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PNDS Dystrophie myotonique de type 1 (DM1) 

Introduction 
 
Objectifs du protocole national de diagnostic et de soins 
 
[ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ŎŜ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ƴŀǘƛƻƴŀƭ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ όtb5{ύ Ŝǎǘ ŘΩŜȄǇƭƛŎƛǘŜǊ ŀǳȄ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ 
de santé la prise en charge optimale et le parcours de soins ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘŜ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜ 
ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ ŘŜ ǘȅǇŜ м ό5aмύΦ Lƭ ŀ ǇƻǳǊ ōǳǘ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ Ŝǘ ŘΩƘŀǊƳƻƴƛǎŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝǘ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜ 
ŎŜǘǘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ǊŀǊŜ ǎǳǊ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ Řǳ ǘŜǊǊƛǘƻƛǊŜΦ 
 
Le PNDS est un outil pragmatique auquel le médecin peut se référer pour la prise en charge de la 
ƳŀƭŀŘƛŜ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞŜΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳ ƳƻƳŜƴǘ ŘΩŞǘŀōƭƛǊ ƭŜ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŎƻƴƧƻƛƴǘŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭŜ 
médecin conseil et le patient lui-même. Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas 
spécifiques, toutes les comorbidités, toutes les particularités thérapeutiques, et tous les protocoles de 
soins hospitaliers, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin vis-à-vis de son patient.  
 
Méthode 
 
[Ŝ ǇǊŞǎŜƴǘ tb5{ ŀ ŞǘŞ ŞƭŀōƻǊŞ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ζ aŞǘƘƻŘŜ ŘΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇǊƻtocole national de diagnostic 
et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide 
méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr). 
 
[ƛŜƴǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ 
 
[ŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ƻƴǘΣ Ŝƴ ǘŀƴǘ ǉǳΩŜȄǇŜǊǘǎ ŘŜ ƭŀ 5aмΣ ŘŜǎ ǊŜƭŀǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭΩƛƴŘǳǎǘǊƛŜ 
ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ Ƴŀƛǎ ŀǳŎǳƴ ŘΩŜƴǘǊŜ ŜǳȄ ƴΩŀ ŘŜ ǊŜƭŀǘƛƻƴ ŜȄŎƭǳǎƛǾŜ ŀǾŜŎ ƭΩǳƴ ŘŜǎ ƛƴŘǳǎǘǊƛŜƭǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎΦ  
 
/Ŝ ǇǊƻƧŜǘ ǊŜǎǘŜ ƛƴŘŞǇŜƴŘŀƴǘ ǇǳƛǎǉǳΩƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ƳŜƳōǊŜ Řǳ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭ ŘŜ 
ƭΩƛƴŘǳǎǘǊƛŜ ǇƘŀǊƳŀŎŜǳǘƛǉǳŜ ƴƛ Ł ƭŀ ǊŞŘŀŎǘƛƻƴ ƴƛ Ł ƭŀ ǊŜƭŜŎǘǳǊŜΦ [Ŝ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ŎƻƳƳǳƴƛǉǳŞ Ł 
une personne non membre du groupe de travail, il a été validé par la relecture de personnes distinctes 
des rédacteurs. 
 

La Dystrophie Myotonique de type 1 
 
La maladie de Steinert ou dystrophie myotonique de type 1 (DM1) est une dystrophie musculaire 
génétique mais aussi une maladie multisystémique, de transmission autosomique dominante causée 
par une expansion de triplets CTG dans le gène DMPK. Cette myopathie touche 1/8000 personnes 
environ en France. 
 
Les symptômes classiques sont la myotonie (difficulté à relâcher les muscles après contraction) et une 
faiblesse musculaire mais elle ǇŜǳǘ ǎΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ŘŜ ŦŀǘƛƎǳŜΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭΣ ophtalmologiques, 
endocriniens, problèmes cardiaques et respiratoires qui en font le pronostic, ainsi que de troubles 
cognitifs Ŝǘ ŞƳƻǘƛƻƴƴŜƭǎΦ [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ peut mettre en jeu le pronostic vital et doit être 
systématiquement dépistée.  
 
Elle est caractérisée par une pénétrance variable lié à un ǇƘŞƴƻƳŝƴŜ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Υ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ŘŞōǳǘ 
est de plus en plus précoce au fur et à mesure des générations. En fonction de cet âge de début, on 
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distingue diverses formes :  congénitale, infantile, juvénile, adulte et tardive. Les formes les plus 
précoces sont souvent les plus graves et dans les formes infantiles, ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ 
ŀǳ ǎŜŎƻƴŘ Ǉƭŀƴ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ƴŜǊǾŜǳȄ ŎŜƴǘǊŀƭΦ Le découpage par forme est 
ŀǊǘƛŦƛŎƛŜƭ ŀǾŜŎ ǎƻǳǾŜƴǘ ǳƴ ŎƻƴǘƛƴǳǳƳΣ Ƴŀƛǎ ǇŜǊƳŜǘ Ł ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƛƻǊƛǎŜǊ Ŝǘ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ 
la fréquence de suivi.  
 
L'espérance de vie peut être réduite chez les patients atteints de DM1 du fait des atteintes 
respiratoires et cardiaques. 
 
[Ŝǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩǳƴŜ ŀǇǇǊƻŎƘŜ multidisciplinaire qui comprend des interventions 
médicales, des soins de réadaptation, une éducation thérapeutique et un soutien psychosocial. La prise 
en charge optimale de la DM1 sera personnalisée, dépendra des besoins individuels du patient et doit 
être élaborée en collaboration avec une équipe de professionnels de la santé spécialisés dans la prise 
en charge de cette maladie complexe (centre de référence ou de compétence FILNEMUS). Ce patient 
ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŀŘƳƛǎ Ŝƴ ![5 ŀǳ ǘƛǘǊŜ ŘŜ ƭΩ![5 у ζ ŦƻǊƳŜǎ ƎǊŀǾŜs des affections neurologiques et musculaires 
(dont myopathie), épilepsie grave ». 

1. Diagnostic et professionnels impliqués dans le parcours 
des patients 

1.1. Description des différentes formes de la maladie 
 
La répartition statistique générale entre les différentes formes cliniques dans la population atteinte 
Ŝǎǘ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ Υ р҈ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜΣ мф ҈ ƛƴŦŀƴǘƛƭŜΣ нс ҈ ƧǳǾŞƴƛƭŜΣ оф ҈ ŀŘǳƭǘŜΣ мм ҈ ǘŀǊŘƛǾŜΦ [ΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ 
Ŝǎǘ ŜȄǘǊşƳŜƳŜƴǘ ǾŀǊƛŀōƭŜ ŘΩǳƴ ƛƴŘƛǾƛŘǳ Ł ƭΩŀǳǘǊŜ Řŀƴǎ ǳƴŜ ƳşƳŜ ŦƻǊƳŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǘ ƛƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴ 
chevauchement entre les différentes formes. 
 
La forme tardive 
Les ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ǇƭŀƛƴǘŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǎƛƎƴŜǎ qui sont extrêmement légers ou tardifs (par 
exemple calvitie ou cataracte après 50 ans), ressentis comme physiologiques ; ces formes ne sont donc 
généralement diagnostiquées que lors de ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜΦ ¦ƴ ōƛƭŀƴ ŎƻƳǇƭŜǘ Ŝǎǘ ƴŞŀƴƳƻƛƴǎ 
nécessaire pour dépister notamment les complications cardiaques ou respiratoires qui peuvent être 
asymptomatiques. 
 
La forme classique (juvénile, début>10 ans) 
La forme classique est la forme adulte commune. [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜ ǎŜ ƳŀƴƛŦŜǎǘŜ ǇŀǊ ǳƴŜ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ et 
une atrophie musculaire à nette prédominance distale et axiale. Cette faiblesse se manifeste au niveau 
du visage par un affaissement des paupières (ptosis), un visage allongé, une dysarthrie, des difficultés 
à relever la tête en position allongée, à tenir fermement un objet ou à soulever un objet lourd, à 
monter les escaliers ou à se relever de la position assise, et par une démarche traînante. Les 
symptômes apparaissent de façon légère vers 20-25 ans, mais le diagnostic est généralement posé vers 
пл ŀƴǎ ǉǳŀƴŘ ƭŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ǎΩŀƎƎǊŀǾŜƴǘ όƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŀ ƎşƴŜ Ł ƭŀ ƳŀǊŎƘŜύΦ 
 
La forme infantile (début entre 1 et 10 ans) 
Dans cette forme, on note certaines atteintes du système nerveux central, entraînant un retard des 
apprentissages (essentiellement langage, ŞŎǊƛǘǳǊŜ Ŝǘ ƭŜŎǘǳǊŜύΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ Ŝǘ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ 
scolaires, un syndrome dysexécutif. Les enfants présentent des signes de fatigue, de lenteur, 
ŘΩƘȅǇŜǊǎƻƳƴƛŜΦ 5Ŝǎ ǎƛƎƴŜǎ ŀǳǘƛǎǘƛǉǳŜǎ sont présents Řŀƴǎ Ѻ ŘŜǎ ŎŀǎΦ 9ƴ ƎŞƴŞǊŀƭΣ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ Ŝǘ ƭŜǎ 
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ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ŀǊǊƛǾŜƴǘ Ǉƭǳǎ ǘŀǊŘΦ [ΩŜƴŦŀƴǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǎǳƛǾƛ ǇƻǳǊ ǳƴ ǊŜǘŀǊŘ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘŜǳǊ ƛǎƻƭŞ 
ou pour des difficultés scolaires inexpliquées. 
 
La forme néonatale (dite aussi congénitale) 
Transmise quasi-exclusivement par la mère (alors que les autres formes sont transmises 
indifféremment par le père ou par la mère), cette forme est très grave, avec hypotonie, détresse 
respiratoire à la naissance entraînant une mortalité néonatale élevée (plus de 15%) et difficulté à téter. 
Des signes peuvent être détectés pendant la grossesse, comme un excès de liquide amniotique 
όƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎύΣ ǳƴŜ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘǎ ŀŎǘƛŦǎ Ŧǆtaux, des malpositions des pieds. Les risques 
ŘΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ǇǊŞƳŀǘǳǊŞ ƻǳ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ όǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ƭŜ ǎƛŝƎŜύ ǎƻƴǘ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ŞƭŜǾŞǎΦ Cette 
ŦƻǊƳŜ ǎΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜǎ Řǳ ǎȅǎǘŝƳŜ ƴŜǊǾŜǳȄ ŎŜƴǘǊŀƭ ό{b/ύΣ ŀǾŜŎ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ un trouble du 
développement intellectuel de degré variableΣ ǳƴ ǊŜǘŀǊŘ ǎŞǾŝǊŜ ŘΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ Řǳ ƭŀƴƎŀƎŜΣ ŘŜǎ 
problèmes psychologiques.  
 

 
Figure 1Φ $ƎŜ ƳƻȅŜƴ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭŀ 5aм ǇƻǳǊ ƭŜǎ р ŦƻǊƳŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ. 

/ƘŀǉǳŜ ŎŀǊǊŞ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘ Ł ƭΩŃƎŜ ƳƻȅŜƴ ŘŜ ŘŞōǳǘ ŘŜǎ manifestations avec un intervalle de confiance de 95% 
(ŘΩŀǇǊŝǎ De Antonio et al., 2016) 

1.2. Professionnels impliqués (et modalités de coordination) 
 

/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 
 
Étant donné la variabilité des formes pédiatriques de la maladie de Steinert et de leur évolution, la 
ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƳŞŘƛŎŀƭŜ Ŝǘ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛǾŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ƭŀ ƳşƳŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ ŃƎŜ Ŝǘ Řƻƛǘ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊ Ł ŎƘŀǉǳŜ 
enfant ou adolescent.  
 
Le diagnostic et le suivi impliquent la prise en charge dans un centre de référence ou de compétence 
de maladies neuromusculaires avec des consultations spécialisées. Les professionnels médicaux 
impliqués sont : neuropédiatre, médecin de médecine physique et de réadaptation (MPR), généticien, 
orthopédiste, pneumologue, cardiologue, néonatologue, anesthésiste-réanimateur. 
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9ƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ƛƴǘŜǊǾŜƴƛǊ Ł ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ 
suscités :  

- Gastroentérologue pédiatrique 
- ORL pédiatrique (ou autre médecin ayant une orientation en phoniatrie et une expertise sur 

les troubles de la déglutition) 
- Orthodontiste et chirurgien maxillo-faciale ou chirurgien esthétique 
- MŞdecin ayant une expertise sur les troubles du sommeil de lΩenfant (neurologue, 

pneumologue ou pédiatre selon les centres) 
- ¦ǊƻƭƻƎǳŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎǳŜΣ ǇŞŘƻǇǎȅŎƘƛŀǘǊŜ 
- Ophtalmologue 

 
Les autres professionnels de santé impliqués sont : diététicien(ne), kinésithérapeute, ergothérapeute, 
psychomotricien(ne), orthophoniste, orthoptiste, neuropsychologue, assistante social(e), 
psychologue, éducateurs, appareilleurs, prestataires de services, enseignant APA. 
 
La prise en charge globale des patients concerne de nombreux professionnels en ville et Ł lΩhôpital. 
Ces professionnels travaillent conjointement avec le médecin généraliste, le pédiatre et/ou le 
généticien pour une prise en charge globale du patient. 
 
