en place de traitement p&PC(pression positive continue ouCPAPen anglais pour
continuougpositive airway pressujest indiquéeen cas de découverte de SADS8déré asévere sans

spécificité particuliere chez les patients DM1 sur le plan technique. On rappellera toutefois les
LIN2POf S§YSa RQ206aSNBIyOS Si R Qdayixidsnddette@&holbgeS O f QI G
En outre, il faut éviter les modes autopilotés et réaliser des oxycapnographies de surveillance sous
traitement.

LaVNI6 R2dzof S YA @Sl dz RS LINBaaAzyo R2A0 s(iNB LINBLRAS
nocturne La VNI doit débuter lorsqu'il existau moins un ou plusieurs symptdmes diurnes ou
nocturnesSG f Qdzy RSa: aA3aySa adzagdryida

- CVF < 50 % de la valeur prédite sur la base de la meilleure demémises ou PIMax et SNIP < 60

cmH20 ou

-l @LISNDOFLWAS RAdz2NYSSE tF/hu x np YYI 3 o6c¢cxn (tlo 2
{dALAOA2Y RQKELROSYGAflLdA2Y E@S2fFANB y200dNYS
A®' yS | dAYSydridAa2y RS fF tl/hn RS % y YYI I 6m |t

un autre substitut précis du CO2 ou

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

iii.Bien que cela ne soit pas idédbrsqu'une mesure du CO2 n'est pas disponiblme oxymétrie

nocturne démontrant une désaturation soutenue en oxygéne (SpR2)yy 23 LISYRI Yyl p
consécutives ou une SpO2 < 90 % pendant > 10 % de la durée totale du sommeil.

[ QK& LIS NO | L)y -defh désAnimH@ét doi faids inttodizire une VNI rapidement (dans le mois).
Entre 45 et 50mmHg, il peut exister aussi dé&@s de ventilation et le patient doit étre adressé pour
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un avis pneumologique spécialisi VNI sera discutée en fonction des symptémes cliniques. Si elle
est suspectée sur des donnéds capnographie, une consultation gaeumologiese justifie dande
trimestre.

Certains patients progresseront jusqu'a nécessiter une assistance ventileootiaue

[ Q2E&3s8yS RUY
f QAyadzf¥Aal y
[ LISNBAAGIY
LI & j2fy@iR 2 y
pulmonaire.

FLILRAYG R2A0G s iGNB dzi A iddngi I8 catr@ @O  LINHZF
NBxsigede BlibgineniaieBe doiBpagiend udliséiséuSsans VNI
RQdzyS KE@LRESYAS y20iGdzNyS &2dza

oS
(oS +
RQ2E&@3ISYy20KSNILAS Sy ftQloasSyosS RS

bL
L

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

-Parameétres de ventilation

Le choix dé Q)\yucﬁnmﬁdeCSS @Sy i A -ﬁxzy St Rdz @SYGAt | GSdzNJ @I
02dz@SNIdzZNE RS 02dzO0KS RdzS £ RS& RSTF2NXIGA2YaE Yyl
de mise en place et du retrait du masque seul si déficit distal ou myotonie majeure etabras

adzLISNR SdzNEO S RS I ASOSNARGS NBALANI(G2ANBE 0y AGDS

9y LINBYASNB Aydéyﬂxzyz tQAyGSN}uO&sqL&a)ﬁmasazyé Ay i
également appele masqu‘amal 2dz £ Qdzi At A&l (A 8eyf)nt Br@bdsﬁ@n cétSSIQ/fmtESY)/)\ § NB
0dzO0I £t S& SEOS&aaA@Sa A YL Olentjaieurd dubiE fivead He(pressiBn RS f |
pourra étre un ventilateur de niveau 1 ou 2 sans batterie ou avec une autonomie de quelques heures

en premiére intetion.

En généralcettemise enplacsS 8 0 LINP ANB A aA PSS &dzNJ LI dza A SdzZNBE 2 2 dzNJ
du patient et de la famille avec ensuite un relais par le prestataire de ventilation a domicile.

Danstous lesca§ S& R2Yyy SSa R DseBoe ddivent poavaineétreSfourniéspidr

respirateud® | yS 20 &SN yOS O2NNBOGS Sad RSTFAYAS LI N dz
Education thérapeutique[ Q2 0 a SNl yOS S&aid LI NI AOdzZ ASNBYSy(d RA

troublescognitifs et nécessite une éducation spécifique (cf. ETP).

Le suivi devra étre au minimum annuEl R y &l dz QGARASYE t RQdzyS 02y
A

A2
ARSIFESYSyG Sy ada2NBSAttFyd €1 OF LY23INF LK +

QJ‘ i

adzt G
S &az2dz
Lapersistal® RQdzyS &a2Yy2f Sy0S RAdNYyS SEOSaaArgdsS YI f INB
faire rediscuter une pathologie du sommeil associée et discuter un traitement évédfachapitre).
Kinésithérapierespiratoire

La rééducation respiratoire est prordiale dans la prise en charge rééducativ@nésithérapie

respiratoire manuelle, wexsufflaeur si déficit a la toux, ventilation & percussions intrapulmonaires
(IPySG KBLISNRAYyadzFFEFdA2ya LISNR 2 RA | debigfiche éndrinexg) f S

pul
(s}

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

La prise en charge de QSy O2 Y6 NB Y S yesit esseNtRI¥ @dun piéueSir les surinfections

ONRYOKAdSad 9ttS HAQAYAONRG RIEya dzy 202S8S0GAF t f

Il est nécessaire de proposer au malade S OK y A Ij dzS& A y & (i NHnx®dsguefleSa RQl
RSOAG SELANIG2ANB RS LRAyGS £ t G2dzE S&0G Ay FSNH
Faa20ASSa t RSa 02 Y LadfHaiion dojvént derls 1A desstiré db possibidz tRQ A v
6SaidsSa Si NBIft SS bremiérdt. NiBest edSadfel2dR Sensibilissryle) taltade et

f QSy2dzNF 3S +t fQdziAfAalrdiAzy RS O0Sa GSOKyAljdzsSa Ay
Si a2y 20aSNIIFyOSed 5QI dziNBa GSOKyAljdzSa RUFaaAai
possbles On peut former les aidants. Les dispositifs les plus simples sont les plus ptiisdsemple

- in-exsufflateurmécanique

- relaxateur de pression

- ventilation a percussion intrapulmonairaqtamment en pédiatrie, pour les enfarttypersécrétants

ou situations de micrdnhalationg

t NAaS Sy OKINBS Yy@RonQidndrsoepstedza S RS f QK

Sur la base de preuves et/ou d'un long historique d'utilisation dans le traitement de la somnolence

diurne objective dans la DM1, le consensus du comié@ American Academy of Sleep Medicinen

2007 et 2021 était que lméthylphénidate le modafinil et la sélégilineétait des optios raisonnables

pour le traitement des hypersomnies d'origine centrdleutefois, la sélégiline est associé a des effets
secondaires cardiaques, notamment bradycardie fréquente (et tachycardie supraventriculaire peu
fréquente hypotension orthostatique rare) et contiadiquée en association aux antidépresseurs

ONR &ljdzS RS a@yRNRYS aSNRU2YAYSNHAIdzZSO OS ljdza yQS

5SLJzAi a ljdzStljdzSa IyySSasx f Q2FFNB Rdz eloljeciva SYSy i
OY I ND2f SLIAASET a2Yy2t SyO0S RA dzNYy Sa éwlded ek 0eS & 2 dza
nouvelles molécules le pitolisant et le solriamfétol. Le pitolisant est un médicament stimulant qui
antagonise les récepteurs de I'histamine Hupdraiter la somnolence diurne excessive chez les

patients atteints de narcolepsid.e médicament est en cours d'évaluation dans le cadre d'un essai
clinique de phase Il visant a cibler le méme symptébme chez les patients atteints de DM1
spécifiguement (NT04886518).

Toutefois, le pitolisantetlem2 RA2 Rl f yQ2y{i LI & RS NBLISNDdzaaA2ya
méthylphénidate, ce qui les fait préférer dans le contexte de DM1.

LePitolisantt f QO &%l fp@Seytant-ugelnarcolepsie a partir de 7 ans (posologie : départ 4,5

Y3 t FdzZ3YSYGdSN) LINPINBaAaABSYSyld 2dzaljdzS oc Y3 Yl
OSLIKFESSaXod [ S Y2RITFAYAL LSdz2i siNB LINBaGNRG Sy
narcolegh S RS t QSYyFlyidd [ S Y2RAZ2RIf LJSdzi R2yySNJ dzy S

Vaccinations

Il faudra réaliser un@accinationanti pneumococciquétous les 5 ansanttFSARSCoV?2 et antigrippale
FyydzSttS obxw{ OKSIT f{ eisigielmétiienPlace hdSibtantdfatziouxRS ¢ p
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si indiquéeLe calendrier vaccinal doit étre revu régulierement selon les recommandations en vigueur,
asStz2y fIF LINBASYOS 2dz y2y RQdzyS AyadzFFaalyOS NBaL

{  beItawLY 9 9b /1! wD9 COONWIWOEETLW! OhBHO[9¢ 59{ ¢\

VNI
Aide a la toux
5A&LIR2AAGATA RQAYKSE&dZFFEL 0
Kinésithérapie
Vaccination anti pneumococcique, altARSCoVantigrippaleet anti-VRS

Atteinte
respiratoire

ws3f Sa RQKe3IASYS RS a2YYSAft
PPQPression positive continue) ou VNI le cas échéant
Traitements éveillant

Troubles du
sommeil

3.4. Prise en charge des atteintes cardiaques

Prise en chargenédicamenteuse

En cas de dysfonction ventriculaire gauche, le traitement repose sur les mémes recommandations que
OKST fQAyadzFFAalyid O NRAL |j dzSbéta bloguditsGetiidhbiteur Hef G S NB S
f QSyT eYS RS O2y@SNBA®ReCuB¥ IANBY DS NEOONIZS y & dzRlyf S N
Si RQKELISNJIFIfASYASO

Les traitements antiarythmiques en cas de trouble du rythme identifié reposent sur les béta bloguants

Sy f QI 6aS yiddatidh §iée & AnytridoubIB conductif important. La flécainidelest autres
antiarythmiques de classe | sont contre indiqués pour le traitement et la prévention des récidives de
GNRdzof S&4 Rdz NEGKYS &dzLIN}Y GSY G NAROdzZ F ANBA S ISy idNA
anomalies de la conduction et du rythmentriculaire.

[ aAticoagulation curative pour les troubles du rythme supra ventriculaires rejoint les
recommandations de la population générale avec une discussion au cas par cas chez les patients a haut
risque de chute. Le risque de complicatidiomboemboliques est mal connu chez les patients avec
A02NB /1 !5{wHux!{/H t n 2dz mX (G2dziSF2Aa 1jdzStljdzSa O
ce groupe de patients Af Sad R2y O NBO2YYIFIYRS RQIFy(iAO2I 3dzZ S
périodes ou des arythmies supraventriculaires soutenues sont présentes et dans le mois suivant une
éventuelle cardioversion.

Prise en chargenon médicamenteuse

[ LINB@SyiGdAz2y RS fF Y2NI &ddzoAdS NBL$nubteulBy LINSYAS
1)le plus souvent denaniére prophylactiguehez les patients asymptomatiques avec ECG anormal et
exploration électrophysiologique montrant un HV >70ms ou parfois devant des anomalies conductives
YIFENJjdzSSa £ £Q9/ D 6tw BHHNAYE RO EWIN{2 NG MHARYSZ0 YsYS
2) parfoisau décours de lipothymieB dz a &y 02 LJSa | SO RSa Fy2YlFfASa R
f QSELJX 2N} A2y St SOGNRLIKE@&aA2t 23A1dzS R20dzySyissSa |
o0 LI NF2AE RSQOlIyld tF LINBaSyOS RQdzydblairesdda fpges/ OUA 2y
Mobitz 1l ou complets documentés sur un enregistrement continu (scope, Holter ECG, Holter
implantable).
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Dans les derniéres recommandations nordd SNA OF Ay Sas tSa AYyRAOFGA2ya a
stimulateurs ont été mise en avant

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

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

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

ORU Ly G SNII fQlaSse RatniveauB)nYa t € Q99t o

IS& NBO2YYlIYyRIGA2y&a SdzZNPLISSYyySa 9{/ HnHmM LINBOAA&S
et une classe IIB , niveau C en cas de PR>240 ou QRS >120 msec

LaresynchronisatiorS 8 i A Y RAlj dzSS f 2NE RQdzZDE SR&A ®
SO ..D Si vw{ B mMpnYya OKSIT S LI GA
rythmique induite par la stimulation ventriculaire droite (Classe IB).

[ QA Y LIX |y ddfinnilfat2uy aut@rtatinyie implantable esecommandée au cas par cas, chez une
YAY2NRAGS RS LI GASyda O2NNB&aLRYRIy(d |FdzE Ol a &dzi
Y20l YYSYyld NBALANI G2ANBaAZ LRdOIyd AYLIF OGSNI £S LINE
venir :

(@ enpréveniy LINAYFANB &aA ReaF2yOiliAzy @SY(daNROdz I ANB
optimal, (Classe IB)

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

{ . beItaLy 9 9b /1!'wD9 ¢l 9w!t9! ¢Lv!9 59 |

PM si HV > #@se¢ BSA ou BAV symptomatique, BAV de haut grade asymptomatique, PR > 240ms et Q
120ms

DAI en prévention secondaire ou primair@gsfonction VG <35% et QRS > 150ms

Traitement antiarythmique et anticoagulants si TSV

¢CNFAGSYSYyGd YSRAOIFIt RS fQAyadzFFAalyOS OF NRAL Ij dzS
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3.5. Prise en charge des troubles de la sphere ORL (déglutition, phonation,
élocution) et atteintesmaxillo-faciales

Prise en chargeu SAOS

{QAf SEA&AGS dzy 204l
Sad t Syogiral 3
rétrognathisme.

I Ot 8 SOARSYd Sy hw[ o6FYe&3IRET:
iGASNBA RQFGBFHYyOSS YIyl

Prise encharge des troubles de la déglutition

Lf Sad yagdptbrales ltektNdS et Re® postureafin de réduire la dysphag et le risque
ROAYKFIfFGAZ2Y @

/| KST tQSYyTILyGz dzy GNI @FAf RS NBYF2NOSYSyd Ydza Od#
22dzNBE LI NJ ASYlFAySa LISYRIFEYyld mc aSYlFAySas LISNXYSG F
alya YSEA2NXr A2y &a@adGSYFGAldzS Rdz fly3aFr3asS 2dz RS
Desinterventionsd® A f | G GA2y | dz 6l ftf2y RS f QdzaPHalngiehS 2 dz R
peuvent étre proposées en cas de dysphagie sévére au cas pafhysertrophie isolée du
cricopharynggl  Ys YS &dAaldngE8mef OB DAIISE RSY2Y(INBS®

En cas de troubles de déglutition sévére ou de dénutrition, une alimentation entgoalea étre

discutée.

t NAaS Sy OKIFNHS RSa (NRdzofSa RS I LK2ylFiAz2y Si

La prise en charge des troubles phonatoires repose essentiellement sur la prise en charge
orthophonique qui doit étre prescrite en cas de symptémes et débutée précocemans les formes
congénitales et sévéres de la myotonie.

[ @hauffementde la voix du patient dans les formes adultes moins sévéeres a montré un intérét dans

la réduction des troubles phonatoires au fur et a mesure de la conversation et peut étre enaeigné

LI GASYGz OS ljdzA LISNXYSUG RQFdzZAYSYGSNI £ ljdza f A4S RS
La prise en chargehirurgicaleRS QA y & dgfharyngék pelt Btre @isctitée mais le bénéfice

LR GSYGASt R2AG sOUNB YAa Sy oebtticsiefgénsrald darfs B calr€deNA a |j d:
la DM1: en effet, certaines équipes ont proposé la réalisatiorladebeau pharyngéour limiter le

Y6 a2yySYSyld Sy NBRdzZAalyd fQSaLl OS SyiGNB S @2Aaf €
de cestechniquesldy da f I 5am yQSad LI a S@FftdzSS SiG €S o0SyST¥
tenu du risque opératoireRSa O2VYLX AOF iA2ya RS f QBUSRKREKERS S R bz
de la dysarthrie qui est souvent liée a une atteinte musculaire phge|

/| 2y OSNYFyd fS& LINRPofsSYSA RS LK2yFdA2y SiG RQSft 2«
O2yadzZ Gl GA2Yy 2dz RQdzy &dzA A aLISOAFAIdzZS Sy tQloaSy
séveres de myotonie avec atteintes pulmonaires, undu@ten de la phonation et de la déglutition

par un médecin ORL est recommandée annuellement.

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

orthophonique qui doit étre prescrite en cas de symptémesiébutée précocement dans les formes
congénitales ou séveres de la myotonie.

77



Prise en charge orthophonique
/| KST fQSy ¥l yi

9ffS Said LINRPLIR&ASS ™M t n F2A4a8 LIN aSYIFLAyS>T &St ;
professionnels.

Dans les formesongénitalesll est important de proposer une prise en charge orthophonique précoce.

Une alimentation entérale par gastro(jéjuno)stomie est trés souvent nécessaie peut étre

transitoire. Une installation adaptée pour les repas peut aider a optimiser les possibilités
RQFEAYSY (Il GADK BRIt IR asA0OSE S O02YLX SYSyd RS G
LI NISY I NARFG SYyGNB fQ2NIK2LK2yAadsS Si f QSNH2 G KSNI

[ Q2 NI K2LIKR WA &S Sdzy GNI GF At adzNJ f QKe LR G2y ASs 1 a
buccale, la stimulation de la motricité bucco faciale, la gestion du bavage et de la béance buccale sur
hypotonie, la gestion des troubles de déglutition sévéres aveciadap A 2ya RSa G SEG dz
classification IDD®&h annexe).

[ QF 002YLI Iy SYSyld FlLYAEtALFLE Sad LINAY2NRAIFIE f2NAR R
J

F2Nel 383 RS o6ASy SELX AljdzSN Sa (NP dzof ®rtation2 G S dzN&
dans ce contexte.

Une prise en charge des troubles de communication, des troubles du langage oral et écrit, des troubles
cognitifs, est aussi proposée en orthophoni@IL G G SA y (G S Y dziladbdysarthiieNaSsocteesOA | £ S
aux troubles cogpnifts, nécessitent parfois la mise en place de stratégies alternatives de communication
O02YYS fQdziAfAal BMAEWIRSYE (FIR2YXD 0o RIQa O2RS RS 0Oz
informatique.

Dans les formes infantiles et juvénilds,Q2 NIl K2 LIK2y AaGS adzid € QSy¥FlLyd
motricité buccofacialeet de phonation, mais aussi pour les troubles de déglutition et le retard du
fry3ar3sS 0SaasSyiaSttSYSyid Sy SONRGAz2NBE S st SOG dzNJ
difficultés scolaires liées au syndrome dysexécutif.

/ KST f(aphekedssocigeiche«A Y 1 SNIISY A2y 2NIUKg9 LIK2YyAljdzS OKSI

ax

Lestroubles de la déglutitionR2 A Sy i siGNB SELX 2NB& SiG LINAR&a Sy
exercices deenforcementdes muscles impliqués dans la déglutition (lévres, langue, voile du palais,
O2yaiGNAOGSdINE Rdz LKFNBYES 2dz0S NI dzNB mAdiicaofish X0 = S
comportementalesd NB G KYSX |jdzl y i A G Qexthre dvig &8 Q$E V2 YEA 22 dzZRRSE |
responsables des faussesutes (exempleNA | = &SY 2 dzZ SX0

[ QAYUSNIBSYy GA2y 2 Nlp&sddk 2gblaniedtsstrodies de lapapdidRdotrii 15

G2AEY tQFNIAOdzZ FGA2yE S RSO0AGSZ dommuhit®@amRASX0 S
verbale la faiblesse des muscles faciaux diminuar® S E LING & & A @A Ui SINBRE@z O § @ 13Sdzl
déficits musculaires oréaciaux et de$ dzNJ NB G Sy dAaasSySyid F2yO0lAizyySt:
exercices de mobilisatioret de renforcement des groupes musculaires déficitaires (muscles de la
fly3dzsSs RSa t8§@NBaz RSa 22dz2Sasx Rdz @2AtS RKRdz LIt
massagesiu visage peuvent étre proposés pour apporter plus de confort au patient.

[ Q2 NI K2LIK2yA&adS LISdzi S3F f S Yolofidins suiideurds deS thaubtls S NB S

dysexécutifs étant souvent présents dans le tableau clinique. Un trawvda dognition sociale peut
également étre propose, selon la plainte du patient.
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Quels que soient les axes de prise en charge retenus, des explications des objectifs de la rééducation
FILOATtAGSYlG fQFRKS&aA2y Rdz LI GASYG o

Une fiche de synthéseO2 Yy OS NJISWIISH OAFY 2NIK2LIK2YyAljdzS OKSIT |
annexe Celleci reprend, et détaille, les différents axcR QS @I f dzf GA2y as RS NBS
RQI RI LJjouvéarit &r¢ groposés aux patients dans le cadre de la prise en charge de la dysarthrie,

de la dysphonie et de la dysphagie chez les patients DM1.

Prise en charge des atteintes maxifaciales

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

Le traitement orthopédique dentmaxilloF I OA ' £ LJdzA & 2NIK2R2y GAljdzS LI
ONRPAA&lYyOS GNIyagdSNEItS Rdz YFEAffFANBYET RS fAYAG:
dysharmonie dentemaxillaire, et de préparer a une éventuelle chirurgie orthognathique. Ces soins
LISdzoSy G siGNB fAYAGSAS @2ANB  O2 yhydighe denvaRepdr teSa £ LI
LINB a Sy p&rodenpathi§T | 92 NA 4SS LI NJ f | NBpéatedseNabialel cti gar 6 dzOO |
une déficience intellectuell@me permettant pas une coopération suffisante du patient.

LachirurgieRSa o0l aSa 2aaSdzaSaxz aA SttS Sad LRaairoftS RQ
patient et son entourage, est une ostémie le plus souvent bimaxillaire, avec une ostéotomie
YEEAffFANBS RS (eSS [ST2NI m RQIGIyOSS | SO LR&aa
23a0S2G2YAS al3AadiartsS RSa oNIYyOKSa Y2yilyds$Sa YIyR
échéant, et associée a une génioplastie. Une ostéosynthése rigide et un blocage-maxitidoulaire

court doivent étre envisagés. Les risques de cette prise en charge sont essentiellement le risque
anesthésique, élevé chez les patients porteurs de Pd1chapitre spécifique), et le risque élevé de

RS3IANI RIGA2Y Rdz NBadz GG 200t dzalt LI NJEF LISNRAAGLI
incompétence labiale.

[ Q2 NI K2 LK2YyAS Sik 2 dzfadiale ddiekt \BtfedéyalemepiNchidaléd mafie SiA £ £ 2

I dzOdzy S S dzRS yS Y2y iNB RS NBadzZ GFrda airxayatTaolrdaa
fagon précoce, et pour diminuer le risque de dégradation du résultat@ostatoire.

[ QSyaSyof S RS OS xivgs detNdsqués erfeglruOskirHeNaauS anesthédique et en

termes de dégradation de résultats, doit étre clairement expliqué au patient et a sa famille, pour une
décision collégiale informée et éclairée
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SYNTHESHIPRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DEEASTDEINA SPHERE ORL

Obijectifs

Moyens et exemples

Troubles de la
déglutition
Rééducation

buccofacialeet de la
déglutition

Prévention/guidance

vis-a-vis durisque de
fausse route

Prise en charge des

Orthophonie,

ergothérapie,
kinésithérapie
maxillo-faciale

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

DS

Adaptation du comportement, des postures et des textures agegconisations selon la classification IDRS
Conseils livrets disponibleghttps://steinert.afm-telethon.fr/documentationset-liens/documentsde-reference))

Formes congénitales : Travail sur I'hypotonie, la sensorialité, l'investissement de la sphére buccale, la stimulation
motricité bucco faciale, la gestion thavageet de labéance buccalgla gestion des troubles de la déglutition avec

adaptation degextures
Accompagnement familiakn vue d'éviter le forcage vocetlles complications de la dysphagie

troubles de la parole

Diététique, Surveillance de ldénutrition, adaptation du régime alimentairt des textures
Lutte contre les alimentation Alimentation entéralechez les patients présentant des troubles séveéres de la déglutition
déformations maxille
faciales Education
o thérapeutiquedu |hdz aSIyO0Sa RQlFIOlGA2ya SRdzOI GAGSa
Vigilance/ patient

sensibilisation

hygiéne dentaire

Obstruction des voies
aériennes supérieure!

Ergothérapie,
orthophonie

I 'YSy I 3 S Y Sngtallationra & pris€de repagosture)
Aides techniquegustensiles...)
Mise en place dstratégies alternatives de communicatiog babysignes», «makaton» pour les formes congénitales

tableaux de communication, etc.)

(cf. chapitre)

Orthopédie,
Orthodontie,
Chirurgie

Au cas par cas
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3.6. Prise ercharge des complications endocriniennes

Syndrome métaboliquédiabéte

I dzOdzy S NBO2YYlIyRI{GA2y &aLISOATFAILdzS £ fF 5am yQl 2d
donc celle du diabéte de type & (recommandations de la Société Francophone db&®SFD) avec

une diététique LJ- dz&NB Sy & dzONB & NI LIA RS ZaEtivité physi§ué adafité@2 2 f = f
f QF NNk (i RdrzddsanidiaBefiqaesSdzi G y i O 2 yesigiiBee auCphesiiar dzing y 2
desquels lametformine car elle améliorerait aussi le test de marche de 6 minutess autres
thérapeutiques sont les analogues injectables du GLP1, les inhibiteurs de SGLT2 et éventuellement du
dPP4] S& G KSNI LISdzi Alj dzS&a &dza OSLJIi A ot S aépaflitideyiRulieNS RS a
az2yid AYRALdzSSa Sy OlFa RQSOKSOI iz L2 dzNJ f QAyadz Ay
Axe gonadique

/| KST fQK2YYS KeéLk23I2yl RA Il disptylatzrde téstidtéfodednYirgestion LI NJ H
intramusculaire mensuelle pourra étley & G F dzZNB Sy f QFr 60 aSy O0S R&dt yi SOSR
a2dza adz2NBSAtflyOS Rdz t{! Si RS fF F2N¥xdzZA S &l y3c
0SYSTAOS YdzaOdzf  ANB &LISOATAILdzS yQlI SiS RSY2YyiNB

Métabolisme phosphocalcique et pathologigmrathyroidiennes

Sur le plan pratique, une supplémentation mensuelle de 50 000 U par voie oraltadene Dest
recommandée.