Sont aussi impliquŞs les CAMSP, CMPP, CMP-IJ, SESSAD, IMPro, IME, IEM et toute structure médico-
ǎƻŎƛŀƭŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƻǳ ŘŜ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘΦ 
 
LΩ!Ca-Téléthon peut accompagner les patients et leurs familles au travers de Services Régionaux (un 
wŞŦŞǊŜƴǘ tŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ {ŀƴǘŞ ŀǘǘǊƛōǳŞ Ł ŎƘŀǉǳŜ ǇŀǘƛŜƴǘύ Ŝǘ ŘΩǳƴ DǊƻǳǇŜ ŘΩLƴǘŞǊşǘ ƴŀǘƛƻƴŀƭΦ  

 

 
Figure 2. Professionnels impliqués autour du patient enfant 
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/ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 
 
Les professionnels impliqués dans la maladie de Steinert peuvent être scindés en 2 groupes :  

- Les professionnels consultés de façon régulière (annuellement ou tous les deux ans au 
maximum). 

- Les professionnels consultés de Ŧŀœƻƴ ƻŎŎŀǎƛƻƴƴŜƭƭŜΣ ƭƻǊǎ ŘΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ǾƛŜ όŜȄ Υ ŘŞǎƛǊ ŘŜ 
grossesse ou de parentalité, complications rares de la pathologie...) 

 
Le neurologue spécialiste des maladies neuromusculaires est généralement le référent pour la maladie 
et travaille conjointement avec le médecin traitant pour coordonner la prise en charge 
pluridisciplinaire. 
 
Le premier cercle de médecins spécialistes qui suivra régulièrement le patient inclut le neurologue, le 
cardiologue, le pneumologue, le MPR et ƭΩƻǇƘǘŀƭƳƻƭƻƎǳŜΦ 5ŀƴǎ ƭΩƛŘŞŀƭΣ ƭŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘ ƭŜ 
patient travaillent de manière coordonnée au sein du centre de référence ou compétence de la filière 
FILNEMUS, avec quelques exceptions selon les ressources locales ou l'organisation régionale. 
 
Le deuxième cercle de spécialistes se décline de la façon suivante : 
- Médecin généticien et/ou conseiller en génétique : information ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ, pour 
le conseil génétique et le dépistage des apparentés à risque Τ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ǇŀǊŜƴǘŀƭΣ ǇƻǳǊ ƭŜ ŎƻƴǎŜƛl 
génétique, le diagnostic prénatal (DPN) ou le diagnostic préimplantatoire (DPI). 
- Gynécologue/obstétricien : ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ Ŝǘ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Ŝǘκƻǳ Ŝƴ Ŏŀǎ DPN ou DPI 
- Médecin spécialisé en pathologie du sommeil : prise en charge des problématiqueǎ ŘΩƘȅǇŜǊǎƻƳƴƛŜΣ 
voire de ventilation (en collaboration avec le pneumologue) 
- {ǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ όatwΣ hw[Σ Χύ 
- Gastroentérologue : troubles digestifs ; diarrhée, constipation, douleurs abdominales..., lithiase 
biliaire 
- Urologue : troubles génito-sphinctériens 
- Endocrinologue 
- Néphrologue : troubles hydroélectrolytiques 
- ORL / phoniatre : troubles de la déglutition et troubles de la communication (dysarthrie/surdité)  
- Psychiatre 
- Médecin du travail 
- Médecin de la CPAM 
 
Concernant les professionnels de santé non médicaux, on citera ceux avec lesquels le patient aura au 
cours de sa maladie régulièrement des contacts :  
- Kinésithérapeute 
- Assistante sociale 
- Orthophoniste  
- Psychologue 
- Les éducateurs en cas de déficience cognitive 
{Ŝƭƻƴ ƭŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ Ŝǘ ƭŜǎ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŀǳǎǎƛ ƛƴǘŜǊǾŜƴƛǊ ŘŜǎ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘǊƛŎƛŜƴǎΣ ŎƻŀŎƘ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ 
ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ ό!t!ύΣ ŘƛŞǘŞǘƛŎƛŜƴΣ ƴŜǳǊƻǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜΧ Puis selon le handicap du patient, les 
ergothérapeutes, les appareilleurs, les prestataires de service pourront être sollicités. 
 
Les psychologues interviennent souvent, que ce soit pour la prise en charge du patient présentant une 
maladie de Steinert ou de celle de ses apparentés proches (enfants, conjoints...). 
 
Les référents Parcours de santé de ƭΩ!Ca-Téléthon accompagnent au quotidien les patients et leurs 
familles. 
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Figure 3. Professionnels impliqués autour du patient adulte 

 

1.3. Circonstances de découverte/ Suspicion du diagnostic 

 
Les manifestations cliniques de la maladie sont variables ǎŜƭƻƴ ƭŀ ŦƻǊƳŜΣ ƳşƳŜ ǎΩƛƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴ 
continuum. Nous pouvons regrouper les circonstances de découverte en groupe de 
signes/symptômes. 
Les symptômes les plus précoces apparaissent avec la forme congénitale. LΩŃƎŜ ŘŜ ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘŜǎ 
symptômes est variable dans les autres formes mais corrélé au degré de sévérité clinique. 

 
Forme congénitale  
 
5ŀƴǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜΣ ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ Ŝǘ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŀǳ ǇǊŜƳƛŜǊ Ǉƭŀƴ 
ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ ŀǾŜŎ ŘŞǇŜƴŘŀƴŎŜ ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜΦ 
Une annexe spécifique sur les formes congénitales est proposée, du diagnostic à la prise en charge. 
 
La présentation congénitale de la DM1 peut entraîner une détresse respiratoire sévère pouvant 
ƴŞŎŜǎǎƛǘŜǊ ŘŜǎ ƳŀƴǆǳǾǊŜǎ ŘŜ ǊŞŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ǳǊƎŜƴǘŜǎΦ [ΩƛƴǎǳŦŦƛǎance respiratoire néonatale dans un 
ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƭŜ ƳƻŘŜ ŘŜ ǊŞǾŞƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ [ŀ ŘǳǊŞŜ ŘŜ ŘŞǇŜƴŘŀƴŎŜ 
ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ Ŝǎǘ ǇǊŞŘƛŎǘƛǾŜ ŘΩǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǎŞǾŝǊŜΣ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ 
de complications ultérieures. 
 
Lorsque la maladie est connue dans la famille, la période périnatale doit être encadrée par un suivi 
ƻōǎǘŞǘǊƛŎŀƭ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳŀǘŜǊƴƛǘŞ ŘŜ ƴƛǾŜŀǳ оΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ƭŀ ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘΩǳƴŜ ƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ ǇŜǳǘ 
şǘǊŜ ƭΩƻŎŎŀǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘŞŎƻǳǾŜǊǘŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Řŀƴǎ la famille (forme « apparemment » de novo).  
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Dans ŎŜǘǘŜ ŘŜǳȄƛŝƳŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǊŞǾŞƭŜǊŀ ǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳŀǘŜǊƴŜƭƭŜ Řŀƴǎ 
ƭΩƛƳƳŜƴǎŜ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ŘŜǎ Ŏŀǎ όǇƘŞƴƻƳŝƴŜ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ plus sévère si transmission maternelle).  Des 
difficultés cogƴƛǘƛǾŜǎ ƳƻŘŞǊŞŜǎΣ ǳƴŜ ŘȅǎƳƻǊǇƘƛŜ ŦŀŎƛŀƭŜΣ Ŝǘ ǎǳǊǘƻǳǘ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ǊŞŀŎǘƛƻƴ 
ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭŀ ƳŝǊŜ ǎƻƴǘ ŘƻƴŎ ŘŜǎ ƛƴŘƛŎŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜǎ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ 
néonatale. 
 
/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 
 
On peut regrouper les manifestations cliniques en : signes musculaires (faiblesse musculaire et 
myotonie), troubles gastro-intestinaux, troubles cognitifs, troubles du sommeil, insuffisance 
respiratoire, anomalies cardiaques, cataracte et anomalies biologiques (troubles endocriniens, 
perturbations du bilan ƘŞǇŀǘƛǉǳŜΣ ƘȅǇƻƎŀƳƳŀƎƭƻōǳƭƛƴŞƳƛŜΧύΦ 
 
Les troubles cognitifs et neurodéveloppementaux : les troubles du neurodéveloppement et des 
apprentissages scolaires ǎƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǳƴŜ ǇƻǊǘŜ ŘΩŜƴǘǊŞŜ ŎƭŀǎǎƛǉǳŜ Ŝƴ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ 
spécialisée.  
Sont décrits : lenteur, troubles attentionnels, troubles du langage écrit et du langage oral, troubles de 
la motricité fine, troubles de la coordination et dyspraxie. Un déficit intellectuel global est 
ƎŞƴŞǊŀƭŜƳŜƴǘ ƴƻǘŞΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ du neurodéveloppement peuvent être présents au diagnostic 
ŎƻƳƳŜ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǎǇŜŎǘǊŜ ŀǳǘƛǎǘƛǉǳŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǇǎȅŎƘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞ Ŝǘ ƭŀ 
dépression. 
 
Les symptômes musculaires sont le déficit moteur et la myotonie. La faiblesse musculaire progressive 
et ƭΩamyotrophie sont à prédominance distale et axiale avec des difficultés à se relever du plan du lit, 
un steppage, une atteinte de la mainΦ [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŦŀŎƛŀƭŜ όǇǘƻǎƛǎ Ŝǘ ŀǎǇŜŎǘ ŦƛƎŞ Řǳ ǾƛǎŀƎŜ, parfois associée 
à une dysmorphie avec palais ogival) est observée chez tous les patients atteints de la forme 
congénitale ainsi que la dysphonie/dysarthrie fréquemment associées.  
La myotonie désigne un retard du relâchement après la contraction musculaire volontaire, se 
manifestant par exemple par des difficultés à desserrer les mains, à ouvrir les yeux, lors de la 
ƳŀǎǘƛŎŀǘƛƻƴΣ Χ Ce symptôme peut ne plus être évident quand la faiblesse musculaire est très évoluée.   
/Ŝǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ǎƻƴǘ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜǎ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ŦƛƴŜ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŞŎǊƛǘǳǊŜΣ 
ŘΩƘŀōƛƭƭŀƎŜ ƻǳ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳǎǘŜƴǎƛƭŜǎ ǇƻǳǊ ƳŀƴƎŜǊ, ce qui impacte leur autonomie et les activités de 
la vie quotidienne.  
 
[ΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ Υ lŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŎƻƳǇǊŜƴƴŜƴǘ ǳƴŜ ǘƻǳȄ ƛƴŜŦŦƛŎŀŎŜΣ ŘŜǎ 
infections pulmonaires récurrentes, une orthopnée, une dyspnée, des ronflements, des céphalées 
ƳŀǘƛƴŀƭŜǎΣ ŘŜǎ ŀǇƴŞŜǎ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŦŀǘƛƎǳŜΦ [ΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ restrictive est plus 
fréquente dans la forme congénitale, nécessitant souvent une ventilation non invasive. Les apnées du 
sommeil (centrales et/ou obstructives) sont également fréquentes. 
 
Les troubles du sommeil : la somnolence diurne excessive sans atteinte respiratoire doit faire 
rechercher une narcolepsie secondaire ou une hypersomnie. Elle peut révéler la maladie. 
 
Les manifestations cardiologiques : la forme juvénile se distingue des autres formes pédiatriques par 
ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǇǊŞŎƻŎŜΦ [Ŝǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŞǾƻǉǳŀƴǘ ǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǎƻƴǘ ǇŀƭǇƛǘŀǘƛƻƴǎΣ 
malaise, dyspnée, douleurs thoraciques, fatigue inexpliquée. Elle doit être dépistée dès 6 ans même 
Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŎƻƳǇǘŜ-tenu du risque de mort subite.      
 
Les troubles gastro-intestinaux : les difficultés alimentaires peuvent être les premiers signes ŘΩŀǇǇŜƭ 
de la maladie. Les patients peuvent aussi présenter une constipation (plus fréquemment observée 
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dans les formes congénitales puis dans les formes juvéniles) des douleurs abdominales, diarrhées, une 
incontinence fécale ou des cholélithiases. 
Les troubles dysphagiques avec risque élevé de fausses routes, dénutrition peuvent amener à la mise 
Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ƴǳǘǊƛǘƛƻƴ ŜƴǘŞǊŀƭŜ.  
 
[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƻǇƘǘŀƭƳƻƭƻƎƛǉǳŜ όŎŀǘŀǊŀŎǘŜύ : La cataracte peut se développer très tôt dans certaines 
ŦƻǊƳŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎΣ ŎƻƳƳŜ ŎΩŜǎǘ ƭŜ Ŏŀǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ et les formes infantiles. 
 
Les troubles endocrinologiques peuvent apparaître dans la première décennie dans les formes 
congénitales mais généralement Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ƛƴŦŀƴǘƛƭŜǎ Ŝǘ ƧǳǾŞƴƛƭŜǎΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ 
essentiellement du diabète. Il y a aussi un surrisque de dénutrition. 
 
/ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 
 
Les circonstances de découverte sont multiples tant la maladie est polymorphe et de nombreux 
ǎǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŎƻƴŦǊƻƴǘŞǎ Ł ƭΩǳƴ ŘŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ƳŀƧŜǳǊǎ de cette pathologie. Nous listons 
ci-dessous les manifestations/ les circonstances de découverte de la maladie les plus fréquentes. 
 
Pour les manifestations autres que motrices, les signes de dysmorphie faciale particulière devront être 
recherchés par les cliniciens. Le faciès typique des personnes ayant le phénotype adulte de DM1 est 
ŀƭƭƻƴƎŞΣ ŞƳŀŎƛŞΣ ƘȅǇƻƳƛƳƛǉǳŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ǇǘƻǎƛǎΣ ǳƴ ŘŞŦŀǳǘ ŘΩocclusion palpébrale, une bouche ouverte 
avec un palais ogival, une calvitie de type androgénique chez les patients masculins, de grandes oreilles 
décollées, et une tendance au rétrognathisme. 
 