{ . b ¢ IPRISEEN CHARGE THERAPEUSIQUE Q! ¢ ¢9Lb¢9 9b5h/

Insulinorésistance Recommandations PEC diabétetyee 2

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

Dysfonction gonadique féminin€onseil génétiqueDiscussion FIVdiagnostic préimplantatoire ou DPN
PTH, calcium et osSupplémentation mensuelle en vitamine D recommandée

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

Les troubles urinaires

 dzOdzy S S dzRS Ay (c&jolipé&uyié laszhgrdpBtiqués habiiellentent utilisées dans
les incontinences urinaires ou les dysuries dans la population de patients atteints de DM1.

9y OlFla RQAYyO2Yy{AYy $tynotS&mmednNdi vne XabBssetdu flafcBeF pedviddi est
détectée,une rééducation périnéale avec biofeedbaaut étre tentée.

[ Qdzi At X DISH BSHYI NRSE G A Ydzt | { A Pye Rastim@)PeliFétraichvisagiéefdans)?2 & (0 S 1
fS OFRNB RS fQAyO2yiAySyOS ladahirgindidatial forvidliende cek S O LI
dispositif visa-vis des stimulateurs cardiaques.

On conseille lesapproches non médicamenteuses premier lieu puis de référer le patient a des
urologues neuro-urologuesou MPR spécialiségii proposeront des traitements adaptés aésultats
des explorations spécialisées.

Les troubles digestifs bas

I 2YOSNY Yl tQAYO2yGAYSYOS Fylft38s 0ASY ljdQl dzOdzy S
possibilités thérapeutiques dans cette populatidnS G NJ A § SYSy i R QdzghiqieNER dzo f S
associé doit étre une priorité.

[ QSBA@FYidAYe2iG2yAldzS O02YYS €S LINROFAYIlI YARS 2dz RS
(type Peristeen®) ont été avancés comme des pistes intéressantes dans les différents cas cliniques
publiés(notammentavant toute tentative plus définitive, chirurgicale)

[ S GNIAGSYSYyld RQdzyS O2yaidAlLd A2y OKNRYAIldzS 2dz RS
reste de la populationRS Y2 RAFAOI GA2Y R Salirief&tiénZiahg gnSfibrésfali YSy i I .
moins 8g/jour)avecmajoration de la prise hydrique.J2 dzNJ I G 4§ SAY RNB dzy YA YA Ydzy
jour.

On proposera ensuite la prise de laxatifs en privilédiemtaxatifs de lest et osmotiquegui sont les

moins toxiques au long cours pour le tube digestif et sa flore naturelle. Il est & noter que les laxatifs
osmotiques peuvent majorer des douleurs abdominales ou un ballonnement par leur mécanisme

RQlF QGA2Yy ®

Les traitements plus avancés seroidt discuter avec une équipe de gastemtérologie aprés
NBFfAalFIGAZ2Y RQSVsit se&ighibilara das EpmplidatiosisSvasgmhinctériennes et
anorectales).

Lf yQeée | LI & RS &LJS Oniséra aantf @ privigiei lés pdsJerghdz§ench NI y OK S
invasives en premiére ligne.
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SYNTHESERISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DES TROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET

Sur le plan urinaire

Kinésithérapie

Tentative derééducation périnéaleavec biofeedback possible

Electrostimulationdu nerf tibial postérieur (type Urostim ®) possible a envisager sau
cas de contrandication formelle (ex stimulateurs cardiaques)

Orientation vers
urologie ou neure
urologie

PEC spécialisée

Sur le plan anorectal

Kinésithérapie

Tentative derééducation périnéaleavec biofeedback possible

Prise en charge
médicamenteuse

Prise ddaxatifs (laxatifs de lest & privilégier

PEC darouble du transitchronique (possible d'envisager un traitement antimyotoniq
comme le procainamide aprés avis cardiologique), ou des lavements a heures régy

Diététique

Modification de I'nygiéne alimentaire (majoration de la prsalrique, min 1,5 L/j, et de
I'apport enfibres)

Orientation vers
gastro-entérologie

PEC spécialisée
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3.8. Prise en charge dmatteintes ophtalmologiques

Prise en charge de la cataracte

Celleci nécessite quelqugzarticularités de la prise en charge

- Précautions anesthésiquesi (chirurgie sous anesthésie générale prévak, chapitre
correspondant)

¢l dzE LI dza St S@S RQ2LI OAFAOFGA2Y Ol LadzZ | ANB
capsulotomie au laser YAG (ce qui est tres inhabituel) phawosis capsulaire antérieur. Des cas sont
décrits de capsulotomies postérieures ou antérieures multiples (jusque 8). Le géne DMPK est présent
dans les cellules épithéliales du cristallin ce qui expliquerait cette fibrose capsulaire récidivante. On
aQHUzMBNI R2y O RS larbe canilorthdeiSIiG ARRQMzZyR QdryA 8 &+ 3 S  OF LJa dz
postérieur soigneuxOn implantera un implant acrylique hydrophobe et éwitera les implants
multifocaux

Prise en charge de troubles palpébraux

a) Ptosis

- dans lesformes modérées de ptosis l'abstention est uggle ;

- d@ne maniére intermédiaire et intermittente, des dispositifs gutibsis fixés sur la monture de
lunettes peuvent étre utilegtype pince antiptosis de Mercier)

- dans les ptosis sévéremyec recouvrement de I'axe pupillaire, engendrant une position de torticolis
téte rejetée en arriere une chirurgie se discute au cas par cas. Le risque principal est celui d'une
malocclusion palpébrale avec des complications cornéennes. Avant une taligiehil sied d'évaluer

la motilité oculaire et surtout la présence de phénoméne de Charlek (Bsjue RQSELJ2 & A (A 2y
cornéenne posbpératoire)

b) Troubles de statique palpébrale

La faiblesse musculaire prédispose aux ectropions et entropions fréqu&susci doivent bénéficier

d'un traitement chirurgical reconstructeur si majeurs et responsables des atteintes de surface oculaire.

Troubles de surface oculaire
L'hygiene de paupiérea(tomassageszguliers) et |'utilisation de collyres lubrifiantetoag terme est

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

SYNTHESATTEINTE OPHTALMICRAESE ENHARGE THERAPEUTIQUE

Cataracte: Chirurgie cfparticularités de prise en charge et précautions anesthésique

Ptosis: Evaluation des possibilités de chirurgie au cas par cas (rRqud y 2 O Ot dza ) dtgfnatfves ndn
chirurgicales® RA & LJ12 aAGA T FydA LIi2aia aSNOASNI Lt FAESNI aq

5STl dzi RQ2 OOt ddarmnes yartifiti#llds LIS seddrds® symptomatique, voire pommade oc
vitamine A le soir sitteinte chronique de surface oculaire (kératite).
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3.9. Gonseil génétique

[ O2yadzZ GFGA2y RS 3ISYSOAldzS | y2d4l YYSyYy(d L}RdzNJ o
mode de transmission de lamalagieSa O NI OGSNRaidAljdzSa RS fQly2YLlfA
RQI y i A,Q@AxB60d MBy (ok @eybioéthig i 2d1% Décret 2013527 du 20/6/2013 de

OGN yaYSGGONS f QA Y F2INWYNDINGS y3A Sy FHE A3 ANBAFSI SEISYAE AL &
F LI NBydiSa t NRAldzS RQs (i NB |, afit d Bur prdpdser 2rddiaghSsticti NI y &
présymptomatique En cas de projet parental, les prises en charge en diagnostic préimplantatoire ou
prénatal seront discutées.

Ainsi, la consultation de genétique peut intervenir a différentes étapes du parcours du pagient
Y2YSYy(d Rdz RAFAYy2a0GA0 o6Sy LINBylIGlfs>s OKSTaduteQSy I y i
f 2NE RQdzy LINRP2SG LI NBydGlft o

Information génétique

La dystrophie myotonique de Steinert est une affection autosomique dominante a expressivité
varisbleet dont la pénétranceess f SPSS OrRZldzat NBAE&NBS RQdzyS SII f dzl
La maladie egtratiquement(i 2 dz2 2 dzN& G NJ yaYA &S LI NJ fi@ldgourtufeda RS dzE

20t A3 G2ANB RS fQSylidzsiS FlLYAfALIf SO

Il existe uN& & Ij dzS R Qionyhé pludprdciicei ek [@ug sévére dansléscendance) en lien avec

f QA y amdiotghefRSG $ QSELI yaAzy RS GNALX SGaod /SGGS Fyda

lors de la transmission maternelle, les formes congénitalefadaaladie étant quasiment toujours

transmises par la mére.

I fQSOKSttS RQdzyS LRLJzZ A2y RS LI GASyGas f1 &asg
de triplets. Néanmoins cette information ne peut éutliséea titre individuel etiy QS &G LI & LJ2 & &
de prédiref QN3 S Bula s&Eribétizin maladié partirdes résultatR S f QS dzRS Y2t S Odz

Enquéte familiale

{dZAGS It dz RAFAYy2a0GA0 RQdzy LINBYASNI OFd RS 5am3> Af
repérer lesl LILJF NBy G Sa t NRA|dzS RQs GNB | (infoSnatipiidila 2dz RS
parentéle est primordiale compte tenu du bénéfice médical a connaitre son statut pour la mise en

LX F OS RQdzyS adzNBSAtflyOS FRIFILIISS o6y2GFYYSyd OF NR
[ ySOSaaAidsS RS (NI yayYS ddastbordée Préafablemedr i l@éalisation | dzE | |
Rdz §Sad 3ISySiGAldzS Si AYyRAI|jdzSS RIya S O2yaSydaSys
pourra étre effectuée par le patient/ses pareng&,facilitée par le médecin qui indigue les personnes

b LINBGSY AN Si NDBovifaion giaypouR2ldéddeeSrgnsmisR QA y F

Dans le cas ou la personne ne souhaite pas informemnedime ses apparentés, elle peut demander

par écrit aumédecinprescripteur de procéder a cette information (article L.14132 du Code de la

Santé Publique)

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

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

de signes de la maladie.

[ S RAIFIy2aGA0 Y2tS0Odzf I ANB RS O2yFANNIGAZ2Y LJ2 dzN.
symptomatiques.
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Concernant les apparentés asymptomatiques, le test moléculaire pourra étre réalisé dans le cadre de

la procédure dadiagnostic présymptomatique (DP&hcadré par la loi (articles R.113%4 R.1132.20

du Codeade la Santé Publigue) et paslrégles de bonnes pratiques en génétique constitutionnelle a

RSa FAya YSRAOIf S& RSuUnfp@tbcaSdePrise eR Sharfeladaptd dVEFR S OA v !
NBaLISOGS Y O2yadzZ GFdA2y LI dzZNARAA&AOALIX AYletiodB RSOf
accompagnement psychologique. Cet examen, habituellement réservé aux individus majeurs, peut

étre réalisé chez un enfant minearpartir de 10 angn raison du bénéfice individuel direct dans le

cadre de la dystrophie myotonique de Steinert, notamment en termes de surveillance cardiaque. Le

NB a dz G RQdzy RAIF3Iy2a0A0 LINBaaYLWi2YlIGAldzZS R2Ad
indépendant.

Le recoursx unaccompagnement psychologiquaoit étre envisagé dans tous les cas.

LayAaS Sy SOARSYyOS RQdzyS SELI y DMPKeonduidh & 1K thiseed A |j dzS
LIX I OS Rdz adzA @A Ydztf GARAAOALI Ayl ANB | RILoEgS let f QN3
résultat du test moléculaire est négatif, le patient peut étre rassuré pouméme etpour sa
descendance. La poursuite du suivi psychologique est proposée systématiguemehtue soit le

résultat du test

Projet parental

Dans la de€y Rl yOS RQdzy AYRAGARdAz LR NISdzZNJ RS fQlFy2Ylf
myotonique de Steinert, le risque de transmission est dbpadzSt 1j dz§ &2A il €S &AaSES R
autosomigue dominante)

Lt SEAAGS dzy NAA| &S RRALGAALNAZRYVAGIBORG YRYBIRBAAOA
plus précoce dans la descendar{aeticipation) Le risque de transmettre une forme congénitale de

fr YFfFRAS yS LISdzi siGNB SOIfdzS LINBOAm#eM8lg Gz YI A3

Un diagnostic préimplantatoire (DPIpu undiagnostic prénatal (DPNpeuvent étre proposés.es
modalités de ces prises en charges seront expliquées lors de la consultation de génétique.

Le DPI pourra étre pris en charge sous réserve de tomslitechniquessatisfaisantegrésultats du

bilan demédecinede la reproduction, informativité @ marqueurs pour leliagnostic moléculaire
indirect). Le couple pourra étre adresgér le généticien clinicien ou le conseiller en génétidaas

f Q dzytenReS de DPI pour évaluation g faisabilité.

[ S 5t b L} dzZNNJ s (i NBlevaidemt delllasiés ehorialkgbhbribdedtéReCbdayiopsie

de trophoblaste)réalisablentremm S wmo & SY I Ky 2z aRapdefiEséaeatshideS S

aLJ NI ANJ RS wmp &S YOeshd¢l& gestés nivasifs, ynemendo@uils dans des conditions

de compétence et de sécurité maximales, comporiemtisque de fausse couckstimé a0,5%.1l est
AYLRNIFYO RQAYF2NYSNIIQS yOSKMLING (& dzNI2 §/ S R &fcasWEB & 8z
RQSELI yairzy RS GNALIX SiGa ARSYGAFTASST Af yS &SN
fQFrGOSAY(dS RS fQSYyTFIyl t VI n-dehfBed50b g titignygeivghtt > RS a
étre associéesa une forme congénitale de la maladiee couple pourra faire une demande

ROQAY (G SNNYzLIG A 2y YSRAOI S RS INRPaasaas R2y t1I
pluridisciplinaire de diagnostic prénatai la grossesse est poursuid®rslj dzQdzy' S SE LI y & A 2
triplets a été identificd A f O2y PASYRNI RS LINRPLIZ&SNJ dzy adzi @A NJ
NEOKSNODKS RS aA3aySa RQKeLRY20AfAGS FdzilktS o0Ke&RN
Y2dzdSYSyida | Ol A T sageFulriccodzbemert en EnéterndX® vivdau 3.
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3.10. Circonstances particuliéres de prise en charge
3100m DSaldAzy RS fQFrySaikKsSaas
Annexe associéeDSa i A2y RS ftQlySaiksairsS OKST tSa LI GASyl:

Lesrecommandationsuivantespeuvent étre adoptées dans la plupart des situations cliniques. Quand

le rapport bénéficeNRA & 1j dzS y S LISdzi sUiNB RSUSNXYAYS 2dz yS LISd:
médicale comme une attitude clinique de référence, la prise en charge anesthésighewegicale

doit étre discutée et proposée au cas par cas avec avis pluridisciplinaire et consensuel.

[ Q202SOGAFT RS tQlySadKSaraasS Sail ethlrisedeBm@dnyer NJ £ S &
a chaque étape de la prise en charge pérrapgire.

[ QSO fdzFr A2y LINB2LISNI G2ANB R2A0G sUNB YdzZ GARA&AOAL
a{® [S&a FiGSAyiSa RSa RATFSNByGa aeaidsyvySa R2A0
documentée :cardiaque, respiratoire, neurolague, gastreintestinale, endocrinienne et biologique

(CPK). Les effets indésirables de certains médicaments potentiellement responsables de
déclenchement de crise myotonigue comme le propranolol, le potassium, la néostigmine, les
FyiGAOK2t Ay SvbidEsrd aitinés.o X0 R 2

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

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

- un risque cardiaque lié a I'atteim myocardique: conduction, cardiomyopathie

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

- au contact avec une surface froide

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

- a la douleur provoquée pdinjection IV d'un médicament (quelques cas décrits avec le propofol).

Les anesthésistes veulent éviter la crise de myotonie car:

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

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

wSO2YYIlIyRFEGA2ya LRdzNJ ft QFySaidKSaAaAsS 3ASYSNI S

-[F 5am yQSaid LI A& dzyS Yez2Ll GKAS O2yaARSNBS t NJ
maligne

-Lf Sad NBO2YYIlI YRS ROQYSAN(yRNDGEnSse eh didintényléstamps?2 Yy RS
RQI G G S guié&dufeiine prédopératoire, ainsi que la stimulation mécanique des muscles (garrots,
neurostimulation, garrots pneumatiques).

- Le monitorage de leempérature associé au monitorage standard pamesthésique est obligatoire.

Tous les moyens de réchalffS y i Rdz LI GASYyG R2AGSydG siNB YAa Sy
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RS ftF alfftSy O2dz@SNIdzZNBE OKFdzZFFlI yiSE NBOKIF dZFFSYS
frissons responsables de crise myotonique. Le contact avec une surface froide (plaqséods, bi

mains des soignants) sera évité. En cas de chirurgie cardiaque sous circulation extracorporelle, une
température corporelle supérieure a 31°C a été utilisée sans provoquer de myotonie.

Agents anesthésiques (tableau en annexe) :

les agents halog#s ne sont pas contiimdiqués mais sont a utiliser avec prudence en raison

du risque de survenue de frissons au réveil et de dépression myocardique

tous les hypnotiques (propofol, kétamine, thiopental, étomidate) et les benzodiazépines

(midazolam) peuvat étre utilisés. Cependant leur dose sera diminuée et titrée car la réponse

du patient atteint de DM1 esimprévisible. Leurs effets hémodynamiquesrespiratoires

R2AQGSY(d sUNB LINAAa Sy O0250¥BdzSKHQOR 1312 BRDY i K SIA i Xi Z

lepropofola SY0 t S sGNB f QKeLly2GAljdzS RS OK2AE YI f 3INB

RS NBOSAfIZ NBLRyaSa SEF3ISNBSa Si 1jdzStljdzSa Ol 3

[ QI ySaGKSaAS ISYSNItS LI N @2 A Slecontanthtiodseray S dza S

RS LINBTFSNBYOS (GAGUNBS Sy T2yO0iAz2y RS tQlylfeas

les morphiniques par voie intraveineuse seront utilisés avec prudence étant donné le risque

YI2Sdz2NJ RS RSLINBaaAzy NBALANFG2ANB Y €Sa | 3¢

(rémifentanil ou sufentani) seront utilisés.

RFya £S OF RNB RQdzyS & Ndleingd@foBidired¥s illisddayeS Y 2 NILJF

succés mais son dosage (surtout la dose de charge) doit étre diminué.

le curare dépolarisant (succinylcholireglocurine ou suxaméthonium) est contre indiqué en

NI Aaz2y Rdz NR&AldzS RS O2y (G N} OldzZNBE 3ISYSNIfAAaASSc

confirmé par aucune publication.

si la curarisation est nécessaire, bien que les autres curares non dépolarisamssnpétre

dziAf Aasax Af Sa&drochiBniddcansa rgvBrSbilif SudiiganimadeSpeimét S

RQSOAGSNI f QdziAf A&l GA2y RS fF yS2aidA3aYAySo [ |

AYLRNIFYydG RS OdzNI NR &l (A 2 yséddBoad bodeSifluesSet aui. R QI d:

NRA&ljdzS GKS2NRIjdzS RS Ye2i2yAS 600ASYy | dzQl dzOdzy ¢
- S Y2YyAG2NY3AS ljdztr yGAGEFEOGAF RS fF OdzNI NRal GAZ2Y

Y2YAG2NI 3S o6FasS &adzNJ f Q9abD LI dzisd 1jdzS f QF OOSTt ¢

- Lestroubles de déglutitionavec stases salivaires pharyngées voir endolaryngéés retard de
GARFyYy3IS 3L &aidNRjdzS SELRA&ASYGH t dzy NR&ldzS | OONHz RQ
.ASY ljdzQdzy RAALIRZAAGAT a&dzLebuss easifiQAjyziSdzolt ik 2 W G $ NX
systématiqueest fortement recommandée. Une induction séguence rapide classique ou modifiée

OT @Sy GAt I GA2Y LINHZRSYGS |dz YIF&ljdzS FFOALFE Sy FGG¢
permetre R Qdzil A £ A & SaldituBliSsade R&IdriuE) est recommandée. Il peut étre utile de

réaliser uneéchographie gastrigueJ2 dzNJ & QF 84 dzNENJ RS I @I OdzA S Il &ad

[ Ad2NDSYy dieY RRAY $A ONRIE &I SY(INI nySNI RS& RATTFAOAL |
imposso t S Sy OFa RQIGUSAY(dS RSa YdzaofSa fINey3asa S
f QFLILINEP T2y RAAASYSYld RS fQlySadKSaasSszs yA t I OdaN
Les crises de myotonie se traduisent par une raideur musculaire de courte durée qui survient a la suite
RQdzyS O2y iGN OQUA2Y @2t2yiGFANB® [ QAYyOF LI OAGS t NBf
ASNNBES S8G f1 RAFFAOIAGS t 48 NBt SOSNI RQdzyS LR AA
myotonie. Les crises peuvent durer de quelques seesra plusieurs minutes et occasionner aussi

OASY dzy fSASNI AYyO2y F2NI jdzQdzyS Ay @FIfARAGS F2y
déclenchées par des facteurs extérieurs tels des bruits intenses et inattendus ou des températures
froides.ll faut sutout éviter le contact avec le froid et maintenir une température ambiante élevée
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-] QSElGdzol GA2y 2NRBGNF OKSFES R2AG sGiNB NBLFfA&ASS t
minimiser le risque de crise myotonique.

Recommandations pout QF ySaiKSaAS f202NBIA2Y IS 6! [ wo

[ Q! [w YSdzNI EAIFIfS 2dz LISNALKSNAIdzS Said NBO2YYlI YRS
R QdzifA @ 3 @ S Nalutdk oRe [AnBurostimulation. Elle pourra étre proposée en alternative ou en
O2YO0AYIAa2yARSASVMENSHE®SEpQdzGAT Aal GA2Y RS aASRIGA-
étre prudente et lestINB Ol dziA 2y a O2 ¢ (i RS OR2YKINNAG K INMAESY OS RS
surfaces froides, doivent étre prises. Les morphiniques par voie périmédullaire téiverutilisés

avec prudence et avec surveillance respiratoire continue.

Pour ce qui concerne l'anesthésie locatan sait qu'elle ne permet pas d'éviter ou de traiter une crise
de myotonie localisée. Mais tous les cas d'ALR vigde ¢gempleen obstédrique), impliquent
probablement une anesthésie de la peau et des tissus-sotanés pour réaliser le bloc. Aucune crise
de myotonie n'a été rapportée mais on pourrait recommander l'utilisation d'une aiguille fine et
l'injection lente (par exemple lidoga# bicarbonatée pour diminuer la douleur de l'injection) pour
éviter de provoquer une contraction musculaire réflexe, source possible de myotonie localisée.

Surveillance posbpératoire

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

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

-+ OKANMHMZNBAS |YodzZ Fi2ANE yQSad LI & NBO2YYIFYRSS

- Une surveillance en soins continus, voire en réanimation, de fiade postopératoire doit étre
LINBLI2ASS t NBSOIfdzSNI | 2SO f I mbiide®A réspiratbtréest f QI GG S
préconisée. Un iléus posipératoire prolongé est possible.

Cas particulier de la prise en charge anesthésique obstétricale

t Sad NBO2YYIFIYRS RQ2NHIFIYyAaSN f W O002dzOKSYSyid RIy
SYiNInyS &a2dz@Syid dzyS | 33INI G GA2y RS tQFridGdSAydsS
[ QK@ RNI YyAza SiG fQl 002 dzOKSYSy (ridurdéeBrachianeaiddie du2 y i F1
association rachianesthésig]S NA RdzNJ € S Said NBO2YYIl yRSS LRdzNJ f Q-
OSalNASYyySed Lt I SiS S@2I dzS -payumpdr atgnazbtérive: @2 NB R C
pédiatre doit étre présent a la r@8ance en raison du risque de transmission au nouneéaavec risque

de détresse respiratoire ou hypotonief(chapitre spécifique).

Cas particulier de la pris en charge anesthésique pédiatrique

[ LINAAS Sy OHKeédiHdbriskan ditgingyi2 dz@dA L& Ol RQs GNB G0 SAy
£ O08tf8 RQdzy SyFryid GNBA KeLRO2yAldzS 2dz Sy RS NE
p Ftyao /KST t£8 aINIYyR SyTFlyd S84 tQFR2fS8a0s8yds .
similaireacalzA RS f QF RdzZf 6 S &
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3.10.2. Riseencharge¢ & A0 dzr GA2Y RQdzNASYy OS
Annexes associéés OKSYAY RS f QAvyurgend I TA@KS S§Fi aQliNd § ARYdz

FGA2y RQdzZNASyOS Said RQlI@G2ANI I 02
AYTF2NXEGA2Y SO f ldét@seratonexey Rdz R2 &

<

! RSTA RS &aAdadz
[ OKSYAYy RS fQ
[ 3INI GAGS RS& aAldz (»eadaux fahdsMyBeS ge@EnpINSioh©:2 v i NB S a
1) cardiaques : troubles de la conduction ou du rythme (avec risque embolique sur fibrillation
atriale) et risque de mort subite
2) insuffisance respiratoires aigués: pathologies infectieuses, syndrome de pénétration,
embolie pulmonaire

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

La DM1 prédispose aussi a daggences digestives (syndrome occlusif, cholécystite, appendicite
S (i §) rxumatologiqus (fractures et/ou luxations liées aux chutes ou autres mécanismes) ou
psychiatriqus. Il conviendra la également de solliciter le bon interlocuteur au bon moment toujours
en lien avecd médecin référent de la filiere newrusculaire

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

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

-wSOdzZLISNBENJ €S 5[ SO tF OFNILS RS az2aya Si RQdzN
- Réalisesystématiquement un ECG,

-<0UNB LINHzZRSY(d | @SO fQdzal 3S RS Y2NLIKAYAldzSa Sid OS
- Garder en mémoire les médicaments conitndiqués (curares dépolarisantanticholinergiques,

fluidifiants bronchiques),

- Ne pas introduire déétabloquars sans ETT préalable

-t NAGAE SAASNI Sy OFa RS RSUNBaAaaS NBALANI G2ANB f |
endotrachéale (qui poserait des problémes de sevrage ventilatoire), laisser le patjgogigan dem

assise et sans effonpossibilités dans certains SMUR de réaliser des gaz dicapitigires,

-<GNB LINHzRSy(G | SO t Q2E@3Sy20KSNJI LIAS respirktbirdgsi RS0 A
restrictifs,

- En cas de détresse respiratoire chez un patieathéotomisé, penser a changer la canalerne et

réaliser des aspirations trachdwonchiques (encombrement),

- Une fois le bilan fait avec le médecin régulateur, obtenir une orientation adéquate en fonction des
troubles présentés par le patieflSIC si troubles cardiaques et voir si indicatiopatemakey, soins

intensis / réanimation sur une filiere dédiée (organisation locale) ou admission dans un service

RQlI O0dzSAf RSa dzNESyOSao

t NAaS Sy OKIFNHS Sy aiNHz2OGdz2NBE&d RQdzZNHSy OSa

Comme pour ledépl OSYSy & RQdzy { a! bt R2YAOAE ST S LI GAS
RQAINBESYOS ljdA NBGNI OS tS8& NRaldSa RS RSO2YLISY:?
LI G K2f 23ASa Ay (dSNOdINNEB Y { étouraperdp Ratigdtiest U &lénemizcléO K A NHzNJ
RFya fI LINxaAaS Sy az2iAya RS 0Sa LI GASyda LISNXYSGOl

w
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a2A3YylLyiSad [ QSIdzA LIS RSa ! NESyO0Sa LiSdzi | @2ANI I OC
prise enchargeadaptée.

La prse en soins eshultidisciplinaireen lien avec le médecin référent de la filiere neanasculaire,
LINAaS Sy a2iAya RlEya fF1jdzSttS €t QSya2dzNy3S Sa tF C

[ a2NIAS RS f astéutsiiebantt deAvMdifédedindz®aldnts, infBraiers libéraux,
pharmaciens, masseukinésithérapeutes, HAD, SSIAD ou prestataire de soins a domicile) en lien étroit

F SO tQSydi2dz2Nk 3S SiG €tSa ARFydGa | FAY Rduisat NI yd AN
multi-hospitalisés en raison de la survenue de multiples décompensations.

Détresse respiratoire aigué

Dans la majorité des cas, le patient est admis aux urgences dans un contexte de détresse respiratoire
aigué liée a une hypoventilatiaivéolaire, une pneumopathie majoritairement sur des fausseses.

9y O2NB dzyS F2Aa fI &aSOSNRGS yQSad LI a F2NOSYSyi
réelle détresse respiratoire aigué (piége clinique). Il convient de réalisegadets sang(artériels ou

capillaires) permettant de montrer une hypoxémie, une hypercapnie (ou son aggravation par rapport

aux chiffres usuels), une acidose respiratoire. Une évaluationfdadtion cardiaque globalg@ourra

étre également réalisée dans leééme temps.

/'S G8yLlA RQSEIFYSY LISNYSGGNI RS YSGGNB Sy LX I OS
clinigue de son efficacité. Une prise de contact aveaddecin référent de la filiereneuro-musculaire

cf.OF NIIS RQdzNH Sy OS 0 mmeSinNEontaBtyfliaNdSceENIB récessige drieméOetin

réanimateur. La prise en charge fait trés souvent appel a une VNI et des aspirations trachéo
bronchiqueset a la kinésithérapie respiratoire (désencombrement manuel et in/exsufflation a
privilégier; aspirations endotrachéales en seconde intention car plus invasizesjas de saignement

hw[Z y20FYYSyid &adz2NJ 4N OKS2(i2YASE Af O2y@ASYRNI
fonction des organisations internes.

[ Sa aArA3dySa RS fdzidS az2yid FTNHzaGSa Sd €S LIFIGASYyd L
doit étre envisagé rapidement en association au désencombrement.

[ Q2NASY Gl GA2Yy Rdz LI GASYy(d &S FSNlcales. I f dzYA8NBE RS
Décompensation cardiaque

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

IQF GGSAYGS OF NRA |aflidzBe patinipeut 8&BoghGehssraus 2 fornvek frincipales :
GNRdzof S&4 Rdz NBUKYS OFIF @2NARASA LI NI f QSFF2NI LIKE & A
la maladie). Il existe un risque de mort subite. Enfin, il faut toujours penser a uneiempbiohonaire.

[ QSELINB&a&aAr2y Of AyAljdzS LISdzi a8 YIyAFSaaGSNI LI NI I

[ ECGpeut montrer une bradycardie, une tachycardie ou une arythmie. Il geekisterune mauvaise

tolérance hémodynamique avec une chute pression artérielle ou des manifestations de bas débit

OF NRAIFIjdzS® /S RSNYASNI LISdzii aQS @I f dzfavwisBdnnhar§e + dzy
NEaitsS O02y@SyiGAiazyySttSs G2dzi Sy fAYAGl ydatdhQdzil 3
échocardda NI LIKA |j dzS | dz LINBIFfFofS® [ QF YA2RINRYS LISdzi
cas de troubles du rythme ventriculaire

S
S
S
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[ Q2NASYydFdA2y RS OS LI GASYG LISdzi aS FFANB Sy ! {
toujours enlien avec le médecin référent de la filiere newvadza Odzf  ANB SG f QF ARS
f QSy (i2dzNF 38 LI dzNJ dzyS LI NFIFAGS O22NRAYIGA2Yy RSa

~

a

De maniere générale, letiarythmiquesde classe 1 ne sont que tres rarement indiqués en urgence

St az2yd t SOAGSNI OKST fSa LI aGASydta LraaSayida RS
incrémentation thérapeutique de type sédation profonde chez les patients qui se présentent pour de

laTV récidivante. A ce titre elle représente une solution thérapeutique qui peut étre envisagée.

Il faut éviter la prescription « systématique » de bétabloquants en cas de FA rapide sans évaluation
préalable de la FEVG/du débit cardiaque/et du statut voligaieS o6 NRA & 1lj dzS RQIF 33 NI OSNJ
rapide sur une introduction trop précoce dégtabloquantssimplement pour diminuer la cadence
BSYGNROdzf  ANBU ® 9y OFa RS C! NILARS YIFA& T 0AS\H
bétabloquantspeut étre discuté au cas par cas, idem en cas de troubles du rythme ventriculaire.

3.10.3. Grossesse/ Accouchement

Les patientes DM1 peuvent rencontrer des problémes de fertilité diminuée (réserve ovarienne
diminuée, réponse altérée a la stimulationo®' y S0 S ySOSaaA G SNI dzy NBEO2 dzN
Lf SadG AYLRNIIFIYd RQFYGAOALISNI I SO tSa LI GASyidSa
RFya £8 OFRNB RS fQI FF8O0GA2Y ®

Une consultation pré conceptionnelleavec le gynécologuebstétricien, le généticien et/ou le
YSdzZNBf 23dzS LISNX¥SG RS NBLINBYRNE | SO tSa LI GASYyh!
RS F2N¥YS 02y 3asyAi ididggicprié-impladniatéira dudorériataliiliSserdradaizlé la
nécessitéR Q dzyWi oBstétkical et multidisciplinaire renforcgpendant la grossesse notamment en
F2yOiAz2y RS& IGGSAYy(diSa SYR2ONAYASYyySasz OF NRAI |j dzf
prise en charge ematernité detype2. Les maternités de niveaul32 3 48 § RSy i Sy LJ dza RQ
néonatologie avec un secteur de soins intensifs néonataux, une unité de réanimation népnatale
ySOSaalANB air f QSy Tl y.iEles suitent tpartidlifieteneairSles RrOssesNS 2 ¢
présentant des risques pourdal Yy 1S RS fI YS8NB 2dz RS f QSyFlIyidsx R2)
LINBYIl GdzNBS® [ | O2yadzZ GFrGA2Y LINB O2yOSLIIA2YyYy St S
retour a la maison et de la vie dans la pratiqgue avec le bébé ainsi que les aidestesig&uide
G5SPSYANI LI NByida | SO dzy S -BergbtiMR &tél., 30BizNR Y dza Odzt | A N
Le suivi multidisciplinaire sera adapté a la patiente, mais en pratique au moins respiratoire,
neurologique et cardiologique.

Risque de complications

La frquence des fausse®2 dzOKSa alLRyidlysSSas RS 1 LINBY!Il (dzNR
anormales est augmentée. Le risque accru de dépression respiratoire par les anesthésiques et les
opiacés est accru.

Les patientes DM1 présentent des risques de complications accrues lors de la grossesse et de

f QF 002dzOKSYSy i o6wpfz RS INRPaasSaasSa t GSN¥YSa AyRSY
DM1 retrouvait que39% des patientes étaient non diagnostiquéears de découvrir que leur enfant

60L& AYRSEO SiGlFAG GGSAYyGd RS tQlFIFF¥SOGA2Yy®

Ly LRt eKeRNIYYyA2d &aA tS TFTdxidza S&d FGdSAyd RS 5aw
OMTE 02 RS YsYS ljdQdzyS | NOKNRINBLRESE Md¥BaiX B&ES OF

Les patientes peuvent présenter une durée de travail prolongée (contractions utérines inefficaces) ou
raccourcie (incompétence musculaire utérine liée a la myotonie) de la 1ére phase du travail (dilatation
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Rdz 02t Si Rd&as@Spghiss Il fedtéurvers des hémorragies-périum (14%), par
atonie utérineoul Y2 YIF f AS& RS f QAYLIX Iyl GA2y LI OSyidl ANB

Certaines patientes rapportent une aggravation transitoire ou permanente de leur état
neuromusculaire suite alagrossss S f QF 002 dzOKSYSy i @

Suivi

Une prise en charge coordonnée et pluridisciplinaire est donc importante (gynécedbgtetricien,

sage- femme,neuropédiatre heurologue, médecin traitant, pneumologue, cardiologue, anesthésiste,
généticien) pour anticiper et prendre en charge ces complicationesptansY I G SNy St S T dzi |
[ 2NEIjdzQAf SEAAGS dzy2 NREY 8260 ROY (i QR ¢ dirfplatiigiteR § SRA | :
ou prénatal,l conviendra de proposer tn dzA @A NI LILINE OKS Sy, a%aQece@iel LIK A S
RS aA3dySada RQKELRY20AfAGS FdzilfS OKE@RNIYyYyAz2az Yl

- 7

FOGATA Fdziil dzZEX UV @

Sur le plan maternel, ne évaluation cardiologique (symptomes, ECG, ETT- Hblter ECG) et

respiratoire (symptémes, EFR, GDS au réveil et oxymétrie nocturnejgmeéeptionnelle ou au début

RS fF 3INRaasSaasS Said NBO2YYFYRSS LlRdzNJ F yiGdAOALISNI
INRPaasSaasS SiG fQlF 002dzOKSYSy (i & frassesss, uRollan eaytidguel A O R €
initial standard doit étre réalisé. La patiente devra étre adressée dans une maternité de niveau 3 en
LINBaAaSyOS RQdzyS Reaft2yOiAz2y OGSy GaNROdzZ F ANB 3l dzOKS
Il faut surveiller la&dapnographie/oxymétrie au cours des différentsmestres. Le SAOS augmente en
prévalence pendant les grossesses (hors pathologi€) etdiza Y Sy i | (ukéBng coRrBuedtler £ £ S

la dysfonction diaphragmatique

Sur le plan cardiologique, les critéres de sévérité sont une dyspnée NYWAAIHE FEVG < 45%, des
IyGSOSRSyia RQFNEBGKYAS 2dz RQFOOARSY (G @I a0dzZ | A NS
NEY T2NOSS RdzNI yi fF  3INP A& adeéon 8imeStiellef BTG @HORdEC& S Y Sy (i
et autres explorations). Le traitement cardiologique doit étre adapté a la grossesse, accouchement et
éventuel allaitementles IEC et AARA2 étant contiediqués durant la grossessgu fait du risque de

T dzi 2 LJHeliniétoBolol et la digoxine étant autorisés. Lors du travail, analgésie épidurale
O2ylGAydzS LISN¥YSG RS ftAYAGSNI £ QFdzAYSyldlGdA2y RS 1
exposer a un risque de tachycardie a anticiper. Une césariennegodine réalisée si décompensation

cardiaque.

Accouchement

La date de@ I O O 2 dzG&itPaf $oié Yraginale soit par césarienne doit étre soigneusement évaluée

en fonction du contexte spécifique. Une surveillance durant le travail des signes vitateC(Ts&ppe

L2 dzZNJ NBGKYS OF NRAIFIjdzS0 YIFGSNySttS SG TFdziltS Sa
FySaiKSaAsS f202NB3IA2yIES Sad LRaaraotsS | SO LlRaa
(forceps, ventouse) si travail prolongéficultés de @livrance.

Une conversion en césarienne peut étre réalisée si complications (hémorragies, travail prolonge,
RSGNBAAS Fdailf S00 584 OSAINASYySa LISdOSyd siNB L
le taux étant augmenté chez les patientes DM8%3dans une série).

Les atteintes cardiaques ou respiratoires ség@teez la mergoeuvent constituer des indications de

césarienne :

-D5{ | y 2 N) F&E BTAP, éfalkanee cardiaque D

- Faiblesse diaphragmatiquabdominale importante

- Anomaliegpelviennes
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hy &SN} @GAIAT Iyl &adzNJ €S LI Iy NI Stadit espiaieNBa £ € QI F
un risquede décompensationgndantt S G NJ @F At SiG f QF 002dzOKSYSy il @& ¢
LIS dz R QEtipas SeivghlilBion @l f 6t S [ FlLGAIFI0ATAGS 6STFTF2NI:
YSRAOFIYSyiGa oy2ilYYSyid fQdzal3aS RQ2LA2O0RSa0 LISdzd!
respiratoire.

Postpartum

Une évaluationpédiatrique néonatale est recommandée pour la rechhe de signes de forme
congénitale (détresse respiratoire, troubles de la succion, hypotonie, anomalies articulaires dont pieds

bots) avec accés an & SOG Sdz2NJ RS a2Aya AydSyaiFa yS2ylalft S
respiratoire et nutritionnel.

Pour lapatiente, il faut rester vigilant & un risque de détresse respiratoire en-pasium (étirement

LINE INBaaAT Rdz RAFLIKNI IYS | dz O2dzNE RS fF 3INRaasSa:
laisse le diaphragme trop étiré et flaccide ades difficultés a se contracter dans toute sa course).

'yS GGSyidaz2y Said LINBGSS aA AYRALdzSS t 1  &dzLILJ
thyroidien et a la contraception en post partum.

Sur le plan de laréparation du partunmipost partum, on peut citer les HDJ MPR parentalité, des
AYaONRLIIA2ya Sy OKIFYONB RS YIFIGSNYAGS T KFEYRAYLY
évaluations ergothérapeutiqgue pour anticiper les aides techniques, les aides aux déplacements,

f QF YSy I 3 SgéeBetitechiuefd@ portage, siége et tables a roulettes réglables en hauteur,
poussettes ultralégeres, baignoire sur pieds, lit a barreaux a hauteur variable électrique, lit cododo,
GFrofS RS OKIy3dS FFRFELIGISSX0T f Qs &dnhippriamalz NA a |j dzS
On peut citer sur le plan deddes:

- Réseaux AFNTéléthon, référent parcours santé RPS

-taL SO aASNIBAOS RQIFIARS Si RQIFOO2YLI IySYSyid +t f
- Dispositif Prado

-t NBail uxzy RS OZYLszaI 0 A 2y AR/B
-/ FA&daS RQFff20FGA2y&a FlFYAEALT
O0¢L{Ck RAFFAOdzZ GSa FI YALALIT

- Certaines mutuelles financent temporairementdeNBS a G F A2y a4 RQIFARSa YSyl 38
RQIFI ARSao®

KISYIR AO 1 1O | MBRISH LA & $
5/ 1 COX FAYI YOS

4. Considérations éthiques

Interruption médicale de grossesse

Les équipes des centres pluridisciplinaires de diagnostic prén@BDPN regroupent des
gynécologuenbstétriciens, échographistes, pédiatres, généticiens, psychiatres ou psychologues,
Fdzi2 L) K2t 23AaGSa SG O02yaSAttSNA Sy 3IASYSGAldzsSo
Ces équipes pluridisciplinaires travaillent au sein d'établissements de santé disposant diéne uni
RU20a0G§SUNRIdzS SiG 2y LIdzNJ YAaaA2y RS RSt AGNBNI RS
SYONEB2Y 2dz RQdzy ¥Fdzidza o

Lorsque l'affection est grave, voire incuralslemme dans le cas da maladiede Steinert I'équipe
pluridisciplinaire peut N2 LJ2 8 SNJ | dzE LI NBy Ga f QAYy G SNNHzLIWiA2y RS
enceinte ou le couple prend ensuite la décision de poursuivre ou non la grossesse.

Lorsque la grossesse continue, les CPDPN ont la charge de participer & son suivi, a 'acabetheme

a la prise en charge du nouveaé dans les meilleures conditions de soins possibles.
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Limitation et arrét desthérapeutiques actives

b [2A /flSea [S2ySGGA Rdz H FSONARSNI HAMcI LINBOAAS
respectela volonté du patient antérieurement exprimée dans des directives anticipées. Lorsque le

LI GASyd Said K2NBR RQSGFG RQSELINAYSN &b @2f2yisSxz
RAALISYyasSas |dz GAGNBE Rdz NBTdzAdzRQez/ S5 21008K A § | [ dz2 ¥
LINE OSRdzZNBE O2f f SIA I f-51 diiiiBs@ednsspett deks QredivésiabiiciBes[etbenm M M N
f SdzNJ 6 ASyOSz FLINBaA [[dzQF SiS NBOdzSAtfA I dzLINB& R
FI YAf S désgrocReS le téRaigyfage de la volonté exprimée par le patient. »

hy Saal ASNI RQeéendcansiRafidiaves yes patiests/dl leurgrochesla place des

directives anticipéeE y 20l YYSy i LJ2dz2NJ RSad LINPOSRdzZNS&a RQAY I d:
transformer en trachéotomies définitivgavec unemajoration de la dépendangeles dispositions

légales doivent étre expliquées au gfii = R& & f 2 NE |j dzQA féglutiNBelidbivné S RS a
insuffisance respiratoire notamment. Les troubles cognitdt partie spécifique) compliquent encore

la production de diretives anticipées etd compréhesion desenjeux

5. Transition enfantadulte

[ I GNI yaaia2 geadufe pdufles getsbnyied &teintes tle®ridladies rares est un processus
complexe qui nécessite une planification et une coordination spécifiques pour assurer une continuité
des soins et un soutien approprié. Voici quelques principes clés de la trapsitionne consultation

sur une maladie rare :

-Planification précoce : la planification de la transition devrait commencer dés que possible,
ARSIFESYSyili R&8a fQFR2fSa0OSyO0Sz L}RdzNJ LISNXSGGNB a&dz
préoccupations tdes objectifs du patient et de sa famille.

-Approche multidisciplinaire : la transition nécessite souvent la collaboration de multiples
professionnels de la santé, y compris des médecins spécialistes, des infirmiéres, des travailleurs
sociaux, des psyehf 2 3dzS5a SG RQlI dziNBa LINBadlkdalr ANSAE RS aza
médicaux, émotionnels et sociaux du patient.

4+ F NOAOALN GA2Y | OGAGS Rdz LI GASYd Y Af Sad SaaSyiar
GNI yaAiGA2yRSABYt ZIAWSINRIRSIE tO2YLISGSyO0Sa Sy Fdziz23Said
encourageant la prise de décision éclairée sur sa propre santeé.

-Education et sensibilisation : il est important de fournir des informations complétes et adaptées a
f QN 3 Smadadie\ard, $es implications a long terme, les options de traitement disponibles et les
ressources de soutien disponibles pour aider le patient et sa famille a prendre des déoitamEes.

-Coordination des soins : assurer une transition en doureplique de coordonner les soins entre les
professionnels de la santé pédiatriques et adultes pour garantir une continuité des soins, y compris la
transmission des dossiers médicaux, des plans de traitement et des recommandations de suivi.

-Soutien psychsocial : la transition peut étre une période stressante pour le patient et sa famille. Offrir

un soutien psychosocial, y compris un counseling et des services de soutien par les pairs, peut aider a
faciliter le processus et a promouvoir le biétre émotionnel.
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-Evaluation de la prise en charge de la maladie : pendant la transition, il est important de réévaluer

NB3dzZ ASNBYSydG I LINRAS Sy OKFNBHS RS fF YFfFRAS
OKIFy3aSkyida Rdz LI GASYy( yiOSY §a dz\N 3I8dz0 Ridzt LiliS&wa S RS £ G

9y YSGlGlFryd Sy dzdzdNBE O0Sa LINAYyOALISa RS (NIXyarldAiAzy:
une transition réussie pour les personnes atteintes de maladies rares, en préservant la qualité du lien
médecinmalade malgrélec Yy 3SYSy i RQAY(OISNBSylyia Si tQSYIl yOA

6. DM-Scope(https://www.dmscope.fr/)

La base de données BMO 2 LIS T & 2 dzii Séfétabn, o dté Miisd eR plateen 2008 en France

dans le but de collecter les données des personnes atteintes de dystrophie myotonique et de favoriser

la recherche clinique dans ces maladies. Dans un artiddéépen juin 2019, un consortiufiranco-
québécoisavec a sa téte deshercheursdd QLY d G A Gdzi RS aé2f23AS RS t | NX
de cette base de données. D&tope recueille les données démographiques, cliniques et biologiques

de prés de 3.00 personnes : 2828 atteintes de dystrophie myotonique de type 1 (DM1) et 142 de
dystrophie myotonique de type 2 (DM2), parmi lesquels 322 enfants.

Grace a une étroite concertation avec 55 centres de référence ou de compétence neuromusculaires
DM-Scope esta base de données consacrée a la DM1 la plus importante dans le monde. Elle est a

f QO2NAIAYS RS RAE SiGdzRSa Of AyAaljdzS&8 6SidzRRS 2064aSND
LI GASYyGa LRdz2NJ RSa Saalia OfAyAldzs$Saxoo

7. Recours aux associations de maits (AFM-Téléthon
DNR dzLJIS4 RQLYUSNEUO>X { SNIBAOS wS!

Comme toutes les maladies dites rares, la maladie de Steinert laisse les malades et leurs familles dans
RSa aAldzZ 6§A2ya RQAYUISNNRIFGAZ2Y 2 dsleRéSnpsidpcémebta a S LI
réduit des consultations médicales ne permet pas toujours de répondre. Les problemes les plus
a2dz@Syi4 S@2ljdzSa LI N fSa Yl t | Rrestinake2tngsihantitapamd G A 3 dzS
socialement, mais aussi la difficulté ceconnaissance de leur handicap. Les symptdomes visibles de la
maladie sont aggravés par la composante cognitive trés spécifique, toujours présente dans la forme
congénitale, mais aussi retrouvée a des degrés divers chez une large majorité de patibatsliCap

invisible, dévastateur sur le plan sogmfessionnel, nécessite un accompagnement spécifique. Les
relations avec les intervenants de santé ou familiaux sont en particulier souvent perturbées se
traduisant par des rejets ou des incompréhensions.

Afin de soutenir les patients et leurs familles f <0éléhan apportdes réponses les plus adaptées
possibles au travers de plusieurs équip@vaillant ensynergie :

0 Des délégations départementales, présentes sur la majorité du territoire, coastila porte
ROSY(GINBS RIya fQ 28420ALGA2y® / 84 SlidALSa RS 6
RQA&2fSYSyid RSa FlryYAafttsSa SaG LI NLHAOALISY:H t 1
Q1 aa20ALldA2y SG £ NBdaNBtarkesb&siices & Randckpdoht S Y Sy
/' 51t X0®

Tk« N

0 Des Services Régionaux implantés dans chaque région, en charge du soutien personnalisé aux
familles. Chaque personie2 t t AOA Gy OS aSNWAOS RS fQ! Ca ¢Sf
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seraef ASYy @S0 dzy wt{ R2yd fI YAaarzy OSyidiNrtsS S
avec lui les réponses a ses questions/problémiatiffuse une information adaptée, accompagne

les familles dans les relations avec les instances locales lidesndicap (dont MDPH) et assure
notamment le lien avec les consultations pluridisciplinaires, le monde scolaire, professionnel, etc.