Déficit moteur/myotonie (Annexe associée : ENMG +vidéo) : La myotonie est parfois diffuse (mains, 
membres inférieurs, muscles cervicaux, masséters, langue...) et est Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ǊŀƛŘŜǳǊΣ ŘŜ douleurs, 
de chutes, de dysphagie. Cette situation peut alors poser le diagnostic différentiel avec une myotonie 
congénitale lorsque la faiblesse motrice est quasiment ou totalement absente. La faiblesse musculaire 
peut prédominŜǊΣ ǊŜƴŘŀƴǘ ŘΩŀƛƭƭŜǳǊǎ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŞǾƛŘŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜΦ Bien que la myotonie 
ǎƻƛǘ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ŘŜǇǳƛǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ ƻǳ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜΣ ŜƭƭŜ ƴŜ Ŧŀƛǘ Ǉŀǎ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀƛƴǘŜ Ł 
ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘΩǳƴŜ ŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴΦ /ΩŜǎǘ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ motrice, de chutes, ƭΩŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ Řǳ 
ŘŞŦƛŎƛǘ ƳƻǘŜǳǊΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŀǳ ŦǊƻƛŘΣ ƻǳ ƭƻǊǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ǇƘȅǎƛǉǳŜǎ qui va motiver une consultation, soit 
demandée par le patient soit par ses proches et/ou le médecin traitant. 
Parfois, le diagnostic va être suspecté par la découverte fortuite de décharges myotoniques en 
électromyogramme, demandé dans une autre indication (par exemple pour explorer une plainte mal 
définie par le patient ou pour toute autre raison). 
 
[ΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ : La découverte de la maladie en pneumologie ou en réanimation est 
ǎƻǳǾŜƴǘ ŦŀƛǘŜ ŀǳ ŘŞŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ ŘŞŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ōǊƻƴŎƘƛǘŜΣ ǳƴŜ ǇƴŜǳƳƻǇŀǘƘƛŜ 
ƻǳ ŀǳ ŘŞŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ ŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜΦ [Ŝǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘŜ ǎŜǾǊŀƎŜ ŘŜ ƭŀ ǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ amenant à se 
ǇƻǎŜǊ ƭŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ Şǘŀƴǘ ŀƭƻǊǎ ŞǾƻǉǳŞŜ ŘŜǾŀƴǘ ƭŜ 
ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ όŀǘǊƻǇƘƛŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŦŀŎƛŀƭŜΣ ŘƛǎǘŀƭŜΧύΦ [ŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŀōǎŜƴǘŜ ƻǳ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ 
Ł ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ŞǾƛŘŜƴŎŜΣ ǎƻƛǘ ǇŀǊŎŜ ǉǳŜ ƭΩŀƳȅƻǘǊƻǇƘƛŜ Ŝǎǘ ǎŞǾŝǊŜ Ŝǘ ƭΩŜƳǇƻǊǘŜ ǎǳǊ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜΣ ǎƻƛǘ Ŝƴ 
raison des drogues sédatives. Les troubles de déglutition non signalés par le patient peuvent aussi 
ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǊŞǾŞƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǇŀǊ ǳƴŜ ǇƴŜǳƳƻǇŀǘƘƛŜ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴΦ 
 
Manifestations cardiologiques : DécƻǳǾŜǊǘŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Ł ƭŀ ǎǳƛǘŜ ŘΩǳƴ .!±Σ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ 
supra ou ventriculaire, cardiomyopathie ou manifestations thrombo-emboliques beaucoup plus rares 
comme mode de révélation. 
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Cataracte : Elle se caractérise par la présence intra-cristallinienne de paillettes réfringentes qui 
renvoient les réfections colorées (la cataracte est dite par conséquent polychrome ou "en arbre de 
Noël") et par ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩopacités. Bien ǉǳΩŀƛǎŞƳŜƴǘ reconnue et diagnostiquée, elle ne fait que très 
ŜȄŎŜǇǘƛƻƴƴŜƭƭŜƳŜƴǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩƛƴǾŜǎǘƛƎŀǘƛƻƴǎ ǇƻǳǎǎŞŜǎ Şǘŀƴǘ ŘƻƴƴŞ ƭŀ ƳǳƭǘƛǘǳŘŜ ŘŜ ŎŀǳǎŜǎ ŘŜ ŎŀǘŀǊŀŎǘŜ 
(DM1 représente moins de 1% des causes de cataracte). Néanmoins, une cataracte précoce (avant 50 
ans) doit faire suspecter systématiquement ce diagnostic, pour diminuer le délai diagnostique, 
actuellement de 10 ans environ entre la cataracte et le diagnostic.  
Une autre atteinte spécifique de la maladie de Steinert est une dystrophie réticulée maculaire. Il s'agit 
d'une atteinte à prévalence inconnue (cas rapportés). Elle se caractérise par la présence de 
remaniements pigmentaires sous-rétiniennes de disposition réticulée, en "pattes d'araignée" ou en 
"ailes de papillon". Elle est évolutive et peut être responsable d'une baisse modérée d'acuité visuelle. 
Enfin, des malpositions palpébrales (ectropion/entropion) et un ptosis bilatéral complètent le tableau 
de l'atteinte oculaire.  
 
Troubles endocriniens : Il est exceptionnel que les troubles endocrino divers (diabète, thyroïde, 
parathyroïde...) ǎƻƛŜƴǘ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ ǎŀǳŦ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ 
hypogonadismes entrainant une stérilité ou une hypofertilité. 
 
Fertilité/Grossesse/Naissance : Les consultations pour stérilité sont fréquentes au cours de la maladie 
de Steinert. La maladie peut parfois être découverte à cette occasion. La réserve ovarienne est plus 
faible chez les femmes DM1 et la qualité des embryons obtenus in vitro est de moins bonne qualité. 
Chez les hommes, des anomalies qualitatives et quantitatives sont retrouvées pour les spermatozoïdes 
(voire une azoospermie). 
La circonstance de découverte peut être aussi pour la mère ou le père atteint lors de la découverte au 
ŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ ŘΩǳƴ ƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎΣ ŘΩǳƴŜ ƛƳƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜ ou Ł ƭŀ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘΩǳƴ enfant atteint 
de forme congénitale de la maladie. 
 
Les troubles de la déglutition : Iƭǎ ǎƻƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ƴŞƎƭƛƎŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Ŝǘ ƭŜ ƳƻŘŜ ŘΩŜƴǘǊŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ 
maladie peut être des pneǳƳƻǇŀǘƘƛŜǎ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ Ł ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴΦ tŀǊŦƻƛǎ ƭŀ ŘȅǎŀǊǘƘǊƛŜ ŀǾŜŎ ǾƻƛȄ 
nasonnée peut être aussi le symptôme révélateur. 
 
Les troubles du sommeil : Une narcolepsie ou une hypersomnie peuvent révéler la maladie. Ils peuvent 
être confondus ou aggraver les ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀǎǘƘŞƴƛŜΦ 
 
La cognition : Le déficit de la cognition sociale, le déficit des fonctions exécutives associés parfois à une 
ŀƎǊŜǎǎƛǾƛǘŞΣ ǳƴŜ ŘŞǎƛƴƘƛōƛǘƛƻƴ ƻǳ Ł ƭΩƛƴǾŜǊǎŜ ǳƴŜ ŀǇŀǘƘƛŜ sont observés. [ΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŦƭŜȄƛōƛƭƛǘŞ et les 
dƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ƴƻǳǾŜƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎ mais ne constituent que de 
façon exceptionnelle une circonstance de découverte de la maladie. 
 
Circonstances péri-anesthésiques de découverte de la pathologie :  
Le diagnostic doit être évoqué en tant que diagnostic différentiel dans les circonstances suivantes : 
- wŞǇƻƴǎŜ ŀƴƻǊƳŀƭŜ όǊŀǇƛŘƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǘŜ ŘŜ ŎƻƴǎŎƛŜƴŎŜ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ŀǇƴŞŜύ Ł ƭΩŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 
ƘȅǇƴƻǘƛǉǳŜ ƻǳ ŘΩǳƴŜ ōŜƴȊƻŘƛŀȊŞǇƛƴŜ ƻǳ ŎƻƴŦǳǎƛƻƴ ǇƻǎǘƻǇŞǊŀǘƻƛǊŜ ƛƴŜȄǇƭƛǉǳŞŜ  
- Dépression respiratoire post-ƻǇŞǊŀǘƻƛǊŜ ƳŀƧŜǳǊŜ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŘƻǎŜ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜ ŘΩǳƴ 
morphinique par voie IV ou périmédullaire 
- /ǳǊŀǊƛǎŀǘƛƻƴ ǇǊƻƭƻƴƎŞŜ ǎǳƛǘŜ Ł ƭΩŀŘƳƛƴƛǎǘǊŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŘƻǎŜ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜ ŘΩǳƴ ŎǳǊŀǊŜ ƴƻƴ ŘŞǇƻƭŀǊƛǎŀƴǘ  
- Contracture musculaire généralisée ou localisée à un groupe de muscles  
- Difficultés de sevrage respiratoire en réanimation 
- /ŀǊŘƛƻƳȅƻǇŀǘƘƛŜ ŘƛƭŀǘŞŜ ƻǳ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƛƴŎƻƴƴǳŜ 
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Imagerie encéphalique et musculaire : Dans la très grande majorité des cas, ƭΩƛƳŀƎŜǊƛŜ Ŝǎǘ ǇŜǳ utilisée 
dans le diagnostic de maladie de Steinert. LΩLwa ŜƴŎŞǇƘŀƭƛǉǳŜ ŘŜƳŀƴŘŞŜ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ 
neurologiques alors que la maladie est ignorée, par exemple pour une plainte attentionnelle ou 
cognitive, peut révéler une atrophie globale et des anomalies des Virchow Robin mais de manière plus 
évocatrice des hypersignaux temporaux antérieurs en plage (exemple ci-dessous).  
Les altérations des muscles du massif facial (notamment les masséters, Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀƳǇ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘΩǳƴŜ 
Lwa ŜƴŎŞǇƘŀƭƛǉǳŜύ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ǳƴ ŞƭŞƳŜƴǘ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜΦ  
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

Figure 4 : EȄŜƳǇƭŜ ŘΩǳƴŜ Lwa ŎŞǊŞōǊŀƭŜ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ 
hypersignaux insulaires et temporo-internes, bilatéraux et asymétriques. 

 
Devant des troubles moteurs ou des douleurs, une IRM segmentaire cervico-encéphalique, 
rachidienne ou articulaire peut-être prescrite (épaule, bassin, genou ou cheville) retrouvant une 
altération musculaire associant à des degrés divers remplacement graisseux, atrophie et hypersignaux 
¢н Ŧŀǘ ǎŀǘ ƻǳ {¢Lw ǘŞƳƻƛƴǎ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ 
Ce mode de découverte devrait augmenter, le recours aux séquences pondérées T2 avec saturation 
du signal de la graisse (Fast ǎǇƛƴ ŞŎƘƻ ¢н Ŧŀǘ ǎŀǘΣ ¢н 5ƛȄƻƴ Ŝǘ {¢LwΧύ Ŝƴ ƛƳŀƎŜǊƛŜ ƻǎǘŞƻ-articulaire étant 
maintenant systématique avec possibilité de découverte de zones de dystrophie active parfois avant 
les signes cliniques et il faut rappeler que les altérations musculaires (signal et volume) ne signent pas 
ǉǳΩǳƴŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŘŞƎŞƴŞǊŀǘƛǾŜ ƭƛŞŜ ŀǳ ǾƛŜƛƭƭƛǎǎŜƳŜƴǘΦ (Annexe associée : IRM musculaire chez les 
patients DM1) 

1.4. Diagnostic différentiel 

 
[Ŝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭ ǎŜ Ŧŀƛǘ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ et des signes cliniques.  

 
Forme congénitale 
 
5ŜǾŀƴǘ ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ Řŀƴǎ ƭŀ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜΣ ƻƴ ŞǾƻǉǳŜΣ ŀǇǊŝǎ ŜȄŎƭǳǎƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 
métabolique ou toxique, des causes centrales, génétiques, (syndrome de Prader-Willi par délétion ou 
disomie uniparentale maternelle en 15q11-ǉмоΣ ŘƛǎƻƳƛŜ ǳƴƛǇŀǊŜƴǘŀƭŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƳŀǘŜǊƴŜƭƭŜ ǇƻǳǊ ƭŜ 
chromosome 14) ou neuromusculaires (amyotrophie spinale infantile, myopathies congénitales 
όƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ Ł ƳǳƭǘƛƳƛƴƛŎƻǊŜǎΣ Ł ōŃǘƻƴƴŜǘǎΣ ƭŜǎ ƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ ŎŜƴǘǊƻƴǳŎƭŞŀƛǊŜǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩ·Σ ƭŜǎ autres 
myopathies centronucléaires), dystrophie musculaires congénitales, syndromes myasthéniques 
ŎƻƴƎŞƴƛǘŀǳȄΣ ƻǳ ǳƴŜ ƳȅŀǎǘƘŞƴƛŜ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ŀǳǘƻ-immune maternelle). 
 
 



 
 
 

15 
CRMNM Lille / Octobre 2024 

 

/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 
 
Devant des troubles du neurodéveloppement, des troubles cognitifs et psychiatriques, ŘΩŀǳǘǊŜǎ 
causes sont à exclure, complexes, dans le cadre de la démarche diagnostique du trouble du 
développement intellectuel. 
 
Devant la ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƳȅƻǘƻƴƛŜ, on doit également évoquer les myotonies non dystrophiques, 
paramyotonie congénitale et myotonie aggravée par le potassium (canalopathie sodium), encore plus 
rares. 
 
Les troubles de tonicité du sphincter anal peuvent être retrouvés dans cette pathologie.  Plusieurs cas 
de confusion entre une hypotonie du sphincter anal chez de jeunes enfants DM1 Ŝǘ ŘŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀōǳǎ 
ǎŜȄǳŜƭ ƻƴǘ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞǎΦ /ŜǘǘŜ ŎƻƴŦǳǎƛƻƴ ǇŜǳǘ ŀƳŜƴŜǊ Ł ŘŜǎ ŜƴǉǳşǘŜǎ ǎǘǊŜǎǎŀƴǘŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ǎƻƴ 
entourage et il faut donc ǇǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ǉǳΩǳƴŜ ǘŜƭƭŜ ƘȅǇƻtonie chez ces enfants peut faire partie 
intégrante des symptômes de leur maladie. 
 
/ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 

[ŀ ǘƻǇƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ όoculo-bulbaire, axiale, quadridistale) et les atteintes 
extramusculaires (multisystémique et cognitive) ainsi que la myotonie clinique et/ou EMG peuvent 
faire évoquer un grand nombre de diagnostics différentiels dans les formes adultes de DM1 (cf. tableau 
ǊŞŎŀǇƛǘǳƭŀǘƛŦύΦ bŞŀƴƳƻƛƴǎΣ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊŀǘƛǉǳŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ƭŀ ŎƻƳōƛƴŀƛǎƻƴ ŘŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ǇǊŞŎŞŘŜƴǘǎΣ ŘΩǳƴŜ 
transmission autoǎƻƳƛǉǳŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘŜΣ ŘΩǳƴŜ ƳƻǊǇƘƻƭƻƎƛŜ ŦŀŎƛŀƭŜ ŞǾƻŎŀǘǊƛŎŜ Ŝǘ ŘŜ ǎŀƭǾŜǎ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜǎ 
ƳŀǊǉǳŞŜǎ ǎǳǊ ƭΩ9aD ǊŜƴŘŜƴǘ ƭŀ ǎǳǎǇƛŎƛƻƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘŜ 5aм ŀǎǎŜȊ ǎƛƳǇƭŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ƴŜǳǊƻƭƻƎǳŜ 
spécialisé. 

Diagnostics différentiels 

La dystrophie myotonique de type 2 (DM2) (ou PROMM pour proximal myotonic myopathy) est liée à 
une expansion de quadruplets CCTG (75-11000 répétitions, moyenne de 5000 répétitions) transcrite 
Ƴŀƛǎ ƴƻƴ ǘǊŀŘǳƛǘŜ ƭƻŎŀƭƛǎŞŜ Řŀƴǎ ƭΩƛƴǘǊƻƴ м Řǳ ƎŝƴŜ ZNF9, sur le chromosome 3q21. Cette affection 
partage des Ǉƻƛƴǘǎ ŎƻƳƳǳƴǎ ŀǾŜŎ ƭŀ 5aм Υ ǘƻȄƛŎƛǘŞ ŘŜǎ ŜȄǇŀƴǎƛƻƴǎ ŘΩ!wbƳ ŀǾŜŎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘΩŞǇƛǎǎŀƎŜ 
de nombreux gènes, transmission autosomique dominante, atteinte multisystémique (cataracte, 
ƛƴǎŜƴǎƛōƛƭƛǘŞ Ł ƭΩƛƴǎǳƭƛƴŜ ƻǳ ŘƛŀōŝǘŜ ŘŜ ǘȅǇŜ нΣ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŎŀǊŘƛƻƭƻƎƛǉǳŜǎύΣ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƳȅƻǘƻƴƛŜ, 
mais le déficit moteur est à prédominance proximale. Les CPK sont peu élevées. Contrairement à la 
5aмΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǇƘŞƴƻƳŝƴŜ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜκƛƴŦŀƴǘƛƭŜΦ Elle débute entre 30 
et 60 ans par une faiblesse musculaire et parfois une myotonie plus précoce. La faiblesse concerne les 
muscles proximaux des ceintures et axiaux (fléchisseurs de nuques et de hanche) avec peu ou pas 
ŘΩŀǘǘŜinte faciale, bulbaire, respiratoire ou oculaire contrairement à la DM1 où ƭΩŀǘǘŜƛƴte débute 
souvent aux muscles distaux des membres supérieurs. La myotonie clinique est moins marquée dans 
la DM2 que dans la DM1 avec souvent des salves psŜǳŘƻƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜǎ ǎǳǊ ƭΩ9aD όǇŀǊŦƻƛǎ ǳƴƛǉǳŜƳŜƴǘ 
post insertion). 

Les autres affections héréditaires associées à une myotonie sont : les myotonies congénitales (forme 
dominante de Thomsen ou forme récessive de Becker) liées à des variants pathogéniques du canal 
chlore CLCN1, la paramyotonie congénitale, les myotonies et la paralysie périodique hyperkaliémique 
liées au gène SCN4A codant pour le canal sodium musculaire Nav1.4. Ces myotonies non dystrophiques 
ǎƻƴǘ Ǉƭǳǎ ǊŀǊŜǎ όǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ŜǎǘƛƳŞŜ Ł мκрл лллύΣ ƴΩŀŦŦŜŎǘŜƴǘ Ǉŀǎ ƭŜ ƳǳǎŎƭŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Ŝǘ ƴΩƻŎŎŀǎƛƻƴƴŜƴǘ 
généralement pŀǎ ŘŜ ŘŞŦƛŎƛǘ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘ ƴƛ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜΦ 
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[ŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ ptosis oculaire ōƛƭŀǘŞǊŀƭΣ ŘΩǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ōǳƭōŀƛǊŜ Ŝǘ ŦŀŎƛŀƭŜ fait évoquer les 
ƳȅƻǇŀǘƘƛŜǎ ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŀƭŜǎ όǇŀǊ ŘŞƭŞǘƛƻƴ ƻǳ Ƴǳǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩ!5b ƳƛǘƻŎƘƻƴŘǊƛŀƭΣ Ƴǳǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƎŝƴŜǎ 
nucléaires), les myopathies ou myasthénies congénitales, la dystrophie musculaire oculopharyngée 
(transmission AD, gène PABPN1), la dystrophie oculo-pharyngo-distale ou encore la myosite à 
inclusions. [ΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩophtalmoplégie externe progressive dans la DM1 peut aider. 

Face à une ƳȅƻǇŀǘƘƛŜ ƘŞǊŞŘƛǘŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ŀǳǘƻǎƻƳƛǉǳŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘŜ Ŝǘ ǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ Ł 
prédominance quadridistale, les diagnostics différentiels éventuels sont constitués par les myopathies 
myofibrillaires et/ou distales. 

[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ présente dans la DM1 (troubles de la conduction, troubles du rythme) peut 
ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŦŀƛǊŜ ŞǾƻǉǳŜǊ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀǳǘƻǎƻƳƛǉǳŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘŜ 
comportant une atteinte cardiaque type DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en lien avec des 
ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘŜ ƭΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ƴǳŎƭŞŀƛǊŜ. 

 

5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭǎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

Diagnostics différentiels 
(élément clinique ou 

paraclinique rencontré dans la 
DM1) 

Éléments de similitudes avec la DM1 
Éléments discriminants du diagnostic différentiel 

avec la DM1 

Forme congénitale 0 ς 1 ans 

Hypotonie 

Amyotrophie spinale infantile 
type 1 

Hypotonie massive, troubles de la 
succion/déglutition 

Absence de reflexes ostéotendineux, fasciculations 
linguales, bon éveil 

Délétion gène SMN1 

Myopathies congénitales 
Hypotonie, ptosis, insuffisance respiratoire, 

troubles bulbaires, hypotonie faciale 
Anomalies spécifiques à la biopsie musculaire 

Syndromes myasthéniques 
congénitaux 

Hypotonie, trouble de la respiration, ptosis 
Parfois arthrogrypose, pieds bots 

Ophtalmoplégie possible 
Fluctuations de la faiblesse au fil du nycthémère, 

de la répétition ŘŜ ƭΩŜŦŦƻǊǘ 

Myasthénie auto-immune 
transmise néonatale 

 

Hypotonie et faiblesse musculaire transitoire, 
troubles respiratoires, troubles bulbaires 

ATCD de myasthénie auto-immune chez la mère 
Faiblesse musculaire disparaissant en quelques 

semaines à mois 

Syndrome Prader -Willi Hypotonie, troubles de la succion/déglutition 
Petite taille/ petit poids de naissance 

Délétion/disomie uniparentale maternelle en 
15q11-q13 

Forme infantile 1 ς 10 ans 

Trouble du neurodéveloppement 

Troubles du 
neurodéveloppement liés à 
ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǘƛƻƭƻƎƛŜǎ 

Retard psychomoteur, 
Retard de langage, 

Troubles de la relation/communication et de la 
cognition sociale 

!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŞƭŞǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ /tY 
Absence de ptosis, hypomimie, voix nasonnée, 

hypersomnie 
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Troubles du spectre autistique 
Absence de déficit musculaire 

Forme juvénile 10 ς 20 ans 

 
 

Troubles cognitifs 
ƭƛŞǎ Ł ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞǘƛƻƭƻƎƛŜǎ 

Troubles des apprentissages scolaires 
Troubles de la coordination (dyspraxie) 

TDAH 
Troubles du comportement et de la cognition 

sociale 
Troubles psychiatriques (anxiété/dépression) 

!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Ƴǳƭǘƛ-systémique : 
!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ 

wŀǊŜǘŞ ŘŜ ƭΩhypersomnie diurne pathologique 
Absence de myotonie 

Absence de ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ Řǳ ǾƛǎŀƎŜ Ŝǘ 
de faiblesse musculaire 

Myotonies non dystrophiques Myotonie 
!ƎŜ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ Ǉƭǳǎ ǇǊŞŎƻŎŜ 
Pas de faiblesse musculaire cf. ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 

DƛŀƎƴƻǎǘƛŎǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭǎ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 

Diagnostics différentiels 
(élément clinique ou 

paraclinique rencontré dans la 
DM1) 

Eléments de similitudes avec la DM1 
Éléments discriminants du diagnostic différentiel 

avec la DM1 

 
Myotonie clinique et/ou électrique 

DM2 

Atteintes multi systémiques (cataracte 
précoce, insensibilité insuline, atteintes auto 
immune, élévation gamma GT, neuropathie, 
troubles rythme et conduction, anomalies 
substance blanche et dysfonction cognitive 

Transmission AD 
Anomalies peu spécifiques biopsie musculaire 

Myotonie clinique et EMG moins marquée 
Atteinte musculaire prédominante aux ceintures 

!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ŦƻǊƳŜ 
congénitale/infantile 

Myotonies non dystrophiques 

Myotonie clinique franche 
Myotonies congénitales (CLCN1) avec 

sensibilité au froid et « warm-up 
phenomenon» 

Efficacité TTT anti-myotonique (mexilétine, 
autres inhibiteurs des canaux sodiques type 

carbamazépine ou lacosamide) 

Absence de déficit musculaire permanent sauf 
rares cas 

Hypertrophie musculaire 
!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŜȄǘǊŀ-musculaire dont 

cardiaque 

 
Ptosis, atteinte faciale, bulbaire 

Mitochondriopathies 

Atteintes multi-systémiques (dont cardiaque, 
diabète, neuropathie, cataracte, rétinopathie,  

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

cardiomyopathie, anomalies 
endocrinologiques) 

CPK normaux ou modérément élevés 

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

musculaire 

Myopathies congénitales 
Age de début souvent précoce (forme 

congénitale et infantile) 
Possible atteinte respiratoire 

!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŜƴŘƻŎǊƛƴƻƭƻƎƛǉǳŜ 
Particularités biopsie musculaire (cores, bâtonnets, 

ŎŜƴǘǊŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ƴǳŎƭŞŀƛǊŜǎΧύ 

Myasthénies congénitales 

Anomalies jonction neuromusculaire (stimulation 
répétitives ENMG) 

Sensibilité médicaments anticholinestérasique ou à 
visée adrénergique 

Myopathie oculopharyngée 
 Ophtalmoplégie progressive et ptosis 

Dysphagie surtout pour eau froide 

!ōǎŜƴŎŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛƻǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ƻǳ 
systémique 

Présence de vacuoles bordées et de filaments 
nucléaires (biopsie musculaire) 

Myosite à inclusions 
Dysphagie, faiblesse muscles orbiculaires yeux 

et bouche + fléchisseurs doigts er poignets 
  

Absence de myotonie clinique 
Amyotrophie déficitaire quadricipitale 

prédominante 
Infiltrats inflammatoires sur biopsie musculaire + 

Vacuoles bordées avec dysfonction mitochondriale 
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Atteinte multisystémique (cardiaque, respiratoire, endocrinologique, cognitive...) 