O 'dz YAD@SlIdz yrGA2ylFtX dzy DNRdAzLIS RQLYGSNEG O2yali.
F LILI2 NI S £ QS EendSdhds fesiéfudeR Qudprojetd, ét dliffuse une information détaillée
aux familles (blog, newsletter, réunions régionales, webinaires thématiques). Il représente
fQlaazo0Al GA2y RIwus interGaionadxNiEsyaRla makisfie/ d@ &U sein de la
fédération européenne EurDyMA dédiée a la maladie. EtibyMA porte la voix des patients dans
les études et essais cliniques en cours au niveau européen et diffuse la documentation la plus a
22dzNJ Fdz aSAY RSa wmH LBAuRByMACESHtidn 8f ENEEINBOIENEG S 6 H
Dystrophy Associatior(https://euro-dyma.eu/)

Coordonnées www.afm-telethon.fr; Ligne accueil famille 0800 35 36 37

Annuaire desserd®@S & RS f Q! Ca t LINR ELAAFMTEIShomR@es @elieNdoi [R2 YA O X
AFM Téléthon (afatelethon.fr) (https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmpi

DNER dzLJS R QA Yy (h&NE |Grofipd SintéyeSMdinertytle ' AFMEEthon (afmtelethon.fr)
(www.steinert.afmtelethon.fr)

Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49

Page FacebookAFMTéléthon Groupe d'IntéréSteinert | Facebook
(https://www.facebook.com/GISteinert

Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/

bSgat SaidSNI ahttps¥sieinert Bid-telgthon. fyriewsketter/
8. Aspects recherche

 dzOdzy (NI AGSYSyid aLISOATAAS yQSad OFtARS t tQKSd

[ Q! Ca ¢St SGK2Y Llzo t A SdeNaBedtuaichedhdeantSa/maladie8ié Steingt: Yy OS S
Cette documentation est disponible sur leur site internbttps://www.afm-telethon.fr/fr/avancees

Document associeSAVOIR & COMPRENBREcées dans la maladie de Steinert JuidZBDF)
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Annexe 1 Liste des participants

Annexe 2 Coordonnées utiles

Annexe3 : Figure récapitulative PNDS

Annexe4 : Forme congénitale (PEC)

AnnexesY 9 @ f dzr A2y O2YLX SYSyi{l ANB
Annexe6 : Fiche IRM musculaire

Annexe7 : EMG

Annexe8 : Evaluation du risque de chute

Annexe9 : Classification MIRS

Annexe D: FSS Fatigue severity scale

Annexell: QokgNMD

Annexel2:Echelle & & 2 Yy 2EpSoyttDS R Q

Annexe B: Fiche Kinésithérapie

Annexel4 : Auto-questionnaires ¢ N2 dzo f Sa RS I RS3Af dziAlGA2y«k GNPRdz €
DHI)»

Annexe B:Fiche L Y1 SNIBSYy (GA2y 2NIK2LIK2yAljdzS OKSIT f QF Rdz €
Annexe B : Classification IDDSI
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pu
(o))

fQFrGGSAYGS NB

NYIGAZ2Y ROGZBEEHSESOSLINKAAaASA S

alflI RAS RS {iGSAYSNI CAtYy
aikKsarsS OKST tSa LI GdASyda 5
Sa ETELEBHOIN Suiila Matadid dg Stéinertd: NJ f Q!
Acces aux autres échelles cités dans le document

Echelles sommeppédiatriques: https://www.sfrms-sommeil.org/sommeipediatrique/

MDHI Myotonic dystrophy health index :
https://www.urmc.rochester.edu/healtiiechnology/ourexpertise/outcomes/myotoniglystrophy

health
index.aspx#:~:text=The%20MDHI1%20is%20a%20fully,clinical%20trials%200r%?20clinical%20monitorin
g

Mesure de la fonction motrice https://mfm-nmd.org/

HAS Directives anticipées (Guide et formulaire) :

https://www.has-sante.fr/icms/c 2722363/fr/[poutous-commentredigervosdirectivesanticipees/
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Annexel : Listedes participants

Ce travail a été coordonné par le Dr Céline Tard, centre de référence des maladies heuromusculaires
du CHU de Lille et soutenu dans sa réalisation par Marine RocRlimel, chargée de projet.

Rédacteurgpar ordre alphabétique) (*ont également participé la phase de relecture fingle
Nathalie Angeard, neuropsychologie, Paris

Pr Benoit Arveiler, génétiquaédicale Bordeaux

Dr Cécile Bossaelt, SRS OA Yy S |IRI®@dzZNHESyYy OS

Pr Francois Constant Boyer, MPR, R&ims

Dr SébastieCabasson, neurologie pédiatrique, Pau

Dr Nadege Calmeldjagnostic génétiqueStrasbourg

Pr RoberYves Carlier, radiodiagnostic et imagerie médicale, Garches
Claire Colas LK@ & A 2f 2 IA-BtierRS f QSESNODAOS:E (i
Dr Ivana Dabajeurologie pédiatrique, Roue

Dr AnneFrédériqgue Dalmasnesthésieréanimation, Lille

Dr JearBaptiste Daviomeurologie et neurologie pédiatrique, Lille

Dr Hélene Delmotte, MPR, Reims

Christian Devaux, kinésithérapie, AHMIéthon

Pr Pierre Fayoux, otorhinolaryngologie, Lille

PrLeonard Feasson, neurophysiologieEBenne

lfFAY DSAfES ODNERdZI&EthddRAYGiSNE G {0SAYSNIZ ! Ca
Dr MarieCéline Gellez, MPR, Lille

JeanYves Hogrephysiologie, Paris

M. Lacombe, kinésithérapie, AFMIéthon

Camille Le Net, orthophonie, Paris

Dr Maiie-Anne Melone, pneumologie, Rouen

Dr Xavier Morel, ophtalmologie, Paris

Dr Leslie Motté, cardiologie, Paris

Pr David Orlikowski, réanimation médicale, Garches

Virginia Noel, neuropsychologiParis*

Dr Thierry Perez, pneumologie, Lille

Pr Florence Petigénétique, Lille*

Dr Bénédicte Rysmaatorhinolaryngologie, Lille

Pr Catherine Sarreheurologie pédiatrique, Clermotfiterrand*

Sabrina Sayah, neuropsychaldaris

Marjorie Sawadogo, ergothéragy Marseille

Dr Vasily Smirnov, ophtalmologie, Lille

Dr Tanya Stojkovic, neurologie, Paris

Dr Juliette Svahmeurologie, Lyon*

Dr Céline Tardheurologie, Paris*

Dr Jessica Taytargneumologie pédiatrique, Paris

Dr Sandrine Touzethirurgie maxilldaciale, Lille

Dr Julie Ussegli@hirurgie maxilldaciale,Limoges

Pr MarieChristine Vanthyghemendocrinadiabétologiemétabolisme, Lille
Dr Francis Veyckemarenesthésie pédiatrique, Lille

Pr Carole VuillerotMPR pédiatrique, Lyon

Dr Ulrike WalthetLouvier neurologie pédiatrique, Montpellier

Pr Karim Wahbtardiologie, Paris

PrEricWidl YSRSOAYS RQdZNESYyOSz [AffS
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Relecteurs

Dr Melisande Baravall@édiatrie, Marseille

Dr AurélieBasilleFantinatq neurophysiologie cliniqgue, Amiens
Dr Guillaume Bassgmeurologie, Paris

Alyssa Belmanaa, ergothérapeugEtienne

Dr Alexandra Binoche, réanimation pédiatrique, Lille

Dr CatherineBlanchet ORL chirurgie cervidaciale, Montpellier
Dr Francoise Bouhouneurologie, Lyon

Dr Emmanuelle Campas&alort neurologie, Marseille

Dr Emmeline Chareaw, MPRNeuropédiatrie, Rouen

Dr Sabine CrestarnDtorhinolaryngologie, Toulouse

Dr Ariane Choumert, neurologie,-Benis (La Réunion)

Dr Florence Esselin, neurologie, Montpellier

Dr Qlivier Flabegwneurologie, Bayonne

Pr Brigitte Faurouxpneumologie pédiatriqueParis

Pr Patricia Franco, neurologie pédiatrique, explorations fonctionnelles neurologiques, Lyon
Pr Marjolaine George pneumologie, Dijon

De AnneMarie Guerrot, Génétique, Rouen

Pr Agnés Jacquineurologie, Dijon

Pr JearPaul Janssenpneumologie, Geéve (Suisse)

Dr Cédric Klein, cardiologie, Lille

Dr Lise Lanvimeurologie, Lille

Pr Vincent Laugel, neurologie pédiatrique, Strasbourg
Marielle Leflon, orthophomi, Reims

Dr AnneGaélle Le Moing, neurologie pédiatriqgue, Amiens
Dr Armelle Magatneurologie, Nantes

Pr Laurent Magyneurologie, Limoges

Mélanie Mandrick, orthophonie, Paris

Ingrid Mars, Directrice SR AFM Téléthon, Halgtsrance

Dr Maud Michaud, neurologie, Nancy

Dr Aleksandra Nad#)akleza, neurologie, Strasbourg

Dr JearBaptiste Narry, Neurologie, Explorations fonctionnelles neurologiques, Brest
Dr Maxime Patout, pneumologie, Paris

Pr Héléene Prigent, Garches

Félicie Ringeissen, ergothérapie, Paris

Pr Sabrina Sacconi, neurologie, Nice

Dr Elisabeth Sarrazin, neurologie pédiatriquemiaatinique
Elsa Schwartz, kinésithérapie, Paris

Dr Sarah Souvannanorath, neurologie, Créteil

Dr Guilhem Sole, neurologie, Bordeaux

Dr Vasily Smirnov, ophtalmologie, Lille

Charlotte Thébault, kinésithérapie, Paris

Dr Elisabeth Wallach, neurologiédiatrique, Toulouse

550t N} GA2ya RQAYG SN
¢2dza tSa LI NLAOALI yiGa t £ QSt 62N [ieBnfissRldz t b5 {
HAS.

Réunions/ groupes de travall
31/01/24; 23/02/24; 08/03/24; 29/03/04; 05/04/24; 16/05/24; 28/06/24 ; 27/09/24; 04/10/24
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Annexe?2 : Coordonnées utiles

1- Filiere de sant&ILNEMUS®t centres de références des maladies neuromusculaires

Site internet de la fiiere https://www.filnemus.fr/

Centre de référence des maladies neuromusculaires RARAnionrr Rhéne Alpes
Site coordonnateur ARHM Hépital de Ldimone Marseill§Pr Shahram Attarian)
Sites constitutifs CRMR :

CHU de La Réunion (Dr Ariane Choumert)
HCL Lyon (Pr Carole Vuillerot)

CHU de Sairtienne (Pr Léonard Féasson)
CHU de Nice (Pr Sabrina Sacconi)

CHU de Clermorferrand (Dr Catherine Sarret)
CHU de Grenoble Alpes (Dr Klaus Dieterich)

ok wbhpE

Centres de compétences CCMR :

Hopital d'Enfants de St Denis La Réunion (Dr Anne Pervillé)

AVODD Toulog Site Hopital d'Instruction des Armées (HIA) Ste Anne (Pr Anthony Faivre)
CH de Grasse (Dr PiefYees Dides)

CHI Toulon La Seysar-mer (Dr Anke Marguery Rietveld)

PR

Centre de référence des maladies neuromusculaires Nord/Est/lle de France
Site coordonnateur APHPGHU Saclaysite Raymond Poincaré Garches (Pr Pascal Laforét)
Sites constitutifs CRMR :

1. APHPGHU Sorbonne SiteTrousseau Paris 1¢Dr Arnaud Isapof)

2. APHPGHU SorbonneSite Pitié Salpétriere Paris 13 (Dr Tanya Stojkovic)

3. APHPGHU Centrg Site Necker Enfants malades Paris 15 (Pr Isabelle Desguerre)
4. APHPGHU Centre Site Cochin Paris 14 (Pr Karim Wahbi)

5. APHPGHU Mondox, Site Henri Mondor Créteil (Pr Francois Jérdbme Authier)

6. CHU de Lille (Dr Céline Tard)

7. HO6p. Universitde Strasbourg (Dr Aleksandra NaBakleza)

8. CHU de Nancy (Dr Maud Michaud)

9. CHU de Reims (Pr Francois Constant Boyer)

10. CHU de RouenHépital Charles Nicolle (Dr lvana DABAJ)

Centres de compétences CCMR :

APHP GHU Sorbonng Site Rothschild Paris 12 (DrdiéleMane)
APHPH®Gbpital Marin de Hendaye (Dr Brigitte Soudrie)

CH Sud Seine et Marne (Pr Marc Sorel)

Fondation Adolphe de Rothchild (Dr Antoine Gueguen)
CHRU de Tours (Dr Sybille Pellieux)

CHU de Caen Normandie (Dr Nathalie Bach)

oukhwdhNE
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7.1 1) RQ! YA §pr®hiippeEdouddMese)
8. CHU de Dijon Bourgogne (Dr Agnés JaeBiqnes)
9. CHU de Besancon (Pr Laurent Tatu)

Centre de référence des maladies neuromusculaires Atlantique Occitanie Caraibe (AOC)
Site coordonnateur CHU de Bordeaux (Dr Guilhem Solé)
Sites constitutifs CRMR :

CHU de Toulouse (Dr Claude Cances)

CHU de Montpellier (Dr Ulrike Walther Louvier)

CHU de Nantes (Pr Yann Péréon)

/1" RQ!UYy3ISNE 65NJ al NO2 {LAYITTAOD
CHRU de Brest (Dr Juliette Ropars)

CHU de la Martinique (Dr Elisabeth Sarrazin)

CHU dd.imoges (Pr Laurent Magy)

NoohkhwbdbE

Centres de compétences CCMR :

=

CHU de la Guadeloupe Pointe a Pitre/ Abyr{fles Hugo Chaumont)

CH de la Cote Basque Bayonne (Dr Olivier Flabeau)

ESEAN_établissement de santé pour enfants et adolescents de la région nantaise (Dr
Caucine de Lattre)

CHU de Nimes (Dr Dimitri Renard)

CHU de Rennes (Dr Mélanie Fradin)

CH Bretagne AtlantiqueVannes (Dr Florence Demurger)

CHU de Poitiers (Dr Mathilde DEVALBEXRET)

wmn

Noobh

2- Assaociations de patients
AFM Téléthon

Coordonnées www.afm-telethon.fr; Ligne accueil famille 0800 35 36 37

lyydzZ ANB RSa 20RNFAOIES AR A SINDACES A NBIA2y Il dzE Sy OK
parcours des patients). L'AFMTéléthon prés de chez moi | AFM Téléthon (&ftethon.fr)
(https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi)

DNER dzLJS R QA y (h&DME |GBroypd dSnkégeiSSiedinert Ve I'ARNVIEIéthon (afratelethon.fr)
(www.steinert.afmtelethon.fr)

Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49

Page FacebookAFMTéléthon Groupe d'Intérét Steinert | Facebook
(https://www.facebook.com/GlISteinert)

Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/

bSgat SaidSNI ahttps¥sieinert Bid-telgthon. fyriewshetter/
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Annexe3: Figure récapitulative PNDS

= somnolence diurne excessive
= troubles cognitifs, déficit attentionnel
= cataracte
= ptosis
lrouble§ de déglutition/
phonation

= dysthyroidie, nodules

——troubles cardiques (conduction et cardiomyopathic)

= troubles respiratoires et du sommeil

— diabete

— constipation
parfois diarrhées

— déficit des fléchisseurs des doigts/
myotonie

— Al10malics cutancées : pilomatrixomes
(bénins) et surrisque de carcinomes
basocellulaires

— troubles de la marche / Atteinte axiale

psychostimulants selon controle respiratoire nocturne
orthophoniste,

(ncuro)psychologue

chirurgie ophtalmologique

pince antiptosis de Mercier

L

orthophoniste

chirurgie thyroidienne

substitution hormones thyrofdiennes
hace-maker (défibrillateurs rares)
EC, bétabloquants...

kinesithérapie respiratoire

cough assist / ventilation nocturne (PPC/VNI)

activité physique (adaptée)

metformine, analogues GLPI.inhibiteurs de SGLT2
laxatifs, décontamination digestive

ralentisscurs du transit

kinésithérapie motrice/

ergothérapie/ psychomotricien

méxilétine

IRy

I

= supplémentation vitamine D

- releveurs, chaussures orthopédiques

— kinésithérapie motrice

Created in BioRender. Tard, C. (2024) BioRender.com/k78g227

Schéma des principales complications a rechei@gauche en rouge par la biologie, en bleu lors de

la consultation experte annuelle par le neurologue, neuropédiatre ou le MPRerepar des
ALISOAlIfA&AGSa RQ2NEBIFIYS S Ol a SOKEénrgsa traiteBiénts RS a
médicamentex, en bleu aides techniques/appareillages, en vert paramédicaux)
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Annexe4 : Forme congénitalele la maladie particularités

[ LINBaSydalradAzy ysS2yl il fdéssighasidysddsphifués qit toilmhSrair& & LJ2 ( 2
évoquer le dagnostic : bouche ouverte, levre supérieure en forme de tenterfted- upper lip»),

Lizara oAfFGSNIEZ FLOASA LISdz SELINBaaATd 5538 &dA
pieds bots varus équins, pouces adductus... Certaines équipes priapase classificatioren deux

types: la) comprenant une atteinte respiratoire nécessitant une ventilatibh sans détresse
respiratoire mais avec hypotonie, difficulté de sucett@yglutition, pieds bots bilatéraux, pouces

I RRdzOGdzaz Sy OésyiSEGS RQK@RNI YyA

La myotonieest absente a la naissance, méme dans les formes néonatales sévéres. Si elle est réalisée,

f QLwa OSNBONIfS SadG Sy NB3IfS ISYSNIES y2NX¥IES 2
ventriculaire, anomalies de signal desubstancelanche). Le diagnostic différentiel est large, et traité

ailleurs dans le PNDS. Une fois le diagnostic confirmé, le pronostic peut étre délicat car la corrélation
génotypephénotype est trés inconstante (en lien avec un mosaicisme tissulaire). La wonrélzec

fS y2Y6NB RS { NR LiuSBisable aSitteAndividBelD¥rs fesifornye® $éénatalds]les

enfants présentent des déficits cognitifs plus importants et des troubles du spectre autistique.

Une insuffisance respiratoire (accompagnd@u non de signes de détresse) aiglie peut survenir dés la

salle de naissance nécessitant une prise en charge réanimatoire spécifique. La question de la

déventilation est cruciale et doit faire appel le plus vite possible a des techniques de ventilation no

AYyOraroSas Silyd R2yyS tS8a NraldzSa RQSOKSO RQSE
g L

LISNA2RS ysS2ylrialrtS Said O2NNBESS t dzy LINBy2&aGAO0 L
LISYREFYyG fQSy¥FlFyOS 2dz J\éuessﬁantfm&inﬁ:&tﬁ)amm&mamnmzy |
FaaAadsSSeo [+ jdzSatdAaz2y RQdzyS NI OKSZUZY)\S R2A0 s
Ydzf GARAAOALI AYIFANB OFNJ £ LINRPOolFOoATAGS 1jdzS fQSy¥

QFLftAYSYdFdA2y &S T A tgasfrifueet B gdsirosthraialzgrs gistuté@ it & 2 Yy R S
= 0dsSa S RS fI FLOAIFIOATAOGS tion. £ QF € A Y
O} LLINBY GA&at 38 RS €Ol dubary 3 YRBAG € & $STHK NRS S Y NNB

RS GNRdzof Sa RS f Qdtidiafedtasdd orthaploistels farimdsk S S 1AYySa

Lesi NP dzo f S & sdRtSolohti@rg thék déver@sans cette forme. |l fautlisinguer des troubles

de la déglution. lls nécessitent unedAh &S Sy OKI NBHS LINBOSY(iADS LISYRI
SYGsSNItS Si Rdz2NI yid f QA vy dlfBdrRadn@ipde2ychargd thérapeufiqieY Sy 0 |
Sy OFa RS GNRdzof Sa RS fQ2NIXfAGS I OSNBaod

Leur préventiorpeut étreréalisé par tout personnel soignant formé en milieu hospitalier (y compris

IDE, AS)Leur prise en chargdérapeutiquereposera sur un travail coordonné geychomoticiens
kinésithérapeutes orthophonistes.

La question de la prise en charge respiraoidtérieure est complexe et doit se faire avec des
LINEFTSaaAz2yySt a ALISOAltAASAD [ tblL Sai RA & Odzi
(éventuellement a visée préventive lors des périodes de croissance accrue). Le risque de dépendance
ventilatoiredi RQSElF OSNB Il GA2ya aSOsNBa Silyd RQlEdzil yi L
GSYGAtFG2ANBE LISYRFYyd €1 LISNA2RS ylLaFrtSs fQS@2f dz
de facon rapprochée et discutée le cas échéant dans une admanalliative.
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Annexe 5Y aSUK2RS&a RQSOlIfdzZ 0A2ya &aLISOAL f

Evaluationdiaphragmatique

58dzE GSOKyAljdzSa LISNXYSGGESYld RQSODI t de&rNdstinuldgiahA ¥ A lj dzS
phréniqgue magnétique les pressions tranrgiaphragmatiques (Pdi) et la pression buccale sous
aliAYdzZ FGA2yY y2y AyolaiagdgSe Lt yQSEA&GS LI & RS R2
DML, et leur disponibilité est trés limitéeeur indication clinique principale est la discordance entre

les mesures non invasives (spirométrie, PImax, SNIP) et le contexte clinique.

Ces technigues sont contindiquées en cas de défibrillateur implanté ou de pace maker, situation
fréquente dansd DM1.

[ OSOK23INI LIKAS Sad dzyS GSOKyYyAIldzS aAyYLlrSoreldgldzNI SO
étudiée dans les maladies neuromusculaires. Le paramétre le mieux évalué est la fraction
RQSLI AaaAadaasSYSyid RAFLKNIIAYI &A1 d2ySy ROYAILREAGA2ZY
[ QF YLIX AG0dzRS RS RSLI I OSYSy{d RAFLKNIIYFGAldsS Sy Y
¢2dziSTF2Aaz OSGGS GSOKyAljdzS yQSaid LI a dzyA @SNRERSTE f S
utilisation systématique darle suivi de la DM1.

[ aS8SdzZ S dziAfAalidAz2y o0ASYy @IftARSS RS f QSOK2 3INI LK
NEFYAYlFGA2Y LIRdNJ f QS@Ffdzr iA2y RS I ReafF2yOQiuAz2y
mécaniqueles deux paramétres |ptus évalués sont la course diaphragmatique (mesurée en fenétre

transK SLI GAljdzZS £ f QFIARS RQdzyS &a2yRS o0l aasS FTNBIdzSyC
(mesurée par une sonde haute fréquence au niveau de la zone de jonction kggdatonaire en

mode B) De facon générale, on peut retenir que

1dzyS O2dzNES RALFLIKNI AYFGALdzS x mMOY | dz @2t dzyS O2 dzN
2dzy S FIOGA2Y RQSLI A&aaAaasSYySyid xop: t 1 /t¢

yS az2yid LIl a Sy Tl @Sdz2NJ RQdzyS ReafF2yOlAzy RALI LKNI 3

Evaluation du contrdle ventilatoire

Plusieurs études ont évalué le contr6le ventilatoire et surtout la réponse aol@®les patients DM1,

en analysant également les corrélations entre cette réponse et les parametres spirométriques et
musculaires respiratoires. La diminution de la réponse an QS a i | GSNBS LI NI A St ¢
corrélée a la faiblessges muscles ing@toires.! yS I dziNB SiGdzZRS | Y2y (iNB f QI
VNI sur la réponse ventilatoire, suggérant une dysfonction intrinseque de la réponse centrale. Il peut
SUNB dziAftS RQSOIfdzSNI £ NBLRyYyaS Fdz / hu tey OF a F
paramétres fonctionnels, nhotamment musculaires (PImax, PEmax, SNIP). Néanmoins ce test est peu
disponible en pratique courant8 & I LJSdz RQA YL} OO &adzNJ £ LINRARAS Sy
corriger la capnie malgré la ventilation
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Annexeb6 : Fiche IRM musculaire

[ QLwa RSa YlaasSa YdzaOdzZ  ANBa yQSald LI a Rdz G2 dz
patients. Sielle estfaiteSla | t i SNI GA2y & 1jdzS t Q2y LISdzi NB{INRdJzZS
T1, image Fat de la séquerBeA E2 y X0 a2y i RSa ly2YltASa RS @2t dzy
graisseux intranusculaire (variable au sein de chaque muscle, répartition parfois évocatrice de telle

2dz GSttS LI GK2f23AS0T fF NBLI NLGAGA 2 yanRaulanRY LI | OS
Rdz O2NlJA 06YdzaOf S&a LINBaAaSNWSas Ydzaot Sa FLaaSayida Si

Les altérations étudiées sur les séquences ditdsy a A 0 f Sa L » (BTIR} T2DdnYSE TRA 2 Y

CHid abGXxo a2yl RAFFSNBY(S5a RSreSTL et3ealoted plddy A Sa |

£ QL dAYSY Gl A2y Ry dREdfSyAdNESy /53 0dd & yiida Y Sy Gt GA 2y

de spécifique.

/| SLISYRIyld RlIya fSa ReaGNRLIKAS
R

AAAAAA

& Ydza OdzZ F ANBa I Oi
Sa 12ySa RQlI OGA@Al
zones de remplacement graisseux.

Dans la DM1, les muscles les plus fréquemment altérés au niveau de la partie supérieure du corps sont

les érecteurs spinaux cervicaux et thoraaqusuivis par le trapéze, le grand dorsal, et le supra

épineux.

l'dz YA@SIdz RS tQFoR2YSYy Si& Rdz oFraairayszr fSa YdzaOf S
minimus, suivis du rectus abdominis etrdusce iliocostallombaire. Comme dans la dystrophie facio
scapuleK dzZY SNI £ S At SEAAGS dzyS F2NIS RA&&2O0ALIG-A2y Sy
costaux et la préservation constante des psiiasjues.

5Fya tQSyaSyvyoftSsz f Sa achéédgbailes aussésiet lediaskl. I NI GSYSy
l'dz YA@DSlI dz RS I+ OdziaaSs tSa @GFradgir SaGrFASyd-fSa Yadz
distal. Le compartiment postérieur de la cuisse est plus préserve.

Dans la jambe, le gastrocnémien médial egilus souvent et le plus séverement Iésé, suivi du soléaire

Si Rdz 3IFraGNRPOYSYASY fFGSNYfxX Rdz f2y3 TfSOKAa&aSadz
est le muscle le plus épargné.

Comme dans nombre de dystrophies, il existe aussideS Zon RQl OGAGAGS f SaAA2yy St f
ou T2 fat sat. Les hypersignaux sont particulierement fréquents dans cette maladie, présents chez 84%
des patients, prédominant au niveau des cuisses et jambes en particulier des vastes, tibial antérieur et
fleOKA&&aSdzNJ f 2y3 RS tQKlIffdzEd [ S& Ke@LISNEAIYIl dzE Syl
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Annexe7 : EMG

[ QSt SOGNRY@23INI YYS 09abD0 Y2y iNB fI LINBaSyoS RS a
l'aiguille dans le muscle ou aprégrpussion ou contraction musculaire. Les salves myotoniques
correspondent a des bouffées de décharges répétitives de potentiels d'action de fibres musculaires a
haute fréquence (20 a 150 Hz).

Ces potentiels varient en amplitude et en fréquencecintraction, on peut observer un syndrome
Yye238yS y2ilFYYSyid RIya tSa Ydzadt Sa RAaGl dzE 2dz RS
RS FIAo0fSa FYLXAGdZRSa:E oOoNBFTax | SO NBONHziSYSyi
contraction faible). Commées patients atteints de myotonie congénitale et les patients atteints de

5anz fSa LIGASYyGa 5am LISdz@Syd LINBaSydSNI dzy LI 44
amplificateur du froid (diminution significative mais transitoire de I'amplitude pbtentiel global

d'action musculaire aprés le premier test d'effort bref).