Mitochondriopathies 
Cf ci-dessus 
Cf ci-dessus 

Cf ci-dessus 
Cf ci-dessus 

DM2 

Myopathies à inclusion type 
VCP 

Possible altération cognitive 
Atteinte musculaire proximo-distale 

Myotonie électrique possible 

Possible Paget, SLA, CMT2 
Pattern BM (inclusions et vacuoles bordées) 

  

Myopathies autosomiques dominantes avec faiblesse quadridistale 

Myopathies myofibrillaires et/ou distales (ex gènes ACTN2, CAV3, CRYAB, DES, DNAJB6, DNM2, FLNC, GIPS1, HNRNPA1, HSPB8, KHLH9, 
LDB3, LRP12, MATR3, MB, MYH7, MYOT, NEB, NOTCH2NLC, PLIN4, RYR1, TIA1, TTN, VCP) 

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

DM2, myopathies myofibrillaires, myopathies en lien avec des anomalies de 
ƭΩŜƴǾŜƭƻǇǇŜ ƴǳŎƭŞŀƛǊŜ όex mutations de la lamine A/C LMNA avec maladie 

ŘΩ9ƳŜǊȅ 5ǊŜƛŦǳǎǎ ŀǳǘƻǎƻƳƛǉǳŜ ŘƻƳƛƴŀƴǘŜΣ ƻǳ ŜƴŎƻǊŜ bŜǎǇǊƛƴŜ м ƻǳ н {¸b9м Ŝǘ нΣ 
TMEM43 LUMA) 

 

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

1.5. Confirmation du diagnostic  

 
La confirmation diagnostique relève de ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ moléculaire, effectuée après information du patient 
et/ou de ses parents/tuteur légal sur la maladie recherchée, les moyens de la détecter, le degré de 
fiabilité des examens, les possibilités de prévention et de traitement, ainsi que les risques de 
transmission génétique de la maladie.  
Un accompagnement psychologique pourra être mis en place dans le cadre de cette démarche.  
 
La ǎƛƎƴŀǘǳǊŜ ŘΩǳƴ consentement éclairé Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǾŀƴǘ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΣ ǉǳƛ 
pourra être effectuée dans différents contextes : 
- Devant une suspicion clinique 
- 5ŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩun diagnostic présymptomatique chez un individu à risque, quand le diagnostic 
moléculaire a préalablement été confirmé dans la famille (cf. chapitre 3.9 Conseil génétique).  
- En anténatal dans deux situations différentes : sur antécédent familial Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ 
de diagnostic prénatal, (voir chapitre correspondantύ ƻǳ ǎǳǊ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭǎ ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛǉǳŜǎ 
όƘȅǇƻƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜύ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǎȅƳǇǘƻƳŀtique. 
 
Le dépistage présymptomatique est fortement recommandé chez les patients adultes en raison du 
risque de troubles du rythme/de la conduction cardiaque et de mort subite dans cette pathologie. 
 
La DM1 est de transmission autosomique dominante liée à ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘǊƛǇƭŜǘ /¢D localisé dans 
ƭŀ ǊŞƎƛƻƴ оΩ ƴƻƴ ǘǊŀŘǳƛǘŜ όоΩ¦¢wύ Řǳ ƎŝƴŜ DMPK (dystrophy myotonia protein kinase) en 19q13.3. 
 
[Ŝǎ ŀƭƭŝƭŜǎ ƴƻǊƳŀǳȄ ǎΩŞǘŜƴŘŜƴǘ ŘŜ 5 à 35 répétitions. Les expansions pathogènes ont une taille 
minimale de 51 répétitions et peuvent atteindre plusieurs milliers de répétitions. Les allèles de 36 à 
50 répétitions sont rares : les individus porteurs de ces allèles intermédiaires sont asymptomatiques 
mais sont à risque de transmettre un allèle instable.  

5ΩǳƴŜ Ŧŀœƻƴ générale, la taille de la mutation corrèle positivement avec la sévérité de la maladie et 
ƛƴǾŜǊǎŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ŘŞōǳǘΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ŎŜǘǘŜ ŎƻǊǊŞƭŀǘƛƻƴ ƴΩŞǘŀƴǘ Ǉŀǎ ŀōǎƻƭǳŜΣ ƛƭ Ŝǎǘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ŘŜ 
ǇǊŞŘƛǊŜ ƭŜ ǇǊƻƴƻǎǘƛŎ Ŝƴ ǎŜ ōŀǎŀƴǘ ǎǳǊ ƭŀ ǘŀƛƭƭŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ. Une part de la variabilité clinique semble 
ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭƛŞŜ Ł ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴǎ ƴƻƴ-/¢D ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŁ ƭŀ ƳŞǘƘȅƭŀǘƛƻƴ ŘΩƛƭƻǘǎ /ǇD ŀŘƧŀŎŜƴǘǎΦ 
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[ŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ǇŀǘƘƻƎŝƴŜ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜ Ŝƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƛƴǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ōŀǎŞŜǎ 
ǎǳǊ ƭΩŀƳǇlification par PCR du locus DM1 : PCR fluorescente, TP-PCR (Triplet Repeat Primed-PCR) du 
ŎƻǘŞ оΩ Ŝǘκƻǳ рΩ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴΣ vat{C όvǳŀƴǘƛǘŀǘƛǾŜ aǳƭǘƛǇƭŜȄ t/w ƻŦ {ƘƻǊǘ CƭǳƻǊŜǎŎŜƴǘ CǊŀƎƳŜƴǘǎύΦ 
[Ŝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇƻǎƛǘƛŦ ǊŜǇƻǎŜ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ŞǾƛŘŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴ /¢D όҗ рм 
ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴǎύΦ ¦ƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘΩŜȄŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜ 5aм Ŝǎǘ ǇƻǊǘŞ ǎƛ н ŀƭƭŝƭŜǎ ŘŜ ǘŀƛƭƭŜ ƴƻǊƳŀƭŜ ǎƻƴǘ ŘŞǘŜŎǘŞǎΦ 

[ŀ ǉǳŀƴǘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŜȄǇŀƴǎƛƻƴǎ ŘŜ Ǉƭǳǎ ŘŜ нлл ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴǎ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ {ƻǳǘƘŜǊƴ Blot 
sur produit de LR-PCR (long-range-PCR) ou sur ADN génomique. 

[ŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴǎ /¢D ǇŜǳǘ şǘǊŜ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŦŀǳǎǎŜƳŜƴǘ 
ƴŞƎŀǘƛŦǎΦ Lƭ Ŝǎǘ ŀƛƴǎƛ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜǳȄ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƛƴŘŞǇŜƴŘŀƴǘŜǎ ǇƻǳǊ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǊ ƭŀ 
ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴΦ Lƭ Ŝǎǘ Ł ƴƻǘŜǊ ǉǳŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŞǉǳŜƴœŀƎŜ ζ ƭƻƴƎ ǊŜŀŘ η ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŘΩǳƴ 
ƎǊŀƴŘ ōŞƴŞŦƛŎŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜǎ ƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴǎ ŘŜ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴ /¢D Ŝǘ Řǳ ǇǊƻŦƛƭ ŘŜ ƳŞǘƘȅƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 
ǊŞƎƛƻƴ ŎƻƴǘŜƴŀƴǘ ƭΩŀƳǇƭƛŦƛŎŀǘƛƻƴΦ 

Le rendu du résultat moléculaire est effectué en consultation par le médecin prescripteur, 
ŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛǇŜ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŀȅŀƴǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŞ Ł ƭŀ 
démarche de test (psychologue notamment).  
[ƻǊǎǉǳŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŎƻƴŎŜǊƴŜ ǳƴ ŜƴŦŀƴǘΣ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜǎ deux parents lors de la consultation 
de prescription et de rendu est hautement souhaitable. 

2. Bilan des complications (symptomatologie, évaluation 
initiale et suivi)  
Annexe associée : figure récapitulative PNDS 

2.1. Atteintes motrices 

 
Une évaluation musculaire du patient atteint de DM1 par une équipe spécialisée est essentielle pour 
ŀǇǇǊŞŎƛŜǊ ƭŜ ŘŜƎǊŞ ŘŜ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƎŜǎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜΣ ƭŀ ǇŜǊǘŜ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜǊ 
ŘŜǎ ŀƛŘŜǎ ŀŘŀǇǘŞŜǎ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΦ [ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ servira de base pour la conception 
d'un programme de rééducation personnalisé. Des bilans périodiques, le plus souvent annuels, 
ǇŜǊƳŜǘǘǊƻƴǘ ŜƴǎǳƛǘŜ ƭΩŀƧǳǎǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƭŀ ŘŜǎŎǊƛǇǘƛƻƴ ŘŜ 
ƭΩŞǾƻƭǳǘƛǾƛǘŞ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ 
 

- Faiblesse musculaire liée à la dystrophie 
 

Les principaux symptômes moteurs sont liés à la faiblesse musculaire faciale (muscles orbiculaires des 
paupières et de la bouche - releveurs des paupières, muscles masticateurs, muscles temporaux) + 
sternocléidomastoïdiens + fléchisseurs de nuque - quadridistale avec fléchisseurs doigts et poignets -
loges antéro externes et postérieures de jambes. 
Ainsi des troubles de déglutition et de parole, des troubles posturaux, des troubles de la marche, un 
steppage et/ou des difficultés motrices ŘŜ ƭŀ Ƴŀƛƴ ǎƻƴǘ ƻōǎŜǊǾŞŜǎΦ [ΩŞŎƘŜƭƭŜ MIRS (Muscular 
Impairment Rating Scaleύ Ŝǎǘ ǳǘƛƭƛǎŞŜ ǇƻǳǊ ƎǊŀŘŜǊ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜ : 

1. Pas de faiblesse musculaire 
2. Signes minimaux 
3. Atteinte musculaire distale sans faiblesse musculaire proximale excepté pour les extenseurs 
des coudes 
4. Faiblesse musculaire proximale modérée 
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5. Faiblesse musculaire proximale sévère 
 
[Ŝ ŘŞŎƭƛƴ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ǎŜƳōƭŜ ƭƛŞ Ł ƭΩŃƎŜ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ au handicap physique et 
à ƭΩŃƎŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǳ ƳƻƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΣ à la force de préhension et au sexe. La diminution de 
ƭŀ ŦƻǊŎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ŘŜ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŎŀǇŀŎƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ǎƻƴǘ 
fortement corrélées à la durée de la maladie et au nombre de répétitions CTG.  
Le déclin de la faiblesse musculaire est plutôt lent mais une limitation de la mobilité ou de la marche 
est observée chez 85 % des patients atteints de DM1, mais les patients restent généralement 
marchants. 

 
- Myotonie 

 
La myotonie peut être révélée par : 
- un défaut de relaxation musculaire suite à une contraction plus ou moins intense, 
- une contraction exagérée à la percussion au marteau réflexe, 
- ǳƴŜ ǎŀƭǾŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜ Ł ƭΩƛƴǎŜǊǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ŀƛƎǳƛƭƭŜ 9aD όǎŀƭǾŜ ŘƛǘŜ άƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜέύΦ 
La myotonie est favorisée par le froid, mais elle diminue après un échauffement progressif du muscle 
(« warming effect »). La myotonie trouve son origine dans un défaut des canaux ioniques. 
La myotonie est une caractéristique très variable de la DM1, non seulement entre les patients, mais 
aussi pour un ƳşƳŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŘΩǳƴ ƧƻǳǊ Ł ƭΩŀǳǘǊŜ Ŝǘ ƳşƳŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ƳşƳŜ ƧƻǳǊƴŞŜΦ 9ƴ ƻǳǘǊŜΣ ŀǳ 
ƭƻƴƎ ǘŜǊƳŜΣ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ǎΩŜŦŦŀŎŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜƳŜƴǘ ŀǳ ŦǳǊ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ǉǳŜ ƭŀ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ 
ǎΩŀŎŎŜƴǘǳŜ. 
Elle touche préférentiellement les mains mais peut toucher les muscles de la tête (masséters, lange) 
avec des répercussions ǇƻǳǊ ƭŀ ǇŀǊƻƭŜ Ŝǘ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴΦ [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ striés pelviens peut 
également aggraver les troubles sphinctériens. 
 

- Fatigue et fatigabilité 
 

Il faut différencier la fatigue générale, aspécifique (ǎŜƴǎŀǘƛƻƴ ǇŜǊƳŀƴŜƴǘŜ ŘΩŞǇǳƛǎŜƳŜƴǘ) de la 
ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ ƭƛŞŜ Ł ƭΩŜȄŜǊŎƛŎŜ (ƛƴŎŀǇŀŎƛǘŞ ŘΩǳƴ ƳǳǎŎƭŜ Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ǊŜǉǳƛǎŜ ƻǳ ŀǘǘŜƴŘǳŜ). [ΩŀŎǘƛǾƛǘŞ 
physique est bénéfique pour la fatigue mais doit êǘǊŜ ŦǊŀŎǘƛƻƴƴŞŜ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǊǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ŀǳ ŘŞŦƛŎƛǘ ǎΩƛƭ ȅ ŀ 
ǳƴ ǇǊƻōƭŝƳŜ ŘΩŜƴŘǳǊŀƴŎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŀǎǎƻŎƛŞŜΦ 
Il faut savoir interroger aussi sur la qualité du sommeil et différencier la fatigue ŘΩune somnolence 
ŘƛǳǊƴŜ ŜȄŎŜǎǎƛǾŜ ǇŀǊ ƭΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜ όcf. chapitre). ¦ƴŜ ŘȅǎǇƴŞŜ ŘΩŜŦŦƻǊǘ ŘŜǾǊŀ şǘǊŜ ŀǳǎǎƛ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞŜΦ 
Le questionnaire FSS peut être utilisé. 
 