'YyS ySdzNRBPLI GKAS LISdzi siNB 206aSNIBSS 6LINBaSyoS R
VySNBSdzaSa OKST mko RS& LI GASYyGa RIFya ntoBfascest SNA S0
 dz 3t dz024S S «k2dz RAF08(GSST 2dz &dNBSYANI Sy W oa
Y20S8SdzNJ | SO dzyS | 4a20AL A2y | SO t QN3ISs ¢S aSES

LI N} YSGNBA& YSil 02f ibjedgidique)i St & 1j dzQdzy RS &S| dz
Lien vidéo

Vidéo: Myotonie des fléchisseurs des doigts, il est demandé a la patiente de fermer fort la main puis de
f Q2 dzg NAvine pdsSble.Ldin qmut observer le retard au relachement musculaire qui définit la
myotonie.

i Wb

=

/ m‘][."N\W'N“‘w"‘wfwwﬂ"rrrr\mf‘m**“ﬂﬂ'm

{(FE08 Yeai2yAlds Sy RSGSOGAZY t t QI 5
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Annexe8 : Evaluationde la chute

Définitions

[ OKdziS S&ai RSTAYAS O2YYSA sazgt®uvarJSuNsDl Su tdute QuitredzA £ A 6 N
surface en dessous de la ligne des genoux, une pre@fdedzi S RS& SYol NRSSa RQSI dz
fl Y20AfA0ST tSa&8 GNRdzofSa RS fI YI NOKS aQSELINRAYL
Le risque de chute est plus impoytai & A f QI ( (siSsh¢llié BIRS (MiscuBarIrapindBnt

Rating Scalegst)x avéc également un surrisque de chutes répétées (> 1 a 60 fois sur une période

RS &adzZA @A RQdzy Fyood [S& LI GASyida 5am LINBOEp&SYy Syl !
10 fois plus que des volontaires sains, ce qui fait un niveau de prévalence des chutes chez les patients
5amMm O2YyAaARSNB aSvyoflofS £t OSfdzA RQdzyS LR Lz | GAZ2Y

t 2dzNJ £ QF {0 (e dydiréphierdtisutiESrhatuiFe ou une catetepeuvent de méme étre
responsable de baisse d'acuité visuelle. Avec le vieillissement, un glaucome est aussi possible, sans lien
cette fois avec la DM1.

[QFGGSAYGS OF NRALF I|jdzS LISdzi S3IFESYSyld siGNB NBaLRya
motif de consultation est la chute.
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Annexe 9. EchelleMIRS The Muscular Impairment Rating Scale)

Catégorisation de ’atteinte musculaire pour la DMI1

e Classe 1 : Sujet asymptomatique dont les groupes musculaires sont fonctionnels.

e Classe 2: L’atteinte musculaire est minimale et touche les muscles des mains,
maxillaires et temporaux. Les muscles du visage et les fléchisseurs du cou sont
affaiblis. Il s’avere possible que I'atteinte musculaire se limite aux muscles
fléchisseurs des doigts sans autre faiblesse distale. Cette faiblesse isolée se classe
dans cette catégorie.

e Classe 3 : Les muscles distaux ainsi que les extenseurs du coude (triceps brachial,
anconé) sont affaiblis. Il est possible que I'affaiblissement du triceps brachial
survienne de maniere isolée sans que d'autres muscles proximaux ne soient affectés.
Ce type d’atteinte se classe dans cette catégorie.

e Classe 4 : L affaiblissement progresse vers les muscles des cuisses et des bras.

e Classe 5: L affaiblissement des muscles proximaux et distaux est sévére. La perte
d’autonomie est importante et les déplacements sans fauteuil roulant sont trés
difficiles.

MathieuJ., BoivinH.,MeunierD.,GaudreaultM., BéginP., Assessmenf a diseasespecific muscular
impairment rating scale in myotonic dystrophy, Neurology, 2001 Feb 13;56(3)0336
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Annexe D: ScoreFSS Fatigue Severity Scale

Fatigue Severity Scale

Dans la semaine qui vient de s’écouler, pour chacune des propositions, cochez un seul
score :
1 : Cette affirmation ne me correspond pas (dans la semaine qui vient de s’écouler)

i

7 : Cette affirmation me correspond tout a fait (dans la semaine qui vient de s’écouler)

Ne me correspond Me correspond
pas tout a fait
SCORE
Durant la semaine derniére j'ai trouvé que:
FSS1 |Je me sens moms motivé du fait de la fatigue a1 |02 |33 (O4 |3as |Qe [(Q7
FSS2 |L'exercice physique est pour moi source de fatigue a1 |02 (O3 (O4 |Os |Oe [(Q7
FSS3 |Je suis facilement fatigué(e) a1l |4z (O3 |a4 (as |aes |Q7
FSS4 |La fatigue nterfére avec mon activité physique 01 |02 (O3 |04 (Os |Qs [O7
FSS5 |La fatigue est souvent un probléme pour moi 1 |02 (O3 |04 (Os |Oe |O7

Ma fatigue m’empéche de réaliser des taches physiques

FSSe6 , a1 |02 (O3 |a4 (Os |as [Q7
soutenues et prolongées

FSS7 La tﬂ[lgl.l.e 111te1‘%e1l'e’avec mes tacu!tfes’pmu‘ la réalisation a1 a2 |az las las |as |ar
de certames activités et responsabilités

FSS8 LE'I fatigue fait partie des mes 3 symptomes les plus o1 a2 oz las las |as |ar
génants

FSSO La fatigue mtérfére avec mon travail, ma famille ou ma o1 oz oz las las |as |ar

vie sociale

SCORE GLOBAL : moyenne des 9 questions

Krupp, L. B., LaRocca, N. G., NNdsh, J., & Steinberg, A.(@989). "The Fatigue Severity Scale:

development and validation." Journal of Psychosomatic Research, 33(%8573
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Annexe 11 EchelleQol-gNMD v1.0
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N° CENTRE

N° PATIENT

INITIALES NOM

INITIALE PRENOM

Ces questions abordent les aménagements extérieurs (lieux publics et transports) autour de votre
lieu de vie et [impact de votre maladie neuromusculaire sur vos relations familiales et amicales_ces
12 derniers mois. Pour chacune de ces questions, entourez la réponse qui vous convient le mieux.

23)

24)

25)

26)

L'accés aux toilettes limite-t-il vos activités a I'extérieur de votre domicile compte tenu de votre

maladie neuromusculaire?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Votre maladie neuromusculaire vous a-t-elle empéché(e) d'avoir des activités (loisirs,
restaurant, spectacles, sport, ...) ?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

En raison de votre maladie neuromusculaire, pensez-vous que le froid a limité vos activités
plus que pour les autres personnes?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Votre maladie neuromusculaire limite-t-elle votre participation aux activités familiales?

Trés souvent

Souvent

Parfois

Jamais

0

1

2

3

Merci d’avoir complété ce questionnaire.

QOL-gNMD juillet 2018

PrFC. BOYER - Equipe associée 37 97
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Guide de scoring Qol-gNMD

Note that :

Qol-gNMD tool have 2 general items (Qol change and health change)
And 3 domain scores

1)Impact of physical symptoms domain (7 items)

2)Self perception domain (8 items)

3) Activities and social participation (9 items)

Qol-gNMD tool get two type of score :

1) 2 general items

2) 3 ordinal domain scores

2) 3 Qol-gNMD RMT domain scores (interval score)

Note : 2 general items don't get any global score, it's interesting to see if patient
changed on ordinal score (health change or qol change) relative to past gol-gnmd
completed

Compute 3 ordinal score (clinical score) if all of items are completed
more is the ordinal score best is Qol, (sum 0 worst Qol, max sum best Qol):
1) impact of physical symptoms (sum 0 to 18, 7 items)

2) self perception (sum 0 to 24, 8 items)

3) activities and social participation (sum 0 to 27, 9 items)

Compute 3 RMT score (interval score) if all of items are completed;

(0 worst Qol, 100 best Qol)

table 3 allows you to transform the ordinal sum into an interval score RMT (even if all
items are completed +++)

ie sum 4/18 for impact of physical symtoms ordinal score is transform in 33,72/100 in
RMT score (all items of domain symptoms completed)

if all items aren’t completed it is necessary to compute Qol-gNMD RMT score
with a macro usable on R (possible with a rasch tool) fboyer@chu-reims. fr

Transcultural Qol-gNMD tools :
Questionnaires are freely available in French, English, Italian, Japanese, Spanish,
Danish on demand.

Sensitivity to change :
MDC of the 3 domain scores were calculated and available in the muscle and nerve
supplement.Patient were followed up 24 months.
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Conversion table

Ord
sum
score

oo -1 v s W = O

{5 T S T (S T S N S T S e e e e e
[ R R N S =R = ~ - B = UL IR S UE R S T

27

Tmpact of IC 95% Self IC 95% | Activity and IC 95%
physical perception social
symptoms participation
24.01 [13.63:34.38] 23.50 [12.70:34.31] 24.21 [13.85:34.56]
26.89 [17.33:36.44] 26.62 [16.63:36.61] 26.88 [17.40:36.35]
29.38 [20.39:38.37] 29.31 [19.97:38.66] 29.14 [20.34:37.95]
31.63 [23.02:40.23] 31.70 [22.86:40.53] 31.13 [22.85:39.41]
33.72 [25.36:42.08] 33.84 [25.42:42.27] 32.90 [25.03:40.77]
35.71 [27.49:43.94] 35.82 [27.71:43.93] 34.51 [26.97:42.05]
37.67 [29.50:45.84] 37.66 [29.79:45.52] 36.00 [28.73:43.27]
39.61 [31.43:47.79] 39.40 [31.71:47.09] 37.40 [30.34:44.46]
41.58 [33.32:49.84] 41.08 [33.51:48.66] 38.72 [31.84:45.60]
43.59 [35.20:51.98] 42.72 [35.21:50.23] 39.98 [33.24:46.73]
45.68 [37.11;54.25] 44.35 [36.85:51.84] 41.20 [34.56:47.85]
47.87 [39.08:56.67] 4598 [38.45:53.50] 42.39 [35.82:48.96]
50.20 [41.12:59.28] 47.62 [40.04:55.21] 43.56 [37.03:50.08]
52.68 [43.27:62.10] 4931 [41.62:56.99] 44.71 [38.21:51.22]
55.37 [45.57:65.17] 51.04 [43.24:58.84] 45.86 [39.35:52.38]
58.29 [48.04:68.53] 52.83 [44.88:60.77] 47.03 [40.47:53.58]
61.50 [50.73:72.27] 54.69 [46.58:62.79] 48.21 [41.58:54.83]
65.08 [53.66:76.50] 56.62 [48.34:64.90] 49.42 [42.69:56.14]
69.15 [56.88:81.42] 58.65 [50.17:67.13] 50.67 [43.81:57.53]
60.78 [52.07:69.50] 51.99 [44.94.59.03]
63.05 [54.05:72.05] 53.38 [46.11:60.65]
65.48 [56.12;74.83] 54.87 [47.31:62.44]
68.13 [58.31:77.94] 56.50 [48.58:64.43]
71.07 [60.66:81.49] 58.31 [49.94:66.68]
74.44 [63.24:85.64] 60.34 [51.41:69.28]
62.68 [53.05.72.32]
65.44 [54.92:75.97]
68.78 [57.12:80.44]

For each domam interval score, 0 worst Qol eNMD, 100 best Qol-gNMD : ord sum score :
sum of ordinal items score on a domain

Dany A, Rapin A, Lavrard B, Sao(t v, Réveillére C, Bassez G, Tiffreau V, Péréon ¥, Sacconi S, Eymard B, Dramé M, Jolly D, Novella JL, Hardouin JB, Boyer FC. The
quality of life in genetic neuromuscular disease questionnaire: Rasch validation of the French version. Muscle Nerve. 2017 Dec;56(6):1085-1091. doi: 10.1002/mus.25598.

Dany A, Barbe C, Rapin A, Réveillére C, Hardouin JB, Morrone I, Wolak-Thierry A, Dramé M, Calmus A, Sacconi 5, Bassez G, Tiffreau V, Richard I, Gallais B, Prigent H,
Taiar R, Joly D, Novella JL, Boyer FC. Construction of a Quality of Life Questionnaire for slowly progressive neuromuscular disease. Qual Life Res. 2015

Nov;24(11):2615-23. doi: 10.1007/511136-015-1013-8.

Dany A, Rapin A, Réveiliére C, Calmus A, Tiffreau V, Morrone |, Novella JL, Jolly D, Boyer FC. Exploring quality of life in people with slowly-progressive neuromuscular

disease. Disabil Rehabil. 2017 Jun;39(13):1262-1270. doi- 10.1080/09638288 2016.1191552
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ECHELLE DE SOMNOLENCE D’EPWORTH

Consigne de passation :

Afin de pouvoir mesurer chez vous une éventuelle somnolence dans la journée, voici quelques
situations relativement usuelles, ou nous vous demandons d'évaluer le risque de vous assoupir.
Aussi, s vous n'avez pas été récemment dans I'une de ces situations, essayez d'imaginer comment
cette situation pourrait vous affecter.

Pour répondre, utilisez I'échelle suivante en entourant le chiffre le plus approprié pour chaque

situation :
0 = aucune chance de somnoler ou de s’endormir
1 =faible chance de s'endormir
2 =chance moyenne de s'endormir
3 =forte chance de s'endormir
- . Chance de
Situation s'endormir
Assis en train de lire 0 1 2 3
En train de regarder la télévision 0 1 2 3
Assis, inactif dans un lieu public (cinéma, théatre, réunion) 0 1 2 3
Comme passager d'une voiture (ou transport en commun) roulant sans arrét 0 1 ) 3
pendant une heure
Allongé I'aprés-midi lorsque les circonstances le permettent 0 1 2 3
Etant assis en parlant avec quelqu'un 0 1 2 3
Assis au calme aprés un déjeuner sans alcool 0 1 2 3
Dans une voiture immobilisée depuis quelques minutes 0 1 2 3

TOTAL :

Johns, M. W. (1991). 'ew method for measuring daytime sleepiness: the Epworth Sleepiness Scale."
Sleep, 14(6), 54845

Kaminska M.JobinM., Mayer P.,AmyotR.,PerratonBrillonM., BellemareF., The Epworth Sleepiness
Scde: selfadministration versus administration by the physician, and validation of a French version,
Can Respir J., 2010 Mapr;17(2):e2734.

Echelles sommepédiatriques: https://www. sfrmssommeil.org/sommeibediatrique/
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https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Jobin+V&cauthor_id=20422065
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Mayer+P&cauthor_id=20422065
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Amyot+R&cauthor_id=20422065
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Perraton-Brillon+M&cauthor_id=20422065
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Bellemare+F&cauthor_id=20422065
https://www.sfrms-sommeil.org/sommeil-pediatrique/

Annexel3: Fiche kinésithérapie

[ 1AYSAAGKSNILAS RlIya tF Yeéz2id2yAS RS {(iSAySNI
charge locomotrice et respiratoire.

Conditionnée par une prescription médicale, et assurée environ 2 a 3 fois par semaine a domicile,
au sein du cabinet du thérapeute, en toute structure médicd OA I £ S Ay i SNBSyY | yi | dzL
RS fQFR2tSao0Syidod 9tfS R2A0G sUiNB LRdzZNERdIAGBAS f 2NA

A - Prise en chrge locomotrice pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte.

Le bilan des déficiences et des incapacités est un préalable essentiel pour proposer des objectifs et des
Y2e8Sya RS NBSRdzOI GA2y LISNIAY Sy itée alcHagld halajedz@dzy S T
1AYSAAGKSNILIAS aQAY(di83INBE RIya dzyS LINAaAS Sy az2Aiya
[ QSO tdzr A2y AYAGAFES ASNBANI RS o0l asS LJ2dzNJ fF O2
Des bilans périodiques, le plus souvent annuel§ NY SG G NPy (G Sy adzaGS f QF 2dza i ¢
charge thérapeutique.

Objectifs :

[ Q202SOGAT Said RS LINBASNIBISNI £Sa OFLIOAGSA Y2UNROC
troubles orthopédiques et de la myotonie, caractéristique tresiable de la DM1, non seulement

SYGNB tSa LI GASydazr YIFIAA FdzaadA | dz aSAY RQdzy YsY!
méme journée est indispensable.

[ 2NA RS GNOKSa Y2GNAROSaz tI FIFdOAIHADI OHzZI S Rz A B o
b a2dziSYANI £ F2NOS NBIljdzaiaS 2dz FGGdSyRdzS SiG LIS dzi
[F LINA&S Sy OKIFINEBS t202Y20NRAOS yQSaid LIa tF YsYS
OKIF1jdz§ F2N¥YSo [ QSEWNBaAARL Yt SARQBH I Ny REVERIz £ QI
Malgré la différence de phénotype mote@ntre les formeg Af aQlF 3AG o06ASYy RS f
6Ly2YFtAS Rdz 38yS 5atyYo Si y2y RS n YIilIRASE RAT

yOSaild LI & NIRIARSzdaYt R yda f QSELINBaaAzy RS& &eé YLIG!
« juvénile » (continuum infantile/adulte) et de la forme « tardive » (continuum
adulte/asymptomatique).

Moyens :

Les moyens seront déclinés suivant les déficiences associéeR &X F SNBy (i Sa F2N¥Sa
essentiellement :

- de stimulations sensorotrices

- RS UGN} GFAf LRAGAZNI X RQSGANBYSydtaz RS Ylaal 3s
- RQlI ARSa uSOKyAu dzS&as> I 002YLI IySa aiA ysoOSaal ANB
- RQIOGADPAGSA LIKe@&aAldzSa | RIFILISSax RS o6FfyS2iKSN.
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1 Forme congénitale

La prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dés la naissance, au sein du service de
YS2y G2t 23AS8S3 LIN f QAFHAINE R AZK 2K QUzRS |j K2 WS RAA S &
faciale, axiale et périphérique des 4 membres.

La rééducation est impactée par une atteinte cognitive, souvent sévere dans les formes congénitales.

Une rééducation adaptéeDeés la période néonatale (Iégithérapie motrice, orthophonie avec prise

Sy OKIFNHS RS& GNRdzofSa RQ2NIfAGSET LA&OK2Y23dNK
[ Sa FlrYAttSa azyid aSyaAiroAt AasSnmotride def l€uh enfiadd, Mli | Y
f QA Y LédNpottagedndéquat et de la communication avec leur enfant dés la naissance.

OA U
0S

Un travail de stimulation de la motricité globalStimulation du redressement actif, des changements

de positions et déplacements au sol, du passage assis, a la station debout. Comme pour tout enfant
KeLRG2yAljdzSE S {AYySaAaAGKSNI LISdziS aQl aadz2NB |jdzS f I
et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques associées.

Prise en charge du/des pied(s) bot(s), du/des pied(s) varus équin(s) ou de pouces addu@tisY LI+ O (i
du déficit moteur sur la croissance peut entrainer des déformations orthopédiquesrpportantes
St a 1jdzQdzy @I NHzda SldzAy | dz yA@SlIdz RSa LIASRa 2dz

puj
N

Le traitement comporte des mobilisations passives et actives, des orthéses suropédieuses de jour et
de nuit mises précocement. Des platres successifss@Rtpeuvent aussi étre proposeés pour les pieds
bots varus équins.

Prise en charge de la scoliosElle nécessite une prise en charge précoce en kinésithérapie et des
appareillages par corset selon la gravité de la scoliose. Dans les formes infaatitesep, ces corsets
doivent étre adaptés au risque respiratoire, comme les corsets garchois. La scoliose peut parfois
nécessiter une prise en charge chirurgicale. Un accompagnement spécifique par des soins de
rééducation doit étre assuré durant les pérasdpériopératoires.

Appareillagef ' YAAS Sy LX I OS RQIFLIWI NBAfEF3ISa FARS t QSy
YIf3INB fF FlLA0fSaaS YdzaOdzZ F ANBS FEAFES SiG LINPEAY
plus souvent proposée pour desisons orthopédiques.

[ S O2NESO aAs83S 2dz aAs8§3S O021dzS t QFARS t RS@St 2L
utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires.

Le verticalisateur permet une station érigée, avec abducties hanches pour mieux recentrer les
hanches.

[ QSYFIlI yi LER2NISdzNJ RQdzyS F2NX¥S O2y3ASyAilf
RQdzyS FTARS GSOKyYyAIljdzS RS YINODKSo® /St LI
déambulateur ou desannes anglaises.

t 2dzNJ £ S& f2y3dzS&d RA&AGIYyOSax Sy NIA&2y RQdzyS 3IANI
fQSYTlIyid t dziAtAaSNI) dzy FldziSdzAif NRdzZ Fyd YIydzStz
électrique, voire un scooter.

RS

5awm
dzi RS

dzi

w Uy
(@]
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2 Forme infantile et juvénile

La rééducation doit étre mise en place précocement aprés le diagnostic des formes infantiles et
juvéniles de DM1, avec dans un premier temps, des évaluations multidisciplinaires par les rééducateurs
. kinésithérapeute, ergoth@peute, orthophoniste, psychomotricien(ne), APA. Les troubles cognitifs
impactent la prise en charge rééducative globale. Les troubles moteurs sont modérés voire légers.

Mobilisation ostéoarticulaire La prévention et la lutte contre ces déficiences asgnt sur une
mobilisation ostéoarticulaire réguliere des quatre membres et du tronc, associée a des étirements
musculaires (étirement continu, inhibition réciproque de Sherrington, contresliché).

Massages, étirements, posturedJn des objectifs deal kinésithérapie est de réaliser un entretien
orthopédique en luttant contre les rétractions musculaires et les raideurs articulaires du tronc et des

n YSYONB& ljdzA LISdz@Syid O2YLINBYSGONB fSa OF LI OAGSaE
et dedouleurs.

Etirements et postures pour lutter contre les rétractions musculaires distales et proximales aux 4
membres : fléchisseurs de hanche, isefaimbiers et triceps suraux aux membres inférieurs, grands
pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigt

Massages et étirements des muscles intrinséques et extrinséques des mains, une mobilisation en
ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relachement des muscles dystoniques.

Un travail moteur analytigue adaptdoit étre proposé selon la faiblesse musculaire notée lors de

f QSO tdz2 GA2Y AYAGAFEST | gSO3 LRdzNJ £ Sa YSYoNBa Ay
motrice des releveurs se détériore significativement dans les formes infantdesguadriceps, des
SEGSyaSdmNa Si TtSOKAaAaaSdNaA RS KIyOkKS Sy OlFa RQl

Un travail ciblé de contréle sur les gen@emble important (Faucher et al, 2007).

Un renforcement des membres supérieurSelon le testing moteur, est indiqupour les muscles
proximaux comme distaux, avec un travail ciblé, sur la force de préhension globale et la force des prises
fines.

Un travail de stimulation de la motricité globalStimulation du redressement actif, des changements
de positions et déplamments au sol, du passage assis, a la station debout. Le kinésithérapeute
FOO2YLI AYyS | dzaaAr € QSYy Tl yid Ld¥subbillagey | dzi2y2YAS € 2N

Rééducation de la scoliosélle consiste en des étirements sous pelviens, un renforcement actif du
r2y O Sl dzy ANV RRABSKROY dzp2[ S LR NI RQdzy O2NESG LI
évolutive.

Appareillage[ I @SNIAOFt Aal GA2y>S §Sa LRaddz2NBa adzNJ Gl of S
préconisées afin de lutter contre leétractions musculaires. Les orthéses releveurs sont également
indiquées en cas de steppage.

Positionnement au fauteviletau li9y OF & RQFGGSAYyGS Y2GNROS &S38NEB:
étre donnée au positionnement au fauteuil et au lit paiwiter les attitudes vicieuses et faciliter la
déglutition et la respiration.

Ly OGN @At SadzNy dz23K dAYRAINGEZSP® [ S& RAFFAOAAZ 61S& RQS
aux rétractions des triceps, aux troubles visuels, et a la fat{gaacher et al, 2007, Missaoui et al,
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HAamMnod Lf SEAAGS dzy NAA&ldzS AYLRNIIyYyd RS OKdzi$S ol
(Wiles et al, 2006, Hammaren, 2014).

Activités physiques adaptéeBes séances collectives ou individuelles dividés Physiques adaptées
permettent un renforcement moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent
souvent trés apprécié par les patients.

La prise en charge en balnéothérafBindbme APAinésithérapeute/ergothérapeute) est égalemte
un atout pour le renforcement moteur global avec allegement du poids du corps.

3 Forme adulte

Objectifs
La kinésithérapie prescrite aux patients adultes atteints de DML1 vise a :

- maintenir la mobilité

- a améliorer laforce musdulA NS 2dz £ RSTFl dzi £t NBGFNRSN f QS@2f
- b FdGSydzSNI £ Sa aevyLisySa | FAYy RS LINBaSNBSNJI f
guotidienne

- b FF OAf AGSNI-profedsigneled NI G A2y &2 OA 2

Moyens

Etirements, mobiations articulaires Des exercices d'étirements réguliers peuvent aider a lutter

contre les hypoextensibilités musculaires associées et maintenir les amplitudes articulaires. Apprendre

dz LI G§ASYylG RS& SESNDAOSAE RQSGANBYSylarmdtadef S&  LIN
NEAGNBAYRNB f QSYyidNI @S OFdzasSS LI N fSa vyezizyArSao

Une rééducation locomotrice activeUne rééducation active est proposée par le kinésithérapeute
j dzQSttS a2Ad FARSS ot 4SO 2dz Sy ol fyS2GKSNY LASO

Au niveau des membrés dzLJIS NA SdzNBE > At O2y @ASyid RQSELX 2AGSNI €S
de préhension, orientation de la main).

5854 SESNDAOSa Sy G(NOKS& 2NASyiGSSa LSdz@Syid FI OAt
motricité fine de la main peuttée associé.

Le travail en appui du membre supérieur (chaine fermée) a toute son importance pour se rapprocher

RS aAiddza GAz2ya F2yO0lAz2yyStftsSa 02YYS t2NAR RS f Qdzal
des réactions parachutes.

Au niveau des membs inférieurs, en complément du travail analytigue des muscles les plus faibles
(releveurs du pieds, quadriceps, extenseurs de hanche), le travail en chaine semi fermée ou en charge
est a privilégier : le travail en position assise avec déstabilisatiomigue pied au sol ou sur un ballon

de Klein, le travail des séquences de redressement, le passage de la position assise a la position debout,
les squats par exemple.