Les conséquences fonctionnelles et leur évolution au cours du temps 
 
/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ƳƻǘǊƛŎŜ ǎΩŀƳŞƭƛƻǊŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ŘŞŎŜƴƴƛŜ ǇƻǳǊ ŀǘǘŜƛƴŘǊŜ ǳƴ 
ǇƭŀǘŜŀǳ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ Ŝǘ ŎƻƳƳŜƴŎŜ Ł ǎŜ ŘŞǘŞǊƛƻǊŜǊ ŀǳ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƭŀ ŘŜǳȄƛŝƳŜ ŘŞŎŜƴƴƛŜ, 
surtout sur la dorsiflexion du pied. On peut détecter aussi une altération de la vitesse de marche et de 
ƭΩŜƴŘǳǊŀƴŎŜ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƛƴǎǘŀōƛƭƛǘŞ ŀŎŎǊǳŜ. 
[ΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ŦŀǾƻǊŀōƭŜ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀǊŎƘŜΣ ǎŜǳƭǎ Ƴƻƛƴǎ ŘŜ п҈ ŘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ 
ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ ŘŜ 5aм ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŀŎǉǳƛǎ ƭŀ ƳŀǊŎƘŜΦ [ŀ ƳŀǊŎƘŜ Ŝǎǘ ŀŎǉǳƛǎŜ Ł ǳƴ ŃƎŜ ƳƻȅŜƴ ŘŜ нп Ƴƻƛǎ 
sur une population internationale de 74 enfants atteints de la forme congénitale de DM1. 
 
!ǳŎǳƴŜ ŀƛŘŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ƴΩŜǎǘ ƎŞƴŞǊŀƭŜƳŜƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŀǾŀƴǘ ƭΩŃƎŜ ŘŜ пл ŀƴǎΣ Ƴŀƛǎ ŜƴǘǊŜ пл Ŝǘ сл ŀƴǎΣ 
ƭŀ ǇǊƻōŀōƛƭƛǘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ fauteuil roulant intermittent est de 20%, 30% pour une orthèse 
suropédieuse, 40% un déambulateur et 50% une canne. 
Le ǎŎƻǊŜ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŀŎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜ ό5aм !ŎǘƛǾ/ύ peut être utilisé.  
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Troubles de la marche chez les patients DM1 et risque de chute 

La chute est fréquente chez les ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ŀŘǳƭǘŜǎΣ ǎŜǇǘ Ł Ƙǳƛǘ Ŧƻƛǎ Ǉƭǳǎ ŞƭŜǾŞŜ ǉǳΩŜƴ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ 
générale appariée, et peut générer des conséquences sévères. Le risque de chute doit être recherché, 
évalué et prévenu.  
!ǳ ŘŞōǳǘ ŘŜ ƳŀƭŀŘƛŜΣ ƭŀ ŎƘǳǘŜ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ƭƛŞŜ Ł ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘƛǎǘŀƭŜ όǎǘŜǇǇŀƎŜύ Ǉǳƛǎ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ 
ŀǳƎƳŜƴǘŜ ŀǾŜŎ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ǇǊƻȄƛƳŀƭŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ όŦŀƛōƭŜǎǎŜ ŘŜ ƭŀ ŎŜƛƴǘǳǊŜ pelvienne et des 
quadriceps, dérobement du genou). 
La majorité des chutes a liŜǳ Ł ƭΩƛƴǘŞǊƛŜǳǊΣ ŘΩƻǴ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ǊŞŘǳƛǊŜ 
les risques de chute à 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 âgés, les 
moins actifs et ceux qui présentent la plus grande faiblesse musculaire. 
Les facteurs de risque de chute à évaluer dans la population DM1 sont détaillés en annexe. On sera 
vigilant particulièrement au déficit moteur (risque augƳŜƴǘŞ ǎƛ aLw{пύΣ Ł ƭŀ ŘŞǎŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘΣ 
aux troubles sensoriels (visuels, hypoacousie) et cognitifs. La prévention du risque fracturaire doit 
également être évaluée. La peur de chuter doit aussi être évaluée. 
7% des décès des personnes DM1 ont pour cause une fracture initiale. 

tƻǳǊ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ Ŝǘ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƘǳǘŜΣ ŘŜǎ ƳŜǎǳǊŜǎ ŎƭŀǎǎƛǉǳŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭŜ ǘŜǎǘ ŘŜ .ŜǊƎ όǎǳǊ рсύΣ ƭŜ Timed 

Up and Go (normale<9secondes) et la posturographie peuvent être utilisés. 

[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ǇƻǳǊǊŀƛǘ ŀugmenter le risque de chute, notamment en situation 
de double tâche.  
 
hǳǘƛƭǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 
 
Sont proposées en gras des techniques aisément réalisables dans tous les centres (points de suivi qui 
paraissent incontournables) puis en-dessous des outils plus ƛƴƴƻǾŀƴǘǎΣ Ǉŀǎ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴǎǘŀƴǘ 
de manière uniforme sur le territoire. 
 

- Mesure de force 
 

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

/ΩŜǎǘ ǎǳǊǘƻǳǘ ƭŀ mesure de la force de préhension qui est nécessaire, parce que les fléchisseurs des 
doigts sont touchés de façon précoce et évolutive et parce que la force de préhension est une des 
fonctions la plus corrélée avec la durée de la maladie. Par ailleurs, la préhension est une activité utilisée 
dans la vie quotidienne. Elle Ŝǎǘ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ de dynamomètres de type Jamar ou 
Takei. Cependant, ceux-ci ne présentent pas la sensibilité et la résolution requises pour évaluer la force 
des patients les plus faibles (inférieure à 5 kg environ). Il faut dans ce cas leur préférer des 
dynamomètres à jauge de contrainte. 

[ŀ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǇŜǘƛǘ ƎǊƻǳǇŜ ŘŜ ƳǳǎŎƭŜǎ ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛŦǎ ŘŜ ƭŀ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ǎŜƳōƭŜ judicieuse eu égard 
notamment à la fatigue des patients, Ŝƴ ŎƘƻƛǎƛǎǎŀƴǘ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴΣ la flexion de 
cheville et du cou. 
 
 



 
 
 

22 
CRMNM Lille / Octobre 2024 

 

 
- Mesure de myotonie 

 
LΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǉǳŀƴǘƛǘŀǘƛǾŜ ŘŜ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ Ŝǎǘ ǊŀǊŜƳŜƴǘ ŜƴǾƛǎŀƎŞŜ Ŝƴ ǊƻǳǘƛƴŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ, parfois en 
mesurant le temps de relâchement musculaire complet de la main après flexion (on demande au 
patient de serrer le doigt du praticien puis de relâcher le plus vite possible).  

En perspectives pour les essais thérapeutiques, lΩŀǇǇǊƻŎƘŜ ǉǳŀƴǘƛŦƛŞŜ ŘŜ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ doit être utilisée, 
en standardisant les conditiƻƴǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΦ [Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘȅƴŀƳƻƳŝǘǊŜǎ ŞƭŜŎǘǊƻƴƛǉǳŜǎ ǇŜǊƳŜǘ 
ŘΩŀŎǉǳŞǊƛǊ ƭŜ ǎƛƎƴŀƭ ŘŜ ŦƻǊŎŜ ǎǳǊ ƻǊŘƛƴŀǘŜǳǊ (en vue de son analyse ultérieure par un logiciel spécifique). 
Plusieurs temps de relaxation absolus ou relatifs ont été proposés comme estimateurs de la myotonie, 
les plus utilisés sont respectivement le temps de demi-ǊŜƭŀȄŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜ ǘŜƳǇǎ ǎΩŞŎƻǳƭŀƴǘ ŜƴǘǊŜ р Ŝǘ фл҈ 
de relaxation. Les méthodes les plus avancées utilisent des logiciels qui permettent un calcul 
automatique des temps de relaxation grâce à des méthodes de modélisation.  

5ŜǇǳƛǎ ǳƴŜ ŘƛȊŀƛƴŜ ŘΩŀƴƴŞŜǎΣ ǎŜ ǎƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘŞǾŜƭƻǇǇŞŜǎ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ōŀǎŞŜǎ ǎǳǊ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ǾƛŘŞƻ 
ƭƻǊǎ ŘΩǳƴŜ ǘŃŎƘŜ ŘΩƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ Ƴŀƛƴ όǾIh¢Υ ǾƛŘŜƻ IŀƴŘ hǇŜƴƛƴƎ ¢ƛƳŜύΦ 

- Mesure de fonction motrice 
 

i. Les tests chronométrés 
 

De nombreux tests chronométrés ont été utilisés pour évaluer les patients atteints de DM1 et visent 
ǎƻǳǾŜƴǘ Ł ŞǾŀƭǳŜǊ ŘŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎƻƛǘ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ǳƴŜ ǘŃŎƘŜ 
motrice donnée en un minimum de temps, soit de réaliser la meilleure performance possible en un 
temps donné. Ces tests font intervenir de façon préférentielle soit les membres inférieurs, soit les 
membres supérieurs : marcher ou courir 10 m ou 6 m (20 feet), monter ou descendre 4 marches, se 
lever de la position allongée, se lever de la position assise, propulser un fauteuil roulant sur 6 m, couper 
ǳƴŜ ŦŜǳƛƭƭŜ ŘŜ ǇŀǇƛŜǊ ƻǳ Řǳ ¢ƘŜǊŀǇƭŀǎǘΣ ǊŜǘƻǳǊƴŜǊ ŘŜǎ ǊƻƴŘŜƭƭŜǎ ŘŜ ōƻƛǎΣ .ƻȄ ŀƴŘ .ƭƻŎƪǎ ǘŜǎǘΧΦ [Ŝ groupe 
Outcome Measures for Myotonic Dystrophy (OMMYD) a proposé une batterie de tests fonctionnels à 
réaliser en routine clinique : test de marche de 6 minutes (T6M), test assis et debout de 30 secondes, 
test de marche chronométré de 10 m, test de marche/course chronométré de 10 m et test des 9 trous 
(Nine hole pegs). 

Les tests fonctionnels peuvent être très pertinents mais leurs résultats sont très variables, notamment 
ƭƻǊǎǉǳΩƛƭ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘΩŀŘƻǇǘŜǊ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΦ [Ŝ ¢сa Ŝǎǘ ǳƴ ǘŜǎǘ ǉǳƛ 
présente une faisabilité et une répétabilité satisfaisantes dans la DM1. 

ii. Les échelles 
 

[ΩŞŎƘŜƭƭŜ ƭŀ Ǉƭǳǎ ǳǘƛƭƛǎŞŜ Ŝƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŀ 5aм Ŝǎǘ ƭŀ MIRS (Muscular Impairment Rating Scale). Le 
MIRS classe les patients en fonction de leur degré de déficience des muscles squelettiques, mais ne 
ŘƻƴƴŜ ŀǳŎǳƴŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜǳǊǎ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎΣ Ł ƭΩŜȄŎŜǇǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎŎƻǊŜ ŘŜ р όǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 
ŘΩǳƴ ŦŀǳǘŜǳƛƭ Ǌƻǳƭŀƴǘ ǎǳǊ ǳƴŜ ŎƻǳǊǘŜ ƻǳ ǳƴŜ ƭƻƴƎǳŜ ŘƛǎǘŀƴŎŜ). Par contre, la mesure de la fonction 
motrice (MFM) apparaît comme un bon indicateur de suivi des patients DM1, et comporte 3 sous 
score : D1 (station debout et transferts), D2 (motricité axiale et proximale) et D3 (motricité distale). Le 
domaine MFM D1 apparaît comme le plus sensible au changement avec une dégradation de -2.32 
points/an. 
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iii. Les « patient reported outcomes measures » (PROM) : auto-questionnaires 
 

De nombreux questionnaires ont déjà été utilisés dans la DM1. Ces questionnaires ne sont pas 
spécifiques à la maladie et visent à évaluer des aspects très différents : qualité de vie, mobilité, 
dépendance, fatigue, activité quotidienne, somnolence, anxiété, dépression... Une échelle spécifique 
à la DM1, DM1-ActivΣ ŀ ŞǘŞ ǊŞŎŜƳƳŜƴǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘΩǳƴŜ ƳƻŘŞƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ wŀǎŎh. Cette approche 
ǳƴ ǇŜǳ ŎƻƳǇƭŜȄŜ ŀ ǇŜǊƳƛǎ ŘŜ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ǳƴŜ ŞŎƘŜƭƭŜ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 
ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜΦ {ƻƴ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ŎƻǳǊǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴΦ 
 
[ŀ ŦŀǘƛƎǳŜ ǉǳŀƴǘ Ł ŜƭƭŜ Ŝǎǘ ƎŞƴŞǊŀƭŜƳŜƴǘ ŞǾŀƭǳŞŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩŞŎƘŜƭƭŜǎ όFSS : fatigue severity scale, FDSS : 
fatigue and daytime sleepiness scale ou MDHI: myotonic dystrophy health index). La somnolence peut 
şǘǊŜ ŞǾŀƭǳŞŜ ǇŀǊ ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ŘΩEpworth. 
 

- aŜǎǳǊŜ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ 
 
[ŀ ƳŜǎǳǊŜ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜ Ŝǎǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ 
ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ Ŝƴ ƎŞƴŞǊŀƭ ŎŀǊ ƭΩŜǎǎƻǊ ŘŜǎ ƻōƧŜǘǎ ŎƻƴƴŜŎǘŞǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŀƭƎƻǊƛǘƘƳŜǎ ŘΩŀƴŀƭȅǎŜ ǊŜƴŘ 
ǇƻǎǎƛōƭŜ ƭΩŀƎǊŞƎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǎǳǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƧƻǳǊǎΣ ǾƻƛǊŜ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƳƻƛǎΦ [Ŝǎ ƳŜǎǳǊŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǎƻƴǘ 
ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩŀŎŎŞƭŞǊƻƳŝǘǊŜǎ ƻǳ ŘŜ ŎŜƴǘǊŀƭŜǎ ƛƴŜǊǘƛŜƭƭŜǎ όǎȅǎǘŝƳŜ ǊŜƎǊƻǳǇŀƴǘ ŀŎŎŞƭŞǊƻƳŝǘǊŜΣ 
gyroscope, magnétomètre, plus ou moins baromètre, thermomètre, luxmètre). De plus en plus de 
systèmes intègrent des mesures de la fonction cardiaque et respiratoire ainsi que du sommeil (ce qui 
en font des outils particulièrement intéressants pour la DM1). Ils ne sont pas encore validés dans la 
DM1 et surtout peu disponiblesΦ 5Ŝǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŎƻƳƳŜ ƭΩIPAQ peuvent aussi 
être proposés. 
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SYNTHESE : ATTEINTE MOTRICE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FORMES CONGENITALES ET INFANTILES 
Annexes associées : Echelle MIRS, FFS 

Evaluation initiale 

Rythme et contenu du suivi 

Complications à rechercher Examens, Evaluations à proposer 

Forme congénitale 
 

Faiblesse musculaire majeure (hypotonie buccofaciale, 
axiale et périphérique des 4 membres dès la naissance) 

pouvant favoriser une détresse/insuffisance respiratoire 
dès la naissance 

Atteintes orthopédiques (scoliose, pieds bots varus équins, 
ǇƻǳŎŜǎ ŀŘŘǳŎǘǳǎύ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƘȅǇƻƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜ 

Myotonie (apparition secondaire à l'hypotonie)  
 

Forme infantile  
 

Troubles moteurs généralement au second plan 
comprenant : 

Myotonie et troubles de la motricité fine (préhension, 
éŎǊƛǘǳǊŜΣ Χύ 

Faiblesse musculaire, à prédominance distale (avant-bras, 
mains, chevilles, mâchoire, langue, fléchisseurs de cou) et 

amyotrophie 
Retard psychomoteur, retard des acquisitions, troubles de 

coordination, lenteur, signes de fatigue 
Troubles de l'équilibre et de la marche (prédisposition au 

risque de chutes) 
Atteintes orthopédiques (scoliose, pieds bots, varus équins, 

pouces adductus) 
 

[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊƻƭŜ ǎƻƴǘ ŘŞǘŀƛƭƭŞǎ 

Řŀƴǎ ǳƴ ǘŀōƭŜŀǳ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜ ŘŞŘƛŞ 

Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles perceptifs 
(notamment visuels) et cognitifs associés à l'atteinte motrice (Les différentes évaluations 

évoquées ci-dessous seront proposŞŜǎ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ŘŜ ƭΩŃƎŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŘŜ ƭŀ 
plainte et/ou des évènements de la vie) 

 
 Bilan kinésithérapique, bilan ergothérapique, bilan psychomoteur, évaluation APA 

 
Fonction motrice (possible généralement à partir de 5 ans, à réévaluer en fonction du test et 

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

chronométrée de 10m (> 2 ans) 
 

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

 
Evaluation du graphisme et de la frappe au clavier 

 
Autoquestionnaires patient / Echelle DM1-Activ (en cours de validation) 

όŁ ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜύ 
 

Analyse du risque de chute 
 

Analyse de la fragilité osseuse 
 

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

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

CS (0-12 mois) : 2 à 6 par an 
 

CS (1-2 ans) : 1 à 2 par an 
 

CS (2- 10 ans) : 1 à 2 par an 
A partir de 6 ans : 

Graphisme et frappe au 
clavier 

FF Fatigue severity scale 
Evaluation de la force 

 
Cs (adolescence/âge 

adulte) : tous les 2 ans, en 
ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜΣ Řǳ 
ŘŜƎǊŞ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜΣ ŘŜ 
ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ǎƻŎƛŀƭ Ŝǘ 

familial, du suivi médical et 
paramédical en ville 

Analyse du risque de chute 
(dont atteinte visuelle) 

DMO à discuter 
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SYNTHESE : ATTEINTE MOTRICE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES FORMES JUVENILES, ADULTE (CLASSIQUE) ET TARDIVES 
Annexes associées : Echelle MIRS, FFS 

 

Evaluation initiale 
Rythme et contenu du 

suivi 

 

Complications à rechercher Examens, Evaluations à proposer 
 

 

 
Continuum forme juvénile, adulte, 

tardive :  
 

Faiblesse et atrophie musculaire 
progressive, perte de force 

(dégradation des muscles distaux vers 
les muscles proximaux) 

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

 
Déconditionnement à l'effort 

 
Troubles de la motricité fine (myotonie 

s'effaçant au fur et à mesure de la 
progression de la faiblesse musculaire) 

 
 

[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 
ǇŀǊƻƭŜΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀǾŜŎ 
ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜΣ ǎƻƴǘ ŘŞǘŀƛƭƭŞǎ Ŏƛπ
ŘŜǎǎƻǳǎ Řŀƴǎ ŘŜǎ ǘŀōƭŜŀǳȄ ŘŞŘƛŞǎ 

 
 

 
Evaluation intégrative personnalisée tenant compte de la clinique et des troubles perceptifs (notamment visuels) 

et cognitifs associés à l'atteinte motrice (Les différentes évaluations évoquées ci-dessous seront proposées en 
ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ŘŜ ƭΩŃƎŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŘŜ ƭŀ ǇƭŀƛƴǘŜ Ŝǘκƻǳ ŘŜǎ ŞǾŝƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜύ 

 
Bilan kinésithérapique, ergothérapique et APA 

 
Fonction motrice globale : Test de marche de 6 minutes (T6M), Test assis et debout de 30 secondes, Nine hole peg 

test, Test de marche chronométré de 10m, Test de course chronométrée de 10m  
 

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

Echelle MIRS 
Mesure de la fonction motrice (MFM 32) 

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

(adultes) 
 

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

Selon disponibilités : équilibre évalué par le testing quantifié des groupes musculaires des membres inférieurs + 
tronc et la posturographie dynamique 

 
Analyse de la fragilité osseuse 

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

  

9ƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜΣ 
du ŘŜƎǊŞ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜΣ ŘŜ 
ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ǎƻŎƛŀƭ Ŝǘ 
familial, du suivi médical 
et paramédical en ville 
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2.2. Atteintes respiratoires 

 

Hormis une pathologie ǇǳƭƳƻƴŀƛǊŜ ŀǎǎƻŎƛŞŜ ό.t/hΧύ ƻǳ vasculaire όI¢tύ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ł 
ƭΩƻȄȅƎŞƴƻǘƘŞǊŀǇƛŜ ƴƻŎǘǳǊƴŜ ƻǳ ŘƛǳǊƴŜ Řŀƴǎ ƭŀ 5aмΦ 
 
Physiopathologie  
 
L'insuffisance respiratoire est la première cause de décès dans cette maladie, justifiant un bilan 
ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ǎǳǊ ǎƛƎƴŜ ŘΩŀǇǇŜƭΣ ƻǳ après 50 ans. 
L'atteinte respiratoire est complexe et due à la combinaison d'une faiblesse des muscles respiratoires 
et du diaphragme et d'un dérèglement de la commande ventilatoire centrale, ce qui entraîne une 
hypoventilation alvéolaire définie par une hypercapnie, des micro-atélectasies, une réduction de la 
compliance, et une toux inefficace. Certaines études observent une réponse ventilatoire réduite au 
CO2 traduisant une potentielle atteinte centrale, une myotonie des muscles respiratoires y compris du 
diaphragme, et des anomalies de la conduction centrale et périphérique de la commande ventilatoire, 
des anomalies de la proprioception au niveau de la cage thoracique participant à une instabilité 
ventilatoire objectivable y compris en période diurne. 
En outre, la faiblesse des muscles inspiratoires et expiratoires réduit l'efficacité de la toux et nuit à 
l'évacuation des sécrétions notamment salivairesΣ ŎŜ ǉǳƛ ŀŎŎǊƻƞǘ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘϥƛƴŦŜŎǘƛƻƴǎ 
pulmonaires. De plus, la faiblesse des muscles de la déglutition peut augmenter le risque de fausse 
route d'aliments et de boissons, de salive, de sécrétions nasales et de liquide gastrique. 
 
{ǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ 
 
[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 5aм Ŝǎǘ ƳǳƭǘƛŦŀŎǘƻrielle et progressive. Cependant, 
ǎƻƴ ŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘƛŦŦŝǊŜ ŘŜ ŎŜƭƭŜ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎΣ Ŝǘ ƭŀ ŘŞƎǊŀŘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ 
respiratoire semble plus lente dans cette population. 
41 % des enfants atteints de la forme congénitale présentent une insuffisance respiratoire, versus 23 
% dans la forme infantile et 11 % dans la forme juvénile. Certains nécessitent une ventilation, le plus 
souvent non invasive, mais une trachéotomie peut être nécessaire.  
Pour la forme congénitale, il y a un risque de dépendance ventilatoire à la naissance puis une 
amélioration et un sevrage possible. Chez ces enfants, il persiste un risque de décompensation aiguë 
lors de la petite enfance avec une dépendance ventilatoire par la suite. 
/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ Ł ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ƻƴ sera attentif aussi à la croissance thoracique, à sa déformation, 
au rapport périmètre crânien/périmètre thoracique et à la mécanique ventilatoire. 
 

Evaluation clinique 

 

On va rechercher les symptômes respiratoires pouvant indiquer : 

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

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

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

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

Paradoxalement les patients DM1 minorent ou ignorent leurs signes cliniques, il faudra donc être 
particulièrement attentif à les rechercher. 
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L'examen pulmonaire doit comprendre au minimum la fréquence respiratoire au repos, l'oxymétrie de 
pouls, l'auscultation. [ΩŜȄŀƳŜƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŞǾŀƭǳŜ ƭa mécanique respiratoire et le recrutement expiratoire 
ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ŀōŘƻƳƛƴŀǳȄΦ 5Ŝǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞǎ ǎƛ 
possible en position allongée à 0° : utilisation des muscles inspiratoires accessoires au niveau du cou 
et respiration abdominale paradoxale. 

Des questionnaires (échelle de somnolence d'Epworth - ESS, échelle de fatigue et de somnolence 
diurne - FDSS, RESPICHECK) peuvent être utilisés également. /ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŞŎƘŜƭƭŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ 
être proposées : SDSC (sleep disturbance scale for children)Σ 9ǇǿƻǊǘƘ ŀŘŀǇǘŞ Ł ƭΩŜƴŦŀƴǘ όC{{!ύΣ échelle 
de fatigue (Pichot). 
 
Explorations fonctionnelles respiratoires (EFR) 
 
[Ŝ ǎǳƛǾƛ ŘŜ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 5aм ǊŜǇƻǎŜ ǎǳǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩ9CwΣ Ŝǘ Ŝƴ 
particulier de spirométries ƻǳ ŘΩǳƴŜ ǇƭŞǘƘȅǎƳƻƎǊŀǇƘƛŜ Ł ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜ 
ǊŜǎǘǊƛŎǘƛŦ Řŝǎ ǉǳŜ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƭǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŎƻƻǇŞǊŜr.  

[ŀ ǎǇƛǊƻƳŞǘǊƛŜ Ŝǎǘ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ŘŜ ōŀǎŜ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƛƴŘƛǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎΦ 
La CV est le paramètre standard le plus altéré dans les maladies neuromusculaires, mais sa sensibilité 
est modérée pour déceler précocement une faiblesse musculaire. Il est utile de recueillir la capacité 
vitale lente (CVL) et forcée (CVF), en retenant la meilleure valeur obtenuŜΦ [ΩƻōǘŜƴǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻǳǊōŜǎ 
ǾŀƭƛŘŜǎ Ŝǘ ǊŜǇǊƻŘǳŎǘƛōƭŜǎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ƳŀƴǆǳǾǊŜǎ ŦƻǊŎŞŜǎ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ 
cognitifs sévères ou de fuites péribuccales. Un profil restrictif est retrouvé dans environ 30 à 40 % des 
cas ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ŘŞŎƭƛƴ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ 1,4 % de la théorique par an. 

 

Il parait raisonnable et plus réaliste de proposer une évaluation annuelle sous réserve de rapprocher 
les évaluations cliniques Ŝǘ 9Cw Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ǎƛƎƴŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭ ƻǳ ŘŜ ŘŞƎǊŀŘŀǘƛƻƴ ǊŀǇƛŘŜ ŘŜǎ 
paramètres fonctionnels par rapport aux précédents bilans. 

La chute de la CV Ŝƴ ŘŞŎǳōƛǘǳǎ Ŝǎǘ ŀǎǎŜȊ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘΩǳƴŜ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ǎŜǳƛƭ 
ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛŦ ŘŜ мр ҈ Ł нл ҈Φ [ŀ ŎƘǳǘŜ ŘŜ /± Ŝǎǘ ŎƻǊǊŞƭŞŜ Ł ƭΩŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ 
évaluée par la mesure des pressions trans-ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜǎΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘΩǳƴŜ ƳŜǎǳǊŜ ǎƛƳǇƭŜ ǉǳΩƛƭ ǇŀǊŀƛǘ 
utile de recueillir à chaque évaluation des EFR. La chute de la CV en décubitus serait corrélée aussi à la 
PaCO2 diurne. Elle se traduit cliniquement par une orthopnée. 

Pressions inspiratoires maximales (PImax, SNIP) 

 

Les pressions inspiratoires maximales à la bouche (PImax) ou à la narine (SNIP) évaluent globalement 
la force des muscles respiratoires inspiratoires. Les deux mesures ne sont pas interchangeables 
όǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎΣ ǇŀǊŦƻƛǎ Ǉƭǳǎ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŞ ŀǾŜŎ ƭΩǳƴŜ ǉǳŜ ƭΩŀǳǘǊŜ ǇƻǳǊ ǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ) mais 
complémentaires, avec des valeurs parfois très différentes, en général plus élevées pour la SNIP. Elles 
reflètent toutefois toutes les deux la force globale des muscles respiratoires inspiratoires (et du 
diaphragme) et on prendra la meilleure valeur. Une diminution significative des pressions inspiratoires 
a été mise en évidence dans la plupart des études sur la DM1, modérément corrélée (r = - 0,33) à la 
PaCO2. 