L f O2y@ASyYy il S3AFESYSyld RQAYyOf dzZNB dzy 0 NIu@dt A€ RS
AN YRA&ZASYSYyi> RS fQSljdzAt AONBE Rdz GNRYyO SiéG RS 3l A
5S f-feéddeétidn peut étre proposée en complément en prenant en compte les capacités
RQ204SNDIyO0S Si RS O02YLIX AlLYyOS FdzE GNIAGSYSyiliao
soient cNNB OGSYSyYy i NBIfA&ASA F dz R2 YA OhréaBaptdion etdled | LILIdzE |
I LILIX A O (-KéedyicatiorR QI dzii 2
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Travail aérobiec réhabilitation cardierespiratoire 't f dza A SdzZNBR SiGdzZRS&a (SY2A3yS
f QSESNDAOS LK & aaftrazSustulbile ¥t leR @paditSstadrabibidS(Nksard. et al., 2021,
Kierkegaard et al. 2011) La réponse a I'entrainement et les bénéfices sur les capacités fonctionnelles
semblent varier individuellement. Une réhabilitation cardio respiratoire, axé@eusuprogramme
FSNRPOAS t fQFARS RQdzy -drdorhdiréipelR Stre propdsBekadx patiénts.R Q dzy
(Orngreen et al. 2005)

[ S& asSlyO0Sa RQdzyS RdzNBS RQldz Y2AYya on Yy &az2yid NB
(avec au moins wnjournée de repos entre 2 séances) doivent tenir compte de la fatigabilité du
malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en monitorant la saturation et la
fréquence cardiaque.

Un programme d'entrainement pourrait étre proposé comRé ya f QS dzRS RS ! f RSKI 3

Renforcement musculaireLa progression de la force musculaire est surtout notée pour les muscles
LINPEAYIl dzE 2dzaljdzQt f QF R2f SAa0SyOSd t 2dzNJ OSGGS NI A
fortement encouragée dantes formes congénitales. ((reco Jonhson et al, 2019). Des études

AdzLILX SYSYy Gl ANBa &2yiG ySOS&aalANBAa FFAY RS RSTFAYAN

Les exercices proposés doivent tenir compte des capacités motrices mais également du statut
cardiaque, cognitif, et de la fatigabilité en instaurant des temps de pause réguliers

/ SGGS NBSRdAzOF GA2Y R2AG sONB adGNH2OGdzZNBS &adzNJ dzy S L
séances hebdomadaires.

Les exercices proposés peuvent inclure : andil analytique des muscles les plus faibles qui peut étre
O2YLJ SGS LI NJ fQdzall 3S RS f QSft SOGUNRUKSNILIAS FFAY&AA

On peut ainsi proposer et initier des activités physiques adaptées personnalisées que le patient
poursuiva en auteexercices a la maison

Prise en charge fonctionnellf :F NBSRdzOF GA2Yy F2yO0GA2yyStftS G4SYyR L
DdZARSS LI NJ €S RAF3Iy2a0A0 ({AySx: StfS aQl LIJzA S & dz
besoin des stratégs de compensations des déficiences. Le kinésithérapeute, si possible en lien avec

f QSNH2 0 KSNIY LISdzi S LISdzi I OO02YLI IySNI €S LI GASYd RI
techniques dont il dispose. Des mises en situations permettent de cdefrtenmalade aux stratégies

motrices et de compensations nécessaires pour gérer des situations dans lesquelles son autonomie est
fAYAGSS ONBEt SOSNI RQdzyS LIR2aAdGAz2y [fft2y3aSST RQdzyS
2dz RQdzy 2o6adl Ot Suo

Rééducation de la marchela rééducation a la marche vise a potentialiser la déambulation tout en
minimisant le risque de chute. Elle inclut un travail qualitatif du schéma de marche en insistant
particulierement sur le passage du pas et le contréle duowgtage du genou lors de la phase de
simple appui.

[ YF22NARGS RS 0O0Sa OKdziSa 2y Sdz t ASdz £ t QAY (i SNJ
réduire les risques de chute a domicile (installation de tapis antidérapants et de mains courantes,
suppression des obstacles potentiels, etc.).

Les patients les plus exposés au risque de chute sont les plus agés, les moins actifs et ceux qui
présentent la plus grande faiblesse musculaire.
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9y O2YLX SYSyYy(d RS t QSELX 2A il ( hatable Bedge lajpiedher 85 NS RS
O2yRAGAZ2y A SO2f23A1jdzS&a Rdz YTl RS Sy TlF@g2NRalyd f
SyO2NB tSa Y2yisSa Si tSa RSaoOSyisSa RQSaoOlftASNAECG

Afin de favoriser la décharge du poids du corps, la rééducation en suspensen balnéothérapie

R2A0 sONB Sy@gAaal3asSeo 5Ql dziNBa &adNrdisS3IasSa GStftSa
fonctionnelle peuvent étre également proposées.

5S4 FARSa GSOKyAljdzSa RQIFIARS t RS Yeardziul G A2y
compensant une boiterie comme le steppage (releveurs statigue ou dynamique, chaussures
orthopédiques) peuvent étre prescrites pour faciliter la marche en toute sécurité.

¢ N @ Af RS5I Ya dthQ@fEJU’)X\ISsz’ RS T @2 pkﬁvanBINs]néqulsdeuZ)fZY

OKdzi S dzy GNI @FAf RS& GNIYyAFTSNIaszx RS fQSljdzitAod
t OSNB2GKSNY LISdzi ST dzyS T RHLIGFAGA2Y Rdz £ ASdz RS @AS
environnementaux et des capacités dufpA Sy & o FlF GAIF0Af AGS Ydza Odzf | A NE
fQFriGSyGAz2yr oFlAaasS RS f1 @Aéxznym 55a FARSaz 7
b fQKFOATEFIASX0 SG fF 02YYdzyAOFGA2Yy az2yda bt YSGaN

Prise en chage de ladouleur[ S& Y2eéSya GKSNIY LISdziAljdzSa OK2Aaia R
coordonnée avec les autres acteurs de santé. {Goighard et al., 2018)

Peuvent étre proposés :

-Les massages et/ ou la chaleur et la balnéothérapie (eau a 36f@g #ditter contre les contractures
douloureuses.

- La Neurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) a visée antalgique

- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zone
ROK@LISNLINBaadAZ2Yyad

-1 y'S  LINE LI2 & Aedhhiqugs pdiimiteRI&s Zontiaintes sur les articulations et les groupes
musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne.

B - Prise en charge respiratoire pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte.

La kinésiérapie respiratoire est associée a la prise en charge orthopédique afin de lutter contre les
déformations rachidiennes et thoraciques qui impactent défavorablement la mécanique respiratoire.
Les étirements musculaires, les mobilisations rachidiennes sepdstures en ouverture visent a
maintenir une ampliation et une compliance thoracique au service de la capacité vitale. Cette prise en
charge doit étre précoce et particulierement renforcée en cas de scoliose notamment dans les formes
congénitales, en yssociant si besoin un corset.

Le travail actif doit intégrer la sollicitation des muscles du rachis et des muscles respiratoires.

Un renforcement spécifigue des muscles respiratoires peut également étre proposé en utilisant la
spirométrie incitative ou utravail contre résistance inspiratoire ou expiratoire.

1 Désencombrement bronchique et aide a la toux :
Tous les patients ventilés nécessitent un nursing respiratoire quotidien important.

La rééducation respiratoire est primordiale dans la prise en chaggucative globale des enfants
porteurs de DM1, avec kinésithérapie respiratoire manuellegxsufflation, et hyperinsufflations
périodiques9 f £ S LJSdzi &S FFHANB t f QK& LIAGEHEE SO Sy f A0SNI

[ LINAxAaS Sy OKINHS RS SYOZ OUD NS gsisuriafétBopsO K A 1j dzS
ONRYOKAldzSad 9fftS éQ)\y'éC) NAG RIFIya dzy 202SOGAT t f
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YIRS RS&a GSOKyAljdzSa AyadNHzySyidlrtSa RQFARS t I
estinferieNJ £ HTn [KYAYO® Sa (GSOKYyAljdzSda RQKE@LISNAyadzZF¥
2 dz B@Qufflstion doivent dans la mesure du possible, étre testées et réglées hors période
RQSYyO2YOoNBYSyiod Lf al SaaSyirsStt RXdaidyarno Xiary
G§SOKYAIldzSa AyadNHzySyidaltSa I FAy RS FlLF@2NAASNI t QI F
/| KST tQSyTlyils tSa G(SOKyAldzSa azyid t£Sa YsvySa Yl
collapsus laryngé. La compréhension dessignes et la coopération du patient seront également pus

difficiles.

[
e
S

Pour les malades trachéotomisés, en absence de cdntyeR A O (ekifffafich mécanigye
associée aux aspirations endotrachéales semble la technique la plus indiquée pour petmettre
3SatAz2y RS tQSyO2YONBYSyido

La kinésithérapie respiratoire ne se limite pas au désencombrement a la toux mais travssildea
recrutement pulmonaire, la prévention des troubles ventilatoie¢$a prise en charge de la scoliose

Lt Said ygoptdaz8 NANBSRQOSY o(NPoviadhoe it sdCN@nitiie K A Ij dzS
Si inefficacité (thorax peu compliant, mauvaise tolérampm¥sistanceatélectasie) et/ou si difficulté

pour trouver un praticien pouvant assurer cette prise en charge : éventuelle indiéateolWPI| ou aux
hyperinsufflations. Usage par praticien et/ou par les parents a domicile aprés formation

9@t dzSNJ t QSTFFAOFIOAGS RS 1 (G2dzEd bS LI & O2yF2yRI
de toux par hyperstimulation due aux stase laryngée et toux inefficace. Peak Cough Flow a adapter

I SO0 Ot Sdz2NE RS f QSyTI gdzE AaAYy SV TH0H O8ZE (iS¢ HA DE AFNI
in-exsufflateur.

Le désencombrement passe aussi par la mobilité qui peut étre compromise pour ces patients. Travail
ventilatoire actif, jeux, sport. Installation, changement de position pour les plus sévéeres

2 Croissance thoracique et pulmonaire

{ dZNIBSAT £ SNI SO LINBOSYANI £S NRa|dzS RS RSTF2NX¥IGAZ2Y
syndrome restrictif.

Appareillage type corset (voire corset garchois).

t 2aaA0AfAGS RS YA ahgperifisyfflatioh pedrettait §e palliera ladiéidieinde Bes R Q
muscles inspirateurs et permettant une mobilisation thoracique : Objectifs limiter les rétractions des
muscles respatoires les enraidissements des articulations cegtotébrales et sternecostles et
prévenir ou limiter les déformations thoraciques.

{ dZNBSAT tFyOS L2&aaAirotsS LINI £QFaLlSod 3ISYSNrt Rdz 0
thoraciques et/ou lors de radio thoracique. Pour les plus grands, les EFR pourront renseigner sur

f QS@PSyYy i dzSttS GGSAYyGdS NBAaGNAOGAGSO

{A AYRAOIFGAZ2Y LJIRdz2NJ YA&ES Sy LI I OS RQKELISNAyadzZF¥Fel
RQdzy ol ff2y> RQdzy Y2RS &ALISOATFTAIdzS &adzNJ +bL® ! NBI

I y20SNLINj B GARY SG I LINPINBaAAAZ2Y RQdzy a@yRNRYS
fI G2dzE Sy ftASY | @S0 ft QAy Ol LiussfsuffiSantipoutedgeringriuMl dzy @
débit expiratoire de ponte performant

Hyperinsufflations pewant étre intéressantes en pé#i LISNJ 0 2 ANS RQdzyS OKA NXzNHA S
Les réglages et la posologie ne font pas consensus pour ces disgbsiEfsendent beaucoup des

habitudes des centres. Nécessitée de personnaliser les réglages.
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3 Evaluation cliniquede la mécanique ventilatoire

Toutes ces misesn placede dispositifs peuvent étre sources de lourdeur de prise en charge,
RQlI dzAYSydldAaz2y RS fI OKINBS YSydartS RSa FlFYAtfSs

T2yOlAaz2y RS t w8@ARt &SUIARY AaBUBANGS RS f{Deksine@ Ay (S
cas par cas

4 Approche ORL / maxilldaciale
LYLR2NIIyOS Rdz ySiGdz2elr3sS RS ySI o6NxxtS RS FTAf GNB
Education thérapeutique aupres dparents

Stase salivaire et/ou bavage. En lien avec les troubles de la déglutition. Evaluer (échelles spécifiques).

CNIFAGSYSyd LaaraofsS LIN ald2LRtlYAYS Sy LI d0K:
botuliques dans les glandes salivaires

+2AN) 4A ySOSaaAadsS RS YAaS Sy LX I OS RQdzy aeaidsy!
trachéotomie. Education auprés des parents.
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Annexe ¥4 : Auto-questionnaires «Troubles de la déglutition/ troubles de
f QSt 2DHIZVAN2 Y O

Deglutition Handicap Index

Speyer R, Cordier R, Bouix C, Gallois Y, Woiddsihy,Classical Test Theory to Determine the
Psychometric Properties of the Deglutition Handicap Index, Dysphagia, 2022 Feb;331):65

Woisard V, Lepage B. The "Deglutition Handicap Index"-adwmlhistrated dysphagispecific
quality of life questionnaire: temporal reliabilitRev Laryngol Otol Rhinol (Bord). 2010;131(13249

J=jamais PJ= presque jamais  P= parfois PT= presgue loujours [= toujours
P PTT

Je sens une géne quand j'avale

Les aliments restent collés ou blogués dans ma gorge

J'al des difficultés a deglutir les liquides

Je tousse ou racle ma gorge pendant ou aprés le repas

Je m'étouffe en mangeant ou en buvant

Je sens des remontées de liquides ou d'aliments aprés le repas

J'ai du mal &4 macher

Des aliments passent dans mon nez guand je bois ou guand je mange
Je bave quand je mange

J'ai mal a la gorge quand j'avale

Mes difficultés pour avaler me rendent incapable de manger certains
aliments

J'ai besoin de modifier la consistance des aliments pour pouvoir les
avaler

La durée des repas est BIIGHQEE a cause de mes difficultés pour avaler
Je mange moins a cause de mes problémes de deglutition

J'ai faim ou j'ai scif aprés le repas

Je suis fatiqué(e) &4 cause de mes difficultés pour avaler

Je perds du poids a cause de mes difficultés pour avaler

J'ai peur de manger

Je fais plus souvent des bronchites ou des infections pulmonaires
depuis mes problémes de deqglutition

Je suis plus g&né(e) pour respirer depuis mes problémes de déglutition

Jévite de manger avec les autres 4 cause de mes difficultés pour
avaler

mes problémes de déglutition limitent ma vie personnelle et sociale
Je suis ennuye(e) par la maniére dont je mange au moment des repas
Manger devient un moment désagréable a cause de mes difficultés
pour avaler

mes difficultés pour avaler me contrarient

Je trouve que les autres ne comprennent pas mes probléemes de

| deglutition

Les gens semblent irités par mon probléme de déglulitinn

Je suis tendu(e) quand je mange avec d'autres a cause de ma

| deglutition

Je suis honteux (se) de mon probléme de déglulitiun

Je me sens handicapa{e) a cause de mes difficultés pour avaler

10 OO0 OO0 OO0 O O Ooooooo 0 o oooooooooa =
10 00 OO0 000 O 0O Ooo0o0o00oo0oo 0 0O ooooooooao
10 OO0 OO0 000 O 0 0000000 0 O oooooooooanq
10 00 OO0 O00 O 0 Ooooooo o o oooooooooao
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Voice Handicap Index

FichauxBourin P, Woisard V, Grdus, Puech M, Bodin S. Validation d'un questionnaire d'auto
evaluation de la parole (Parole Handicap Index) [Validation of a self assessment for speech disorders
(Phonation Handicap IndexRev Laryngol Otol Rhinol, (Bord). 2009;130(3)#5renchPMID:
19530524

Balaguer M, Farinas J, FichaBaurin P, Puech M, Pinquier J, Woisard V. Validation of the French
Versions of the Speech Handicap Index and the Phonation Handicap Index in Patients Treated for
Cancer of the Oral Cavity or Oropharyifalia Pioniatr Logop. 2020;72(6):46477.
doi:10.1159/000503448

Weuillez remplir la case qui correspond a votre situation actuelle, en sachant que :
Cotation : J= jamais PJ=presque jamais P= parfois PT=presque toujours T= toujours

PARTIE F Cotation

La vitesse a laquelle je parle a changé |

Ma voix rend difficile 'expression de mes émotions 1

Jai des difficultés a articuler quand je parle |

Je dois faire un effort pour parler |

Je suis & cours de souffle quand je parle 1

PARTIE C Cotation

J'ai des difficultés a formuler oralement ce dont J'ai besoin (boire, manger, toilette...) 1

Je suis géné(e) pour exprimer mes pensées, mes opinions ]

J'ai du mal & communiquer avec des personnes peu familiéres -

On me demande de répéter a cause de mon probléme pour parler ]

J'évite les conversations avec ma famille, les amis, les voisins 1

PARTIE E Cotation

Je souffre de ma fagon de parler [

Mes difficultés de parole limitent ma vie personnelle et sociale 1

Je trouve que les autres ne comprennent pas mes problémes pour parler 1

Les gens semblent irrités par mon probléme pour parler 1

Je me sens handicapé(e) a cause de mes difficultés pour parler -
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Annexel5:Fiched QAY USNIISYGA2Y 2NIOK2LIK2YAI dzf

On trouve dans la DM1 une dysarthrie flasque, par atteinte des muscles-fagiaax: blocage a
fQAYAGAIGA2Y RS& Y2d@SYSyiaa o6vYez2i2yAS0I AYLINBOA
faiblesse musculaire et la fatigabilité. On retrouve cliniquement une atteinte de la langue (apex, base

de langue), du voile du palais, des joug¢gles levres. On trouve en conséquence de nombreuses
perturbations des consonnes, particulierement occlusives (t, d, p, b, m, n, k, g), et souvent également
RS&4 fAljdzAiRS&a ot0 SiG FTNAOFGAGSA oO6FxX @3> &mnel 0d [ S
altération de la résonance nasale.

[ QFf GSNF A2y RS fQFNIAOdAZ FGA2y Sai 3$y$NJ tSYy
RAFTFAOMzZ 1Sa NBALIANI G2ANBa Si t tQrddSAydS R
essoufflement, une hypophas, et une instabilité vocale.

La prosodie et le contréle du débit sont généralement touchés également, ce qui majore la dysarthrie.
[ QK@ L2 YAYAS LISNIdz2NBS €I C)a/e,fbaldzy)\ Ol G A 2yZ adiNJ azy ¢
[ O2yaOASYyOS |jdzQl S LJLJINJEXS)/LSURS QngZ‘quSlyﬁmJu@)\R/S |
AYLI OGSyl fSa O2YLISyaldaAzya | dQAf LJISdzi YSGGNB
intelligibilité.

Vi

v W
g.)<

Evaluation

- AutoS @I fdzr A2y LISNX¥YSGGF yi RS NEOdzSAt t AN f QSE
retentissement sur le quotidiefVoice Handicap Index (VHBpeech Handicap Index (SHI))

- 9@LtdzZ GA2y Of AyAldzS RS fF Re&l NIKNRS LI N fQz2l
altérations de la parole (qualité vocale, articulation, prosodie, débit, mmerds alternatifs
NBELISGSaX NBALANI GA2YyS AYyOiSttAIAOATAGST O N¥ O
motrice de la parole pour mesurer la tonicité et la mobilité butaciales.

[ QSO fdzFr A2y LISNXSG RS L2 asSdtermimer |68 alesd¢ @édiication. 2 NIi K 2

Rééducation
[ Q2 NI K2LK2yA&aGS LINRLR2AaS RS&a ESa Sy GSylyid 02YL)
dysarthrie, déficits des organes effecteurs, compensations envisageables), mais également de la
plainteddz LI GASydG SG RS aSa 202SO0AFas LISNaA2yySta O2
compte des capacités du patient a mettre en application des adaptations comportementales.
Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et ddEatims anatome
F2ayOlAz2zyySttSa azyid ysOSaalANBa | FAy RQSELX AljdzSN
f QL RKSAA2Y Rdz LI GASYy (o
Axes de rééducation fréquents
- Renforcement des muscles de la sphére -fawiale (travail analytigue par gupes
musculaires), avec pauses régulieres en tenant compte de la fatigabilité musculaire.
- Entretien de la mobilité des muscles faciaux, notamment dans la communicatieveniale
(expressivité du visage).
- Travail du souffle abdominal et de la coordinatisneumoephonatoire.
- Renforcement glottique (méthode a la paille notamment).
- 9ESNDAOSa RS 1L12aS RS @2AE SG GNI}GLAf RS NBazy
- CNI OFAE ALISOATNI dBBSRS 48 25 NRS & dehaselet/@ngitud@ QI NI A O
des mouvements.
- Travail de la prosodie et du débit.
- Massages faciaux internes et externes (sur le modéle de ceux pour la paralysie faciale
périphérique, mais avec moins de force), afin de détendre les muscles et apporter du confort
apréd £ S OGN @O Af YdzaOdzt F ANB® [ QF LIWIINByGAadaal3aS RS
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FIAG Rdz RSTAOAG RSa SLI dzAZ Sa SG YSYoNBa 4&dzls
guotidien.

- Conseils variéselon les besoins du patiedt S E LJt A Otérét Hiexs gchaRfement (qu
réduisent les myotonies, facilitant par exemple une prise de parole en public), les effets
YySFTlLraidiSa Rdz FNRAR adzNJ £t Sa vYezid2yArAsSas I ysSOS:

Le travail de renforcement abdominal et global réalisé en kinésipie, en ergothérapie ou avec des
EAPA est généralement bénéfique pour la qualité vocale du patient, en paralléle de la prise en soin
orthophonique.

5rya tfF 5am 2y (GNRdz@S t I F2Aa& dzyS Reéda| IAS K
la déglutition et propose la réadaptation et la rééducation de la dysphagie haute.
On peut trouver une atteinte des trois phases de la déglutition
- Phase orale altération de la préparation et de la contention du bol alimentaire consécutive
au deficit et & la fatigabilité des muscles masticateurs, labiaux et linguaux. Il existe un déficit
de propulsion linguale. Un reflux nasal peut également étre trouvé par insuffisance vélaire.
- Phase pharyngtaryngée: déficit de progression du bolus danplearynx par insuffisance des
muscles constricteurs, déficit de protection des voies aériennes supérieures et de
relachement/ouverture du SSO, avec en conséquence de fréquentes stases pharyngo
fINBEy3IsSSa £ ftQ2NARIAYS RS FIrdzadS NRdziSa azy2NJ
- tKFAS dZA2VYIKIEFASHY&EAZ2Y Rdz LISNRAGEFE GAAYS dza2 LK
RS o60f20F38a dza2LKIIASYyasd

Evaluation

[ QSO tdzr A2y Sad O2 yR@AAMGdASEA 2y € UIS NBY2SAGE0 I R/QidzyRSS I NaBil
patient et de mesurete retentissement des troubles sur le quotidien (Deglutition Handicap Index

051 LO0VE SO RQdzyS S@lfdz GA2y Of AyAljdzS RS I RS3fd

Cette évaluation clinique de la déglutition permet une analyse des capacités de déglutition en situation
relativement écol@ A lj dzS® 9t tS aS FFAG ARSFESYSyld f2NBR RQdz
(boissons) et de solides (aliments). On évaluera préalablement lesgués a la déglutition position

et tonus de la téte et du tronc, mobilité et tonicité buefaxides, denture, salivation et mécanismes

de protection des voies respiratoires (ascension laryngée, fermeture glottique, toux, raclement de
32NBHSUOU® [ 2NBE RQdzy SaalA RS o02Aadaazya Si RQlFfAYSy
phases de la dégfition et détermine la présence de signes de fausses routes ou de difficultés de
progression du bol alimentaire. Il est souvent nécessaire pour le patient de boire pour permettre une
vidange buccale alimentaire compléte, et des signes de stases phdamggées (voix mouillée,

raclement de gorge et/ou toux) sont fréquemment présents. Des myotonies, de la langue et des
muscles masticateurs généralement, peuvent perturber la phase orale. Une fatigabilité est a
NEOKSNODKSNY [ Q20 aSNDlrdl penét égaRmiryitSde hateh deS éldmenksY Sy G |
comportementaux gestion des quantités, du rythme, et différentes techniques mises en place par le

patient pour compenser ses difficultés.

Des examens objectifs (nasofibroscopie et vidéofluoroscopaedautition) permettent de compléter

f QSO tdz GA2Y Of AYAIldzSZI ljdzA NBadS AyO2YLX S§GSd Lt
évaluations examens objectifs et observations cliniques.
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la déglutition.

Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et des explications anatomo
F2yOQiArzyySttSa azyid ysSOSaalANBa FFAY RQSELJX Al dzS»
f QF RKS&aA2Yy Rdz LI rfa®ysér sadclmpliahde dafisAe® adthplatbntlde dextmre qui

peuvent étre recommandées).

Adaptations fréguentes

- Adaptation de la position pour améliorer la protection des voies respiratoires, selon les besoins
et les capacités du patient (position &5 bien redressgtéte en flexion antérieure)

- Adaptation des boissons, selon les besoins du patieldcommandation de boissons
stimulantes (fraiches, chaudes, petlllantes goutues) pour faciliter le controle moteur de la
déglutition, recommandation d¥ 2 RA FAOF G A2y RS I @AGSaasS RQSC
de ralentissement trop important (poudres épaississantes stables).

- Adaptation de la texture alimentairevigilance et/ou éviction des aliments a risque augmenté
de fausses routes (secs, disparéi Saz FAf F YRNBdzEZ LINGSdZEX0 S Y2 R/
LI NI A Odzf ASNJ Rdz FI Al RS f QI T ¥EnKoddtioh des Sovtey,i RS &
les niveaux adaptés pour les aliments sont le niveau 6 pour les troubles les plus légets (=peti
morceaux tendres) avec des morceaux qui ne dépassent pas 1.5cm/1.5cm ce qui permet
RQSOAGSNI RQSYofSS tSa FldzaaSa NRdziSa 2064aidNUz0
chez ces patients (=purée lisse) (niveaux IDDSI).

Axes de rééducatiofiéquens :

- Renforcement buccacial (travail analytigue par groupes musculaires), avec pauses
régulieres en tenant compte de la fatigabilité musculaire : Iévres, joues, langue, voile du palais.
- wSYFT2NOSYSyd RSa YdzaOf Sa 02y #Mashkh) QénfordeNiint Rdz  LIK
des muscles sup#ayoidiens et du SSO (exercices du Shaker, Chin Tuck Against Resistance),
idéalement en concertation avec le kinésithérapeute du patient, car les déficits des muscles
Rdz O2dz ySOS&aaAiSyil RGOWRIZLIESNIZGSE | SESMIBNAIS R

Le travail de la toux et des muscles masticateurs généralement réalisé en kinésithérapie classique et
en kinésithérapie maxillaciale est bénéfique en paralléle du suivi orthophonique.

Les troubles neur®2 Ay AGATFa LISdz@SyYy G sOUNB LINAR& Sy az2iya L
évaluation neuropsychologique. Les objectifs et axes seront personnalisés, en travaillant
spécifiquement les aspects déficitaires (attention, troubles exéFEif YSY2ANB X0 Yl A& S13
fonctions préservées pour développer les compensations et éviter la mise en échec du patient.
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Annexe T : Atteintes psychecognitives dans la DM1les comprendre
pour mieuxd Q& I R LJG S NJ

% ASSISTANCE e HOPITAUX
AFMTELETHON PUBLIQUE DE PARIS
Atteintes psycho-cognitives dans la
Maladie de Steinert : les comprendre
pour mieux s’y adapter

© https://www.clipartsfree.de

e Pr. Daniel Annequin, psychiatre,

e Nathalie Angeard & Sabrina Sayah, psychologues, (Service de Neuromyologie de La Pitie
Salpétriere),

e Le Groupe d’Intérét Steinert AFM-Téléthon : Alain Geille, Francette Descline, Michel
Bonnaire, Marcel Haliveges, Jacques Oddou, Christine Job.
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e |ntroduction

Toutes les personnes amenées a intervenir aupres de patients atteints de la maladie de Steinert (ou
dystrophie myotonique de type 1 - DM1) reconnaissent un contexte psycho-cognitif trés spécifique qui
rend parfois complexes la communication et les interactions.

Cette fiche vise a décrire les principaux troubles psychiques, cognitifs et comportementaux retrouvés
dans la maladie et leurs conséquences dans la vie quotidienne du patient et de sa famille. Son but est
également de proposer une hoite a outils permettant a chacun de fluidifier la communication avec les
patients. Enfin, cette fiche pourrait également aider a trouver des clés pour décoder ce qui reléve de
I’atteinte cognitive et d’en limiter les retentissements sur les sphéres familiale, sociale, scolaire et/ou
professionnelle.

L'accompagnement de ces patients nécessite un éclairage croisé combinant les centres de référence
des maladies neuromusculaires, les services sociaux et les associations de malades dont la principale
est I'’AFM-Télethon.

e Le tableau psycho-cognitif de la maladie

La variabilité d’expression de la maladie, bien connue sur le plan somatique, se retrouve de la méme
maniére sur le plan psycho-cognitif. La plupart des patients présente un spectre de troubles plus ou
moins prononces, combinant des atteintes visibles ou invisibles pouvant étre déroutantes pour autrui
et néfastes a leurs interactions sociales. Ces atteintes et leurs effets sont variables dans le temps et
selon les contextes socioprofessionnels et familiaux. Les réactions comportementales peuvent
également étre variables au sein d’une méme journée avec par exemple des patients passant du calme
a une colére intense en quelques minutes.

Pour aller plus loin :
https://www.cahiers-myologie.org/articles/myolog/pdf/2016/01/myolog201613p28.pdf

Les patients et leurs interlocuteurs éprouvent parfois de réelles difficultés pour initier et maintenir un
échange. Tous les canaux impliqués dans la communication peuvent étre plus ou moins atteints. En ce
qui concerne le langage verbal, I'atteinte musculaire peut impacter les capacités d'expression avec une
atteinte de la prosodie ™ et une dysarthrie ? parfois sévere. Le langage non verbal peut &tre également
affecté avec une atteinte des muscles du visages (amimie ). Les messages socio-émotionnels peuvent
étre difficilement interprétables et perturbés dans les 2 sens ; les patients éprouvant des difficultés a
émettre et traiter les signaux sociaux explicites et implicites.

Pour aller plus loin :
https: j

www.medecinesciences.org/en/articles/medsci/full_html/2018/11/medscil180247s/medscil80247s. html

Communication. La communication avec les professionnels est particulierement affectée. A la suite

d’un premier contact pouvant étre négatif, les schémas habituels de communication ne vont pas

fonctionner. Les risques d’'incompréhensions et de colére induite par les frustrations des intervenants

sont réels, pouvant retentir sur leurs capacités d’'empathie a I'égard du patient (particulierement vrai

avec certains professionnels de santé déstabilisés par ces modalités de communication inhabituelles).
(1} Prosodie : intonation, musicalité du langoge

(2) Dysarthrie : troubles de I'articulation, de I'élocution
(3) Amimie : absence d'expression faciale (faciés impassible, figé, inexpressif]
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En ce qui concerne les patients, lors de conflits ou de situations sociales tendues, Ia prise de conscience
de leurs actions et du retentissement sur autrui peut étre altérée et entrainer des réactions de rejet,
de la frustration, des acceés de colére ou encore une perte de confiance en soi (repli sur soi). Méme
I"humour qui est souvent un bon moyen de contournement d’une difficulté relationnelle est a
manipuler avec précaution avec les patients DM1 car ils ne sont pas toujours réceptifs au second degré.

Groupes. Les personnes atteintes de la maladie de Steinert sont souvent en difficulté dans un groupe.
Trop de stimulations, le bruit, la rapidité des messages échangés peuvent créer un malaise interne
auquel le patient peut répondre en se refermant sur lui-méme. S'il reste dans I'échange, ce sera au
prix d’un effort considérable qui sera trés fatigant.

Clé : Aborder I'échange avec une grande patience, accepter le patient tel qu'il est malgré une apparence
déstabilisante. Sortir des schémas habituels de communication (s’appuyer sur des dessins, BD, jeux, vidéos...).
Dans le groupe, ralentir les débits, répéter et fractionner les messages, faire preuve d’adaptabilité et de
flexibilite.

Emotions. Certains patients éprouvent de grandes difficultés a déchiffrer les émotions dans les
interactions sociales (expressions du visage, intonation) et réguler leurs émotions. Cette difficulté a
réguler les émotions peut s"associer a une absence de filtres sur ce qui peut étre dit ou non en fonction
de l'interlocuteur et du contexte et entrainer ainsi des situations sociales embarrassantes. Pour limiter
I'impact de ces difficultés de reconnaissance et de gestion des émotions au quotidien, il est possible
d’utiliser la médiation d’un animal de compagnie (apport d’affection et possibilité d'interaction sociale
grace a I'animal). Lanimal ne renvoyant pas de jugement et valorisant le patient.

Cle : Verbaliser, nommer, expliciter les émaotions ressenties. Aider le patient a comprendre et améliorer
l'image qu’il renvaie aux autres.

Routines. La difficulté a entrer en contact avec I'autre conduit a la recherche d'un quotidien repétitif
et rassurant. L'ahsence de changement peut étre un objectif de vie pour les patients. Les routines
deviennent organisatrices de |a vie quotidienne : |a répétition en boucle du méme passage d'un film,
la reprise d'un jeu déja fait de multiples fois, etc... La surprise, I'inconnu, les situations nouvelles
peuvent étre source d'inquiétude et volontairement évitées. La prise de décision (par rapport a un
nouveau traitement par exemple) est liée au rapport entre le hénéfice supposé et I'effort a fournir
pour mettre en place une nouvelle routine. Il peut quelquefois étre utile de montrer qu’un bénéfice a
moyen ou long terme peut réclamer un effort a court terme jugé lourd et dont les fruits ne sont pas
visibles immédiatement.

Cette recherche de routine peut également se retrouver dans les liens sociaux ; les patients peuvent
ainsi étre a la recherche de contacts humains stables permettant une vie sociale rassurante.

Clé : Etre attentif aux changements positifs sur des courtes durées et les verbaliser. Proposer des moyens de
sortir des routines et enclencher un cercle vertueux en prenant en compte la temporalité du patient. Rendre
concréte la balance bénéfices/risques pour guider les choix du patient.

Minorer, banaliser les symptémes. Le besoin de se construire un environnement valorisant et
rassurant peut conduire les patients a une stratégie de transformation de la réalité. Dans la vie
courante, cela peut se traduire par exemple par une pratique addictive de jeux vidéo ol ils vont
incarner des avatars dotés d'une force exceptionnelle. Les patients peuvent également minorer ou
banaliser certains symptomes. Ces attitudes peuvent étre entendues comme des défenses
psychologiques face a la maladie mais peuvent également étre expliquées par une anosognosie
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(absence de prise de conscience ou une prise de conscience amoindrie des troubles liée a une atteinte
neurologique). Chez certains patients, cela peut impacter massivement I'hygiéne corporelle et/ou les
conditions d'habitation (accumulation d'objets, entassements).

Cle : Ne pas se fier aux déeclarations du type : « je vais bien ». Ne pas utiliser de langage implicite dans
I'echange (exemple : « il fait chaud » pour demander d’ouvrir la fenétre). Exprimer formellement les
demandes, suggestions, questions. Privilégier les questions fermées. En cas de questions ouvertes, illustrer
concrétement les différentes réponses/alternatives possibles.

Dépression et idées noires. La souffrance psychique peut s’exprimer chez les patients par des attitudes
impulsives voire agressives en raison de la difficulté a réguler les émotions, des appels au secours
explicites ou non et un ras le bol géneéral. Des points de vigilance sont nécessaires sur un risque de
désinvestissement global allant jusqu’a la mise en danger vital (manger, boire, échanger, se laver...).
Les professionnels peuvent questionner le vécu de la maladie, investiguer le profond sentiment
d’envahissement.

Attention et concentration. Les capacités d’attention et de concentration sont souvent fragilisées.
Parfois, les patients peuvent ne pas étre attentifs quand on leur parle et ne pas enregistrer certaines
informations. La mémoire de travail (traiter une information en mémoire a court terme, par exemple,
lire, faire du calcul mental) ou le partage d’attention (ex : cuisiner et répondre au téléphone en méme
temps) sont souvent mis a mal.

Cle : Ne pas hésiter a répeter plusieurs fois les informations pertinentes d’un échange. Faire un réesumé de
I'échange a la fin de la rencontre. Demander au patient de reformuler ce qu’on lui dit.

Mémoire. En revanche, la mémoire du passé lointain est préservée chez la plupart des patients. C'est
un axe positif de communication qu’il peut étre utile de mobiliser.

Clé : ? Rappeler des souvenirs heureux permet de restaurer une communication dégradée ou surmonter une
période de dépression. Valoriser la personne, ses acquis et ses capacités de meémoire préservées.

Orientation temporo-spatiale. Les difficultés d’orientation spatiale sont particulierement fréquentes
dans la forme congénitale de la maladie. Les activités professionnelles impliquant de fréquents
deplacements sont déconseillées pour les malades atteints par ces symptomes bien que la
généralisation des outils connectés (GPS, montres, applications de géolocalisation) en limite
maintenant les conséquences.

Il peut par ailleurs exister une altération de la perception du temps mais également des difficultés de
planification temporelle. Cette notion de perturbation du temps peut envahir et angoisser le patient.

Cle : Anticiper, prendre le temps et s’appuyer sur les outils numériques dont I'ergonomie est adaptée (agenda,
notifications, alarmes).

Image de soi. En matiére d’hygiene, les difficultés d'initiation combinée a I'épuisement physique
peuvent conduire a une négligence corporelle entrainant des situations sociales dévastatrices. Au
contraire, il peut exister un surinvestissement de I'image de soi. A noter que I'excés de sudation est en
lien avec les troubles hormonaux liés a la maladie, et non avec les troubles psycho-cognitifs. Dans le
méme ordre d'idée, certains patients peuvent avoir des troubles susceptibles de les conduire a des
conditions de vie négligees et qu’ils peuvent dissimuler a leur entourage.
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Clé : Sensibiliser le patient & la dégradation de l'image percue par les autres et a I'importance de I'image
percue par les autres.

Vulnérabilité. Certains patients sont trés vulnérables et nécessitent des mesures de protection
(juridiques notamment) en raison d’'une altération de leur jugement vis-a-vis des personnes et
situations. Il peut arriver que les patients soient victimes d’arnaques, de démarchages. Il convient donc
d’'étre vigilant tout en laissant une certaine autonomie financiére.

Clé : Donner aux intervenants et aux familles des points de contact précis (organismes sociaux, associations de
malades) pouvant éclairer les démarches de protection juridique.

Fatigue(s). La fatigue dans la maladie peut &tre massive et multifactorielle ; elle est d’origine physique,
neurologique ou encore psychologique. Cela peut conduire a un épuisement massif et peut altérer les
capacités relationnelles. Il est fréquent de retrouver de la somnolence excessive et des inversions
veille-sommeil (dormir la journée, étre réveillé la nuit) chez les patients impactant fortement leur vie
sociale.

—

Cle : étre attentif aux signes de fatigue et savoir différer certaines activitées.

e Les conséquences du profil socio-cognitif atypique sur les plans familiaux et socioprofessionnels

Dans I'environnement professionnel le contact avec le médecin du travail est normalement sans
risque pour le patient car il est tenu au secret médical et connait en principe I'entreprise. Les autres
options (syndicats, assistantes sociales...) peuvent améliorer les canaux de communication entre
collégues ou vis-a-vis des supérieurs mais aussi les compliquer. Certains malades veulent masquer leur
handicap (peu de symptémes limitant les performances professionnelles), d’autres souhaitent le
révéler (port d’'un élément de reconnaissance du handicap invisible, explication médicale de la
fatigue...). Le risque de licenciement est important. Il ne peut &tre motivé directement pour cause de
maladie mais pour inadaptation au poste de travail aprés contournement des mesures de
reclassement imposées par le code du travail.

Clé : Stratégie de dévoilement progressif aprés analyse du rapport bénéfice/risque. Les tdches structurdes
au sein d’équipes pérennes sont a privilégier.

Dans I"'environnement scolaire, il est indispensable de porter a la connaissance des enseignants les
particularités de la maladie car elles permettent d’expliquer des comportements qu’ils peuvent, sinon,
interpréter de facon inappropriée (paresse, apathie, lenteur a la compréhension...). Le médecin
scolaire est un hon point d'entrée. L’AFM-Téléthon édite une fiche rédigée en concertation avec
I’Education Nationale destinée aux enseignants.

[ Pour aller plus loin : https://steinert.afm-telethon.fr/documentations-et-liens/documents-de-reference/ J

Dans I'environnement familial, le sujet peut étre explosif, conduire a des éclatements de cellules
familiales ou au contraire a des resserrements autour du ou des patients.

[ Cle : Désamorcer les situations les plus critiques avec l'aide d’un tiers.
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¢ Les aidants familiaux

Toutes les situations précédemment décrites et les recommandations en résultant sont évidemment
valables pour les aidants familiaux mais plusieurs points sont particulitrement a surveiller dans cette
population trés exposeée :

La proximité avec le malade. Flle peut induire des effets d’'emballement (disputes) ou de saturation
(indifférence) accentuant les situations délétéres. Les routines installées peuvent empécher de
décrypter le non-dit qu’un intervenant plus éloigné aurait facilement identifié.

[ Clé : Combattre I'isolement et le repli social, maintenir les contacts familiaux. ]

Le harcélement. 'envie d’aider le malade a gérer son quotidien doit étre satisfaite sans harcélement,
culpabilisation ni infantilisation. La ligne rouge est parfois franchie dans un désir de bien faire qui peut
ne pas étre percu comme tel par le malade. L'aidant ne doit pas se substituer aux taches que le malade
peut et veut faire, sauf si une situation de mise en danger est identifiée. Dans ce dernier cas, une
information claire doit étre délivrée par I'aidant.

[ Clé : Bien se connaitre et connaitre 'autre. S’entourer de professionnels. ]

La protection de l'aidant proche. La proximité permanente avec le malade, la gestion des petites
situations d'urgence du quotidien et la lourdeur du fardeau a porter comportent des facteurs de
risques avérés pour la santé de I'aidant : burnout, anxiété, dépression. Des plaintes sur d’autres
registres (troubles du sommeil, fatigue insupportable, douleurs chroniques...) peuvent venir masquer
les symptomes dépressifs.

Du fait de la dimension génétique de la DM1, I'un des parents d’un malade est simultanément aidant
et atteint. Les troubles préecéedemment évoqueés se retrouvent donc des 2 cotés augmentant sa charge
affective.

[ Clé : En parler avec un professionnel de santé de confiance. ]

Répit. Méme s'il n’en ressent pas le besoin, celui-ci doit se ménager des temps de répit consacrés a
satisfaire ses envies propres (sports, spectacles). Le malade doit comprendre qu’il ne s’agit pas
d’égoisme mais d’'un besoin indispensable pour éviter que I'aidant ne devienne a son tour un fardeau
pour les autres.

[ Pour aller plus loin : le blog du Groupe d’intérét Steinert de 'AFM-Téléthon. https.//steinert.afm-telethon.fr/ ]

Culpabilité. Comme dans toute maladie génétique, |a culpabilité peut étre trés présente dans le vécu
de la maladie. Cette culpabilité peut se révéler polymorphe. Le parent atteint de la maladie peut
développer un sentiment de culpabilité d’avoir « transmis la maladie a ses enfants » ; 'enfant ou le
proche touché par la maladie peut culpabiliser en raison de la « charge » qu'il représente, et I'aidant
indemne peut culpabiliser d’étre en bonne santé ou de ne pas étre en capacité de prendre toute la
mesure de la souffrance du malade. Il s'en suit une altération de I'humeur, du sommeil, du got, du
plaisir ainsi qu’une possible vive douleur morale. Il peut dans ce cas y avoir des attitudes apparentées
a la dépression.
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Clé : l'entourage familial, médical et amical peut rassurer les personnes concernées. Le sentiment de culpabilité
peut aussi étre questionné au sein de la famille ou par un tiers professionnel. Nous ne sommes pas égaux face
au sentiment de culpabilité.

Conclusion et déclinaison pratique

Cette fiche visant a I'exhaustivité et au détail y perd fatalement en praticité ; elle sert surtout a
alimenter la réflexion et la discussion. Pourquoi ne pas la concrétiser dans une liste personnalisée de
conseils pour le patient et son entourage, utilisable au quotidien et par exemple affichable surle frigo ?
Un exemple en est donné ci-aprés, mais la meilleure fiche sera celle que vous écrirez.
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FICHE A ACCROCHER AU FRIGO

Quelques idées pour une meilleure organisation du quotidien.

#Raliser une seule tache 2 la fois.

e Eviter le plus possible le multitdche méme pour les
tdches simples et automatiques.

e Ne pas s’éparpiller sur plusieurs activités, cela
peut s’avérer compliqué et augmenter le risque
d’erreurs et de tdaches incompleétes !

# Faire un emploi du temps de ses journées et/ou
sa semaine : a accrocher sur le frigo par exemple.

# Hiérarchiser ses priorités : classez vos taches
de la plus importante a la moins importante par
exemple.

Si a la fin de la journée, vous n’avez pas réalisé
certaines tdaches, reportez-les au lendemain.

¥ Se donner des objectifs REALISABLES ! Ne pas trop s’en demander en une journée.

¥ Ne pas hésiter a prendre des notes sur un petit carnet (toujours le méme !) et d’une couleur
voyante de préférence (ex : un petit carnet rouge). Rangez-le toujours au méme endroit.
Malgré les idées regues, prendre des notes permet de consolider l'information en mémoire et
permet donc de mieux mémoriser.

* Ranger ses affaires toujours au méme endroit.

. 2 Essayer de prendre son temps.
Meéme si vous n’avez pas beaucoup de temps, ne vous pressez pas ! Exécuter des taches dans
le stress est beaucoup plus complexe et peut amener a faire plus d’erreurs.

# Si vous sentez votre attention décrocher, faites une pause de quelques secondes.
Pour « se vider la téte », vous pouve:z par exemple compter a [’envers pendant quelques
secondes (par exemple, comptez a l’envers a partir de 362). Cela permet de pouvoir mobiliser
de meilleures ressources attentionnelles par la suite.

¥ si vous perdez le fil d’une conversation, n’hésitez pas a demander a votre interlocuteur
de répéter ce qu’il était en train de dire.
Cela évite les frustrations et fait comprendre a I’autre que la conversation vous intéresse !
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Annexel8 : Conduite automobile

Lt Fldzi SELX AljdzSNJ £ Sa fAYAGSE LKeaAljdsSa Si Oz3ay
matérielles, insister sur la nécessité fdére valider le permis par la commission de la Préfecaire

préciser qu'en cas de responsabilité dans un accident, a défaut de permis validé, la couverture par
l'assurance peut étre caduque.

Les sites du CEREMH (Centre de ressources et d'innowraihilité handicap) et du GERCAH (Groupe
RQSGdzRS Si RS NBOKSNDKS LJ22dzNJ I O2yRdzA S RSa LISN
automobile recensent les informations sur les démarches a effectuer, les aménagements, les auto
écoles agréées.

Concrétement, le sujet souhaitant passer son permis doit se soumettre aisive médicale préalable
obligatoire auprés d'un médecin agréé par la Préfecture afin d'obtenir un certificat d'aptitude de
validité limitée. Avec ce certificat, le candidat au pés doit s'inscrire dans une école spécialisée qui
pourra mettre en placedménagement du véhiculéel que mentionné dans le rapport médical puis il
devra se présenter aux épreuves.

La personne déja titulaire du permis B doit, quant a elle, demandegédalarisation de leur
autorisation de conduire auprés de la commission médicale de la Préfecture.

Afin de préparer au mieux la visite auprés du médecin agréé de la Préfecture, et a valeur de conseil, le
professionnel de santé peut proposer des évaluatiméslicale, ergothérapique, neuropsychologique,

2LIKGF Y2t 23A1dzS Sid LISdzi 2 NA Sy (i S NBntres expeitdjpoz@la f & S E A
mobilité. Ces centres pourront proposer a leur tour unse en situationsur simulateur ou sur route

pour définir les aménagements nécessaires.

Sur le versantognitif  LJ dza A SdzZNE LINEP OS&a addza &2y (etpedvedt étrd dzSa R
altérées:

f LamémoireYy fF YSY2ANB SLAA&2RAI dzS gé&dela cohGuieSaisi | A NB
L2 dzZNJ YSY2NR&ASNI dzy (NI} 2Si>X dzyS RSalAyliAz2ys dz
sollicitée dans la connaissance des panneaux de signalisation et du code de la route. Enfin le
O2y RdzOG SdzNJ a QI LILJdzA S  dadsNd namiem¥hSdd 2éRitIs. LINE OS R dzNJ f

1 Les fonctions instrumentaleselles réunissent le langage (lecture et compréhension des
panneaux), les praxies (manipulation, coordination des mouvements, gestion des séquences
RSONI @SNE LJ aal 3S Rrécongeissatca deS fores Bt désSans), 2ylesa A S a
capacités visu@ LJ- G A+ f S& ONBLISNI 3S3E 2NASyllFdAz2y Si
YFEYASYSYy(d Rdz @SKAOdzZ Sz t QSadAYlFIiGA2y RSa RAA
prédiction de son évolutiod 0 ®

f les capacités attentionnelléés @A IAAf I yOST ShGlFd RQFESNIS>E | GGSy
sont de premiéres importances (maintenir le véhicule sur sa trajectoire tout en étant vigilant
aux déplacements des autres et aux panneaux de signahi¥atior les troubles de
O2yOSY iGN GA2y SG RQIFIGGSYydA2y az2zyd a2dz@Syid Yl ¢

f les fonctions exécutivés OS&a F2yOGA2ya RS O2yiNbtS LINAY2N
flexibilité (changer de trajets, adapter sa €odzA 1S | dzE O2y RAGA2ya RS OA
LI I YAFAOIGA2YKk2NAFIYyAal A2y RQdzy GNXa2Sid STFFAO
NI LARSE S8G FRILIGSSA RSOFy( f8a aArddd GAzya vy
informations ron pertinentes (publicités sur le bord des routes), la maitrise du comportement
60t YS:E 3SadA2y Rdz aGNBaa Si RS ftQlyEASGSET
YEYALzZE F GA2Y YSYOGlrtS RQAYTF2NNIOA2y dentSUA YSY2A
syndrome dysexécutif modéré ou sévére est souvent objectivé.
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[ A&

[N
(s}

RS

(8aia O23yAGATE:

Epreuves

Fonctions évaluées

Fonctions exécutives et attentionnelles

Epreuve tres

Subtests de la TAP : Alerte, Attention
divisée, Champ visuel actif, Balayagg

Temps de réaction, attention (sélective
soutenue, partagée), exploration

pertinente visuel, Attention soutenue GAadzStt SX
. . Exploration visuelle, rapidité visuo
Trail Making Test motrice, attention, flexibilité mentale
Ava ri tfEFYAFAOLIGAZ2Y S |
| N
PNNF Y ISYSYy . RQA situation dans soensemble
Symboles (WAIS) wkELIARAGSYT RAAONRY
Codage (WAIS, Digital symbol modalit
test) Coordination visuo motrice, mémoire 3
Séquences lettres chiffres (WAIS, ME ) ’ i
V) court terme, vitesse dé&aitement
C Pour les candidats au permis|
A compléter Test des commissions Organisation

ou remplacer
par certaines
épreuvesci-
contre en
fonction des
difficultés
observées et
du matériel
disponible:

Tours de Londres

Planification

Attention soutenue, discrimination

¢sau RQFUUSYyd visuelle, vitesse de traitement
Maintien attentionnel, mise a jour,
PASAT YIEYyALWdzZ FGAz2zy YSy(

attention soutenue

LISNI A Yy Sy

Double tache de Baddeley (Grefex)

Partage attentionnel, double tache

Copie de la figure de Rey

Organisation, planification , habilités
Visuo constructives

Labyrinthe épreuve informatisée ou
eépreuve de Porteus

Planification anticipation, coordination
visuo-spatiale

Test de stroop

Inhibition cognitive

Cubes (WAIS)

Coordination visuamotrice,
structuration spatiale

Subtests moteurs de la BREF :
comportement de préhension, Gao
Go, Ordres contraires, Séquence motri

Control moteur, inhibition motrice,
programmation motrice

Wisconsin Card Sorting Test (favorise
version longue si possible)

Flexibilité

Fonctions mnésig

ues

Test de rappel libre rappel indicé 16

items ou 15 mots de Rey ou épreuve (

rappel libreavec remémorisation
sélective 15 items

Mémoire épisodique antérograde
verbale (encodage, stockage
récupération et consolidation)

Rappel de la figure de Rey a 30 min

Mémoire épisodique antérograde en
modalité visuelle

MEM-V : Reproduction Visuelle,
Mémoire Spatiale

Mémoire épisodique antérograde
visuelle

Test de rétention visuelle de Benton

Mémoire de travail

Capacités de perception visuelle

VOSP : Localisation de Chiffres,

Discrimination de Positions

9Ot dzk GA2y S0

LIS N

perception de la position des objets
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Annexel9Y [/ KSYAY RS fQAYTF2NXIGAZ2Y RIya f
RQdAzNHSY OS

Il est essentiel que tous les maillons du parcours de soins « Urgences » soient parfaitement informés
factuellement sur le patientaiffrant de DM1 afin de lui proposer une prise en charge adaptée a sa
situation aux différents stades de sa pathologie et lorsque survient une décompensation de quelque
YIEGdz2NB [[dzQSttS az2iaido

Il estégalementessentiel de bien informer le patient sur les risques liés a la pathologie ainsi que les
NRA &ljdzSa S@2fdziaAFad !'yS LINFFIAGS AYyTF2NXIEGA2Yy R2A
LI GASYd FAyaAr 1jdzS €S YSRSOAY rm@Ex@nféSiNdrvenant dastle | QSy &
parcours de soins de ces patients doit étre également informé : pharmacien (vigilance sur les
AYGSNI OGA2ya YSRAOFNYSyYy(iSdzaSavs (AYySaadKSNI LISdziSa

[ S& &0 NHzO 0 dzNB @mpesees NHdByx @rBitésshasyitalieres : la partie préhospitaliere
(régulation SAMLCentre 15SAS et SMUR) et la partie ina2 & LA G f A § NB 0 a i NHzO G dz!
Urgences).

Documents indispensables au domicile

La filiere neuremusculaire en lien ave§la YSRSOAya 3ISYSNIfA&0GS& f A0 SN
patient a constituer urdossier de liaison d'urgencéLU) facilement accessible en cas de situations
RQdAzZNEHSY OS NBSttS 2dz NBaaSydAaSe /S 5[! O2YLRNIS f

- Carte de soins €@ Q dzNH S y O Sde gteineérb (En-afnkx8)

- Date de mise a jour et le rédacteur,

- Identité du patient,

- Personne de confiance (coordonnées),

- Médecin traitant (nom, téléphone),

- Centre de référence avec identité du médecin référent de la filienergrusculaire etnuméro
RQI LIS =

- Pathologies en cours,

- Risques et complications,

- Derniers bilans médicaux et traitements en cours, traitements centleués,

- Directives anticipées le cas échéant

- Fiche de réglage des parameétres respinas pour les patients ventilés de maniére Aomasive
- Modéle de pacemaker le cas échéant,

- Espace commentaires libres.

Ce DLU domicile pourrs f QFf GSYANS GWINBOKGOSTRIPGRIya f QSaLl OS
dossier médical dpatient. La numérisation des cartes et dossiers pourrait rendre accessibles ces
R20dzySyida RIFIya fSa deaisyYSa RQAYTFT2NXIGA2ya o0{ LV

Parallélement, il existe des Fiches « Urgence » Orphanet (un annuaire publié en avril 2023 reprend
toutes les pathologies rares accessibles via urcQiiR).

Fiche Régulation SAMU/SAS
'TAY RQ2LIGAYAASNI S LI NO2dzNB RS az2iya Sy aiiddz g7

de la survenue de telle situation de signaler le patienpatient « remarquable ».
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Le patient « remarquable » se définit comme un patient porteur de maladie grave évoluée et évolutive

2dz LINBaSyidlyld RS& LI GK2ft23ASa 2dz Rédrabky GédArA2yy S
aA3dyrtESYSyld R2yyS § Q2 Wilu2 KA dd8Nii § SRO®R NBR yZNASRSSE& 2R
Ce signalement consiste a informer le SARkhtre 15SAS en transmettant des informations du
dossierde liaisoR QdzNBSY ®S RS tF aAddza GA2y LI NIAOdzZ A 8§ NB RC
clinique, traitement en cours, précautions a prendre dans la prise en charge voire ses spécificités,
dispositions ou demandes patrticulieres faites par le patient, notammenieanes réanimatoires

(directives anticipées).

Ces éléments sont essentiels au médecin régulateur dans sa prise de décision et la facilite par un
échange avec soit le patient soit son entourage notamment en termes de moyens a engager : décider

RS f Q89z@W@ ASIRAzZA LIS {a!w 6 LJ2dzNJ LINPRA3IdzSNI RSa az2Aya
frAaasSNI €S LI GASYyd £ R2YAOAES 2dz RS £S GNIXyafFsSN
f QAYVFTANNASNI O2NNBALRYRFY(G {!3Za!2dz FTRASOARS NI I RAQxZA/SSNJ Kt
via le déclenchement des sapeld2 YLIA SNE 2dz RQdzyS | Yodz | yOS LINKA OS¢
/ SGGS YIYASNB RS FIANB aQAYAONARG RIFya dzyS RSYI ND
du projet du patient et deson entourage pour une prise en charge adaptée dans ce type de situation

qui reste toujours difficile.

/'S aAr3yltSYSyd yS LISdzi aS FFANB 1jdzQl SO f QlF 002 N
dispositif et son fonctionnement. Il peut étre révada tout moment par le patient. En cas de transfert

b fQKSLIAGEEY Af O2y@ASYRNI RS yS L) a 2dzofASNI S
rompre encore une fois la cohérence de prise en charge et permettre de prendre les contacts ad hoc
uneF2Aa €S LIGASYd GNFyaFSNB Sy aidNHzOGdzZNE& RQdzNH
autres services hospitalier.

Accompagnement du patient

U ax

Dansii 2dza f Sa a3 Af  Oloyh® kofpréhenstof ded Soin@rarddeb ) RS |
composante©D2 AYAUGABSE RS (elLlSa RSLINBaairgSa @2ANB Oz23y
Si fQAyadGrttlriAz2y Rdz LI GASYyd R2AGSyid GSYAN O2YLI
(avec risques de chute, difficultés de préhension, difficulidotrices notamment pour la sonnette

RQIf I NYST 02ANB 2dz Y goFcdtNU patient doiSdtré stristément lespec® NA 4 S 0 ¢
(matelas antiescarre si besoin, prise en charge de la douleur, support nutritionnel adapté aux troubles

de déglutinh 2 y X Y20AfAAlLGA2Y LINB O2 OS LI NJ 1 AYS&aAlKSNI
réchauffement du malad¢ 0

0
A
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Annexe20:b 2 dz@St S OF NIGS RQAzZNHSY OS LI dzNJ

Une nouvelle carte d'urgenaealadie rare destinée aux malades Steinert vigétre mise en service
par le Ministére de la Santé.

Au format carte de crédit et plus synthétique que la précédente, cette carte est délivrée par le médecin
référent de la consultation, ou par le médecin traitant choisi par le malade.

Comme l'ancienne toujours valable- elle doit étre portée sur soi en toutes circonstances pour
permettre une bonne prise en charge en cas d'urgence, ainsi d'ailleurs que le kit d'urgence

Si votre centre ou votre médecin n'en disposent pas, I'Aéthon peut leuenvoyer une carte a
remplir.

Pour cela, écrivea steinert@afmtelethon avec vos nom, prénom et adresse postale compléte, ainsi
gue ceux de votre médecin

PERSONNE A PREVENIR EN PRIORITE )

maladies rares

Mme/M. Tél
Mme/M. Teél
me © : CARTE D'URGENCE
Médecin traitant Tél Emergency card
Spécialiste traitant Tél . i i
Dystrophie Myotonique de Steinert
Suivi(e) par le centre de Tel
Nom ..o
Prénom.............

! CENTRE DE SUIM Date de naissance................cccc.....
|
\ o Doit bénéficier des soins appropriés

Filnernus orphanet decrits dans cefte carte
N . N AP . Indiqué :
* Situations d'urgence pouvant étre liées a la maladie rare ﬂ , .q s . . . b .
X Privilégier la ventilation non invasive et éviter 'intubation
. . . ) (a risque)
Détresse respiratoire par pneumopathie, fausses-routes, ou i e ) L s
. . . R . R Se méfier de I'utilisation de I'oxygéne a haut débit chez le
hypoventilation centrale, décompensation respiratoire aprés L
;i . . ; malade ventilé ou non
une infection ou post-opératoire, . .
) . . . Explorer sur le plan cardiaque toute syncope ou malaise
Troubles cardiagues conductifs ou rythmigues, embolie h . ) ) )
L o . . Avant toute chirurgie, réaliser un bilan systé matique
artérielle sur fibrillation auriculaire . . !
respiratoire (EFR et gaz du sang) et cardiaque
Pace maker o
d e ) Contre indiqué :
1 Défibrillateur } . - .
L. . . Curares dépolarisants, halogénés, médicaments
[ Ventilation non invasive h ) ; - ) :
i . . . . anticholinergigues, fluidifiants bronchiques (si
* Pour en savoir plus, lire les fiches disponibles sur
Orohanets encombrement)
@ s} ¥ ,
ETT avant introduction de bétabloguants
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Annexe2l : Fiche urgence

h centre de réfénence  centre de compétence
'Q" “ Version 1 du 27 mars 2024

Fr.'n_emus maladies rares maladies rares

MALADIE DE STEINERT ou DYSTROPHIE MUSCULAIRE DE TYPE 1 (DM1)

Chére Consceur, Cher Confrére,

Vous étes amenés & prendre en charge en urgence . néle hoeisir un mais I

qui présente une MALADIE DE STEINERT.

Cette maladie se manifeste par :

= une faiblesse musculaire et une amyotrophie du visage et des 4 membres (4 prédominance distale)
et des muscles axiaux, des myotonies

= une dysarthrie et des troubles de la déglutition,

= une insuffisance respiratoire chronique nécessitant une ventilation non-invasive (VNI) nocturne,

= des troubles de conduction et du rythme cardiaque.

= Des troubles du neurodéveloppement

= Du diabéte

I\ . . E
G . FICHE RESUME URGENCE PERSONNALISEE

Les risques spécifiques a la prise en charge d'urgence sont :
= Insuffisance respiratoire par pneumopathie, fausse-route, embolie pulmonaire

= Troubles conductifs ou rythmiques, alternance de bradycardie et tachycardie
= Embolie artérielle sur fibrillation auriculaire
= Arrét cardio-respiratoire notamment au décours d'un effort physique

= Hémorragie ORL sur trachéotomie

= Attention : pauvreté des signes de lutte ; ne pas attendre la
désaturation tardive si dyspnée

= Gaz du sang au moindre doute et discuter VNI (&viter
l'intubation)

= Se rapprocher des équipes qui connaissent le patient (avis
pneumalogique ou service de réanimation selon
constatations)

Géne respiratoire

ECG systématique

Quelgues troubles du rythme défibrillables

Se rapprocher du cardiclogue traitant pour discuter des
explorations secondaires

Malaise/lipothymie/syncope

448

CONTRE-INDICATIONS
= Les curares dépolarisants, halogénés, anti-arythmiques de classe |
= Il est recommandé la prudence avec I'amiodarone, les béta-bloquants, les médicaments anticholinergiques, et les
fluidifiants bronchiques (si encombrement)
= Pas d'oxygéne sans VNI (et seulement si désaturation)

Pour plus d'informations,

consulter la fiche urgence Orphanet ¢

Page 1surl
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Annexe22:D S a U A aneésthéstechézes patients DM1

Remarques spécifiques

Cas cliniques
Faible qualité scientifique des références

Evaluation
préopératoire

Troubles de
conduction
cardiaque

9/ Dz | 2tGSNJ 9/ DX SLINBdz@S RQSTT2 NI 3

Consultationcardiologie

Pacemaker ou défibrillateur interne

Troubles du rythme, de la conduction (BAV)
Insuffisance cardiaque

FEVG altérée

Cardiomyopathie dilatée

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
cardiague

Neurologique

Evaluation du SAS (polysomnographie pour différence entre apnées centrg

obstructives)
Apathie

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
neurologique

Respiratoire

Epreuves fonctionnellegspiratoires

Examen ORL

Insuffisance respiratoire restrictive
Encombrement bronchique

5AYAydziAzy RS tQSTFAQ

Troubles de déglutition / fausse route

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteintes
pulmonaire et troubles
de la déglutition

Digestif

RGO, retard de vidange gastrique

Malnutrition

| 8L21AYySaArsS AyidSaldAaylts

I S0

NA & d

Prolongation du je(ine préopératoire ?
Echographie gastrique piéduction

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
digestive

Endocrinologie

Risque de diabéete

wA dljdzS RQK&LRGKE&NBRORAS

Veérifier glycémie et hormones thyroidiennes

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Voir section atteinte
endocrine
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Evaluation risque

Le risque de complications périopératoires (surtout respiratoires)
LINAYOALI £t SYSyld tAS t fQAYLERNIIYyOS

Utiliser échelle MIRS (Muscular Impairment Raf
Scale)

Mathieu et al., 1997

Obstétrique Obstétrique polyhydramnios fréquent, travail souvent prolongé, ris Voir section obstétrique
AYLRNI I yi RQK xRl abhiedutédndz LJ2 & G
Peropératoire tFd RS NARAldsS YIFI22NB RQl a H Ol a R20dzyYSyidSa RWI a| vandenBersselaar et
Tests de contracture difficiles & interprétar myotonie al., 2022; Dalmas et al.,
Myopathie Mesure des CPK a titre indicatif (valeur de base) 2023; Parness et al.,
2009; Yoo et al., 2021,
Houvenaeghel et al.,
1988
Agents halogénés ne sont pas contre indiqués Eviter frissons au réveil Mathieu et al.,, 1997
Prudence en cas de cardiomyopathie Gelsomino et al., 2008
21 publications, dont
guelques séries
RQdzG At Aal GA
probléme
Morphiniques Titration des morphiniques
Précautions : effets secondaires di&pression
respiratoire
Curares dépolarisant (succinylcholine) cortrdication Risque de crise myotonique : quelques (¢ Mathieu et al., 1997
documentés Mitchell et al., 1978,
Curarisation I dzOdzy OF & RQK®&LISNJ I £ Al Anderson et al., 1989
YyQlF SiGS Lzt AS

Curares non dépolarisants
Risque de bloc neuromusculaire prolongé
diminution des doses

Monitorage quantitatif de la curarisation
indispensable

[ QF OOSt SNR Y& 2 Bdimérdi A S
profondeur de la curarisatio:INB ¥ S NB NJ
a défaut la mécanomyographie

FuchsBuder et al., 2023
Vanlinthout et al., 2010
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Antagonisation de la curarisation

Utiliser de préférence le sugammadex en
RQdziAtAal GA2y Rdz N Od

Eviter la néostigmine car il & un risque de
Yez2i2yAS Y YIAad | dzOdz
publié

FuchsBuder et al., 2023
Vanlinthout et al., 2010

Propofol : titration des doses, sensibilité trés variable

hy L2 dzNJ f QAY RdzOGA2Y
intraveineuse

Quelques cagde réponse myotonique lors d
tQAYy2S0GA2Yy 06R2dz SdzND

Gelsomino et al., 2009
Sinclair et al.,, 2009
Bennun et al.,, 2000
Mabhr et al., 2009
Bouly et al., 1991

Hypnotiques

Thiopental : titration des doses, sensibilité treés variable

Nombreux cas publiés saeemplications. Vu Ig
RdzNBS RS t QSF¥FSi &SRI
dzy I 3Syid RS RdzZNBS RQl

Sinclair et al. 2009
Imison et al., 2001

Kétamine Pas de contre indication mais attention | EtDawlatly et al., 2008
f QK@ LISNB I Et AGEGAZY OAY
Etomidate LYRAIldzS Sy Ol & RQAY &d{ Aldridge et al., 1985

Pas de complications rapportées malgré le risg
théorique de crise myotonique déclenchée par
myoclonies

Benzodiazépines : titration des doseensibilité trés variable

Majorité des cas publiés : midazolam

Takahashi et al., 200(
Gorelik et al., 2018

Rémimazolam

{I RdNBES RQIOGAZY GNB

agent idéal

Koyama et al., 2023
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Morphiniques

Grande sensibilité aux effetslépresseurs respiratoires des morphiniqu
administrés par voie IV, IM ou péridurale

Titrer la dose car la sensibilité est trés variable
rémifentanil est probablement le meilleur choix
Surveillance en SIPO

Mahr et al, 2009,
Koyama et al.
2023,0gawat al., 1993

Alpha2 agonistes

Y2NLKAYAldsS YIAa
§ fI RSE

9F TS A
S EYSRSG2YARA

RQSLJ NByYS
LNBFSNByGASttS R

u»

Titrer la dose car la sensibilité est trés variable

Liu et al., 2020

MgSO4

t I NF2A& dziAf A&aSNJ RIya dzy o6dzi RQSLI

'y OF& RSONRG RQKeLRi

a utiliser avec prudence

Catanzarite et al., 2008

Dysphagie et retard vidange gastrique

wAdljdzS RQAYKIfFGAZ2Y ¢t
Echographi@ I a G NA |j dz§ | @I y (i
Induction en séquence rapide classique
modifiée avec le rocuronium

Bouvet et al., 2022

Pellegrini et al. 2012

Qurari et al., 2023

Masque laryngé Pas recommandé Quelques cas publiés sans incident Correa Pintoa etal.,
2019

Anesthésie ALR périphérique : conseillée Pas de neurostimulation: échoguidage Correa Pintoa et al.

régionale 2019

Anesthésie locorégionale neuraxiale : conseillée seule ou en association av
anesthésie générale

Péridurale ouachianesthésie.

Attention : grande sensibilité aux morphiniqu
par voie neuraxiale

EtDawlatly et al., 2008

Prévention des frissons

Réchauffement systématique, éviter contact ay
surfaces froides

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaat
al., 2022

Obstétrique

Eviter anesthésie générale
wA&ljdzS YIFI22NB RQKSY2NN} 3IAS 20adSahN
t NB@2AN) 1 LINBaSyOS RQdzy LISRAL &nil
hypotonique

Analgésie par péridurale
Césarienne rachianesthésiegyéridurale ou
association des deux

{G6S@Sya Si
etal., 1996
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Pédiatrie

C2N¥Sa Sy 3ISYSNIft LXdA aSPsNBa RS
wAaljdzS RS O2YLX AOIGA2y | aa20AS t f
1aa20AS8SNJ aA Lincsthésiodérseraldzy S ' [w Lt f QI

Nouveauné et nourrisson hypotonique

¢c2dziSa fSa
peuvent étre utilisées

G§SOKYRA Ij dz3 2

Pickard et al. 2013,, Jo
etal., 2012, Veyckeman
etal., 2013

Chirurgie cardiaque

Risque de myotonie induite par leefroidissement lié a la circulatio
extracorporelle

Pas de soucis si la température corporelle
maintenue audessus de 31°C

Sinclair et al.,, 2009
Mahr et al., 2009,
Ahmeda et al., 2018

Postopératoire

Analgésie Peu de données sur le tramadol Analgésie de qualité : diminution réponse | Orphananesthesia
hypoxie et hypercarbie, épargne morphinique + octobre 2014,
ALR conseillée Van den Bersselaar et
Anesthésie multimodale al., 2022

Surveillance Ambulatoire Possible seulement € QI GG SAy G S | Orphananesthesia

postopératoire

modérée et la chirurgie superficielle

octobre 2014,
Van den Bersselaar et
al., 2022

Surveillance conventionnelle : vu le risque important de complications notamt
respiratoires, une surveillance en SI&Dpréférable.

Surveillance cardiorespiratoire
Oxygénothérapie post opératoire
VNI en post opératoire
Kinésithérapie post opératoire

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022

Eviter

Eviter anxiété préopératoire : diminuer lésS Y LJA RQI G4 Sy G S
Eviter le jeun prolongé

Eviter hypoxémie

9OBAGSNI f QK& LISNDIF LIy A S

Eviter les décharges adrénergiques

Eviter le contact avec le froid

Eviter les pressions mécaniques / garrots , garrots pneumatiques

Eviter hypercalcémie et hyperkaliémie

Orphananesthesia
octobre 2014,

Van den Bersselaar et
al., 2022
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Risgues spécifiques Une crise myotonique est toujours possible malgré toutes les précautior] Orphananesthesia

consignes octobre 2014,
Risque de dépression respiratoire Van den Bersselaar et
Risque de décompensation cardiaque ou de troubiesythme al., 2022

wAdljdS ROQAYKFIEFIGA2ZY Sd4 RS LySdzyzyA

Diagnostic méconnu Y penser sur association de plusieurs signes S5AF3y23aGA0 RAFTFSNBY (A
Dépression respiratoire majeure

Confusion postopératoire inexpliquée
Troubles du rythme ou de la conduction
Cardiomyopathie dilatée

Crise myotonique

Nouveauné hypotonique

Checkup pré-anesthésiquechez le patient DMt

-cardiagque : échocardiographie (fonction cardiaqo@;diomyopathie), ECG (recherche de troubles de la conduction ou du rythme), type et vérification de

bon fonctionnement en cas de pacemaker ou de défibrillateur interne automatique

-respiratoire : efficacité de la toux, encombrement bronchique, insufisdn NS & LIANF 62 ANBE NBAUGNAOGADBST Fl dzaaSa NEdzi
et ou obstructives du sommeil (polysomnographie), explorations fonctionnelles, éventuellement gazométrie artérielle jorenilatnvasive

- neurologique : anxiété, 8ANB RS NI f SydAaasSyYSyd ARS2Y20GSdzNJ 2dz RQFLI GKASYT F2NDOS Ydza Od
ASOSNAGS RS ftQFGGSAYGS YdzaOdz  ANBUZ FyiSOSRSYyGa RS ONRASAE YezG2yAljdsSa

- gastrointestinal : recherche de troubles de déglutitiortard de vidange gastrique, reflgastrodzsophagien constipation

- endocrinien : intolérance aux glucides voire diabéte, fonction thyroidienne

- Une mesure des CPK en préopératoire peut étre utile a titre informatif (valeur d¢ base
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Annexe23Y 52 0dzySyda Sd LJ 3S3a-TELEUHONFuUSa
Maladie de Steinert

t3S& RQAYT2NYI-Tééthoh vwlAEMTefethénfni S | Ca

Pages internet

Maladie de Steinert

Maladie de Steinert | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/fiches-maladies/maladiede-steinert

La liste des essais| AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM -
Téléthon.fr/frivivre -avecla-maladie/mon-parcoursde-soins/laliste-des-essais

Sujets transversaux

Prendre soin de ses musd et articulations| AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur :
https://www.AFM -Téléthon.fr/fr/prendre -soin-de-sesmuscleset-articulations

Les aides humaines a daaile | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur :https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avecla-maladie/dessolutions-pour-mon-quotidien/les-aideshumaines
domicile

5SPSY AN LI NBylGa | AMSFéiéthénfIntetnet)s Didpdnible sBttgsd/wiitv. AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avecla-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-
cetait-vous

Scolariser son enfant|] AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur :https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avecla-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariserson-enfant

Le suivi et les soins respiratoirdsAFM Téléthon [Internet]. Disponible surhttps://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avecla-maladie/mon-parcoursde-soins/lessoins/le-suivi-et-les-soins

respiratoires

Les troublescognitifs, parlonsen | AFM Téléthon [Internet]. Disponible surhttps://www.AFM -
Téléthon.fr/frivivre -avecla-maladie/mon-parcoursde-soins/les-soins/lestroubles-cognitifs-

parlonsen

Documents PDF

Pathologie:
%2 2 Y l|lanaNde de Steinert
La maladie de SteinefReperes dédié a la DM1

Recherche
Avancées dans la DMInaladie de Steinert)

Sujets transversaux

Les aides humaines a domicile
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http://www.afm-telethon.fr/
https://www.afm-telethon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert
https://www.afm-telethon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais
https://www.afm-telethon.fr/fr/prendre-soin-de-ses-muscles-et-articulations
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-domicile
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-cetait-vous
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-respiratoires
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-parlons-en
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/z_dm1_160711_ra.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/maladie_de_steinert.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Avancees%20dans%20la%20DM1.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/AFM%20Repe%CC%80res_Aides%20humaines%20%C3%A0%20domicile_08022023-I_BAT.pdf

Emploi et maladies neuromusculaires

{ SEdzr t A1ST &A 2y Sy LI NIFAGX K
Urgences et maladies heuromusculaires

Douleur et maladies neuromusculaires

Exercice physique et maladies neuromusculaires

Devenir parents avec une maladie neuromusculaire

Conseil génétigue et maladies heuromusculailees témoignages maladie de Steinert)
Prise en charge orthopédique et maladies neuromusculaires
Diagnostic des maladies neuromusculaires

Prévention et maladies neuromusculaires

Soutien psychologique et maladies neuromusculaires

Prise en charge respiratoire et maladies neuromusculaires

Bilan neuropsychologique et maladies neuromusculaires

Prise en charge cardiologique et maladies heuromusculaires
Fonction digestive et maladies neuromusculaires
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https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Reperes_Emploi_mnm_nov2023_BAT.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/media/documents/Reperes_Sexualite_si_on_en_parlait_sept2023_BAT.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/reperes_urgences_et_maladies_neuromusculaires_bat_04022021.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/douleur_et_maladies_neuromusculaires_1201.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/exercice_physique_et_maladies_neuromusculaires.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/devenir_parents_avec_une_maladie_neuromusculaire.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/conseil_genetique_et_maladies_neuromusculaires_0809.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_orthopedique_et_maladies_neuromusculaires.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/diagnostic_des_maladies_neuromusculaires_1001.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prevention_et_maladies_neuromusculaires_1211.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/soutien_psychologique_et_maladies_neuromusculaires_09_11.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_respiratoire_et_maladies_neuromusculaires_1010.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/bilan_neuropsychologique_et_maladies_neuromusculaires_01_13.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/prise_en_charge_cardiologique_et_maladies_neuromusculaires_1309.pdf
https://www.afm-telethon.fr/sites/default/files/legacy/fonction_digestive_et_maladies_neuromusculaires_1004.pdf
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