Le seuil déterminant une faiblesse inspiratoire sévère est mal codifié. Une approche rigoureuse 
ŎƻƴǎƛǎǘŜǊŀƛǘ Ł ŜȄǇǊƛƳŜǊ ƭŜǎ ǾŀƭŜǳǊǎ ƻōǘŜƴǳŜǎ ŀǳ ƳƛƴƛƳǳƳ Ŝƴ ҈ ŘŜ ƭŀ ǾŀƭŜǳǊ ǇǊŞŘƛǘŜ ǇƻǳǊ ƭΩŃƎŜ Ŝǘ ƭŜ 
sexe, ou mieux en Z-ǎŎƻǊŜǎΦ ¦ƴŜ ǾŀƭŜǳǊ ƛƴŦŞǊƛŜǳǊŜ Ł сл ŎƳIнл Řƻƛǘ ŀƭŜǊǘŜǊ ǇƻǳǊ ŘƛǎŎǳǘŜǊ ŘΩǳƴŜ 
éventuelle exploration du sommeil pour dépister un trouble respiratoire du sommeil et/ou une 
ƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ǇƻǎŜǊ ƭΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ±bLΦ 
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Débit de pointe à la toux et PEmax 

 

[ΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǘƻǳȄ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŞǾŀƭǳŞŜ ǇŀǊ ƭŀ t9ƳŀȄ Ƴŀƛǎ ŎŜƭƭŜ-Ŏƛ ƴΩŞǾŀƭǳŜ Ǉŀǎ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ƎƭƻǘǘƛǉǳŜ Ł 
la toux. Une valeur minimale de 40-45 cmH2O 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 à la force musculaire périphériqǳŜ ǘŜƭƭŜ ǉǳΩŞǾŀƭǳŞŜ ǇŀǊ 
ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ aLw{Σ Ƴŀƛǎ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ Ł ƭŀ /±CΦ 

Le débit expiratoire de pointe à la toux (DET) est devenu le critère le plus utilisé en pathologie 
ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ŎŀǊ ƛƭ ŞǾŀƭǳŜ ƎƭƻōŀƭŜƳŜƴǘ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǘƻǳȄ Ŝǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ glottique 
indispensable pour une toux efficace. Une valeur inférieure à 270 L/min évoque une toux peu efficace. 
Un DET < 160-200 L/min signe une toux totalement inefficace nécessitant une assistance à la toux. La 
technique recommandée est de mesurer le débit par un pneumo-tachographe, avec comme interface 
un masque facial, de préférence à un embout buccal. Un simple débitmètre de pointe (Peak Flow avec 
un masque facial) peut suffire. 

 

Gazométrie 

 

[ŀ ƎŀȊƻƳŞǘǊƛŜ ŀǊǘŞǊƛŜƭƭŜ ƻǳ ŎŀǇƛƭƭŀƛǊŜ ŀǊǘŞǊƛŀƭƛǎŞŜ Ł ƭΩƻǊŜƛƭƭŜ ǾƛǎŜ ǎǳǊǘƻǳǘ Ł ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǊ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 
ƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ŀƭǾŞƻƭŀƛǊŜ όtŀ/hн җ пр ƳƳIƎύΣ qui ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǘƻǳƧƻǳǊǎ ŎƻǊǊŞƭŞŜ Ł ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ 
respiratoire. [ΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǊŞǎŜǊǾŜ ŀƭŎŀƭƛƴŜ Ŝǎǘ ŀǳǎǎƛ ǳƴ ƳŀǊǉǳŜǳǊ ǇǊŞŎƻŎŜ ŘΩƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ 
alvéolaire nocturne. La mesure de la pression transcutanée de CO2 (PtcCO2) peut être utile mais est 
peu disponible. Elle est par contre largement utilisée dans les laboratoires de sommeil pour rechercher 
une hypoventilation nocturne (cf. chapitre spécifique).  

Les indications de la gazométrie artérielle ou capillaire sont larges, compte tenu de la faible expression 
cliƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩƘȅǇŜǊŎŀǇƴƛŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŎƻǊǊŞƭŀǘƛƻƴ ƳŞŘƛƻŎǊŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ 9Cw 
ǳǎǳŜƭǎΣ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ ƭŜǎ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎΦ Lƭ Ŝǎǘ ǇǊƻǇƻǎŞ ŘΩŜŦŦŜŎǘǳŜǊ ǳƴŜ ƎŀȊƻƳŞǘǊƛŜ 
à chaque évaluation EFR, idéalement par prélèvement capillaire artérialisé, de manière annuelle.  
 

5ΩŀǳǘǊŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞŜǎ du diaphragme sont présentées en annexe (mesure de 
pression diaphragmatique et échographie diaphragmatique), avec une littérature très limitée à ce jour 
dans la DM1. 
 
Spécificités des EFR pédiatriques dans la DM1 
 
DŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ŦŀŎǘŜǳǊǎ ǊŜƴŘŜƴǘ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǘ ŜȄŀƳŜƴ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ Υ ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ƻǊƻ-
ŦŀŎƛŀǳȄΣ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ǊŜƴŘŀƴǘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ƭŀ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴǎƛƎƴŜǎΣ ƭŀ ǇŜǳǊ ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ 
(claustrophobie, refus du port du pince-ƴŜȊύΣ ŎŜ ŘΩŀǳǘŀƴǘ que le patient présente une atteinte 
ŎƻƎƴƛǘƛǾŜΣ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ƻǳ ǳƴ ŘŞŦƛŎƛǘ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭΦ /ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ les mesures de CVF et de 
±9a{ ƴΩŞǘŀƛŜƴǘ ƻōǘŜƴǳŜǎ ǉǳŜ ŎƘŜȊ р0҈ ŘŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎΣ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳŞŘƛŀƴŜ ŘΩŃƎŜ ŘŜ ǊŞǳǎǎƛǘŜ ŘŜ 13 ans. Il 
existe une tŜƴŘŀƴŎŜ Ł ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩŃƎŜ Ŧŀƛǎŀƴǘ ǎǳǎǇŜŎǘŜǊ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ǎƻǳǎ-maximaux chez les 
plus jeunes enfants. Cependant, les troubles ventilatoires restrictifs chez les enfants atteints de DM1 
sont présents dans 25% des cas. En pratique, on peut proposer ŘŜ ŘŞōǳǘŜǊ ƭŜǎ 9Cw Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŘŜ 
мн ŀƴǎ Řŀƴǎ ƭŀ 5aмΣ ǘƻǳǎ ƭŜǎ н ŀƴǎ Ł ŀŘŀǇǘŜǊ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǘ ŘŜǎ 9CwΦ /Ŝƭŀ 
permettra par ailleurs un apprentissage de la réalisation des EFR par les patients. 
{ƛ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǊŜǎǘŜ ƎƭƻōŀƭŜƳŜƴǘ ǎǘŀōƭŜ Řŀƴǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜΣ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ 
métabolique chez les adolescents marchants rend nécessaire de renouveler les explorations nocturnes 
pour reconsidérer un appareillage par VNI même sΩƛƭ ȅ ŀ ǳƴŜ stabilité des EFR. 
9ƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƳǇƻssibilité de réalisation des PImax, la réalisation de Sniff Nasal Inspiratory Pressure test 
(SNIP) est souvent plus facile de réalisation, en particulier chez les patients. Il faut faire les 2 et prendre 
la meilleure valeur.  
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2.3. Troubles du sommeil 

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

La SDE peut être due à une atteinte du système nerveux central (trouble organique du sommeil), une 
insuffisance respiratoire chronique et/ou un trouble respƛǊŀǘƻƛǊŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘΩǳƴ 
sommeil non réparateur. Ces causes peuvent sΩŀǎǎƻŎƛŜǊ : un débit d'air insuffisant pendant le sommeil 
peut contribuer à un sommeil fragmenté, une hypoxie intermittente, une hypercapnie et par 
conséquent à une fatigue diurne excessive, et des facteurs liés au système nerveux central peuvent 
contribuer aux difficultés respiratoires associées au DM1.  

La Fatigue et la Somnolence Diurne Excessive (SDE) sont des symptômes très fréquents chez les 
patients DM1, touchant respectivement 50 à 80% Fatigue Severity Scale ώC{{ϐΣ ǎŎƻǊŜ җ осύ Ŝǘ п5 à 60 % 
(Daytime Sleepiness Scale ώ5{{ϐΣ ǎŎƻǊŜ Ҕ сύ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ /Ŝǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ǎΩŜȄǇƭƛǉǳŜƴǘ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ǇŀǊ 
ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜ όƳȅƻǘƻƴƛŜ Ŝǘ ŘŞŦƛŎƛǘ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜύ Ŝǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Řǳ 
ǎȅǎǘŝƳŜ ƴŜǊǾŜǳȄ ŎŜƴǘǊŀƭ Ŝǘ ŘŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩŞǾŜƛƭ Řŀƴǎ ƭŜ ǘǊƻƴŎ ŎŞǊŞōǊŀƭΦ 

[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ǎŜ Ŧŀƛǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎΣ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ Υ ƭΩEpworth Sleepiness 
Scale et le Fatigue and Daytime Sleepiness Scale (cf. annexe).  Dans certains cas, ces troubles de 
vigilance sont explorés par des tests de mesure objective, électroencéphalographique, du temps de 
ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜǎ ǇǊƻǇƛŎŜǎ Υ ƭŜǎ ǘŜǎǘǎ ŘŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ŘΩŞǾŜƛƭ 
(TME) ou de latŜƴŎŜ ŘΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ όTILE) évaluant respectivement la capacité à résister à 
ƭΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ Ŝǘ ƭŀ somnolence. Plusieurs études ayant réalisé des TILE chez les patients DM1 
ǊŜǘǊƻǳǾŜƴǘ ǳƴŜ ƭŀǘŜƴŎŜ ŘΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ Ǉƭǳǎ ŎƻǳǊǘŜ ŎƻƳǇŀǊŞǎ ŀǳȄ ǎǳƧŜǘǎ ǎŀƛƴǎ ŎƻƴŦƛǊƳŀƴǘ 
ƭΩŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ƻōƧŜŎǘƛǾŜ ŘŜ ƭŀ ǾƛƎƛƭŀƴŎŜΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ƛƭ existe des discordances entre la prévalence de la 
plainte et la réelle altération objective de la vigilance mesurée aux TILE, qui ne concernerait que 40 % 
des patients. La SDE ƴΩŜǎǘ pas toujours résolue après la prise en charge des troubles respiratoires 
nocturnes et doit dans ce cas faire rechercher un trouble organique du sommeil surajouté. 

¦ƴ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ŘŜǎ ƧŀƳōŜǎ ǎŀƴǎ ǊŜǇƻǎ ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞ Ł ƭΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƴǎƻƳƴƛŜ. 
 

Spécificités pédiatriques 

/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ł ƭΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜΣ ƻƴ Ǿŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǊ la somnolence diurne excessive en posant les 
questions concernant la somnolence en classe, la présence ŘΩǳƴŜ sieste. Des questionnaires 
spécifiques existent (site de la SFRMS, groupe de l'enfant et de l'adolescent GSEA).  

[ΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜ ƴŜ ǇŜǊƳŜǘ cependant pas de différencier les patients présentant une hypoventilation 
ŘŜ ŎŜǳȄ ƴΩŜƴ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǇŀǎΣ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŜȄŀƳŜƴǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ǊŜǎǘŜ ŘƻƴŎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ǎǳƛǾƛ 
des patients.  

Pour les explorations, les ¢L[9 ƴŜ ǎƻƴǘ ƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀōƭŜǎ ǉǳΩŁ ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ с ŀƴǎΣ ƭŜǎ ŎǊƛǘŝǊŜǎ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛques du 
SAS/hypoventilation et les déciǎƛƻƴǎ ŘΩŀǇǇŀǊŜƛƭƭŜǊ ǎƻƴǘ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ Ŝǘ ǉǳŜ ƭŜǎ !aa ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 
éveillants ne sont pas les mêmes. 
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Troubles respiratoires nocturnes 

Il existe dans la DM1 une plus ƎǊŀƴŘŜ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ŘŜ Υ όƛύ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩŀǇƴŞŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ό{!{ύΣ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ 
ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƻōǎǘǊǳŎǘƛǾŜ όSAOS) et centrale (SASC), (ii) désaturations nocturnes en oxygène, et (iii) 
hypoventilation alvéolaire nocturne. tŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎΣ ƭΩƛƴŘŜȄ Apnée-Hypopnée (IAH) est également plus 
élevé.  

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

-{ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩŀǇƴŞŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ   

[ΩŜȄŀƳŜƴ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜǎ apnées est la polysomnographie (t{Dύ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴŜ 
ƴǳƛǘ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭΦ [ŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ t{D ǇŜǳǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ŞǾƛŘŜƴŎŜ ǳƴ {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩ!ǇƴŞŜǎ 
hōǎǘǊǳŎǘƛǾŜǎ ŘŜ {ƻƳƳŜƛƭΣ ŦǊŞǉǳŜƴǘ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ, mais également des apnées centrales, liées à un 
problème de commande respiratoire. La PSG doit également rechercher des mouvements périodiques 
des jambes, qui peut perturber la qualité de sommeil dans cette population. 

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

-Hypoventilation alvéolaire 

[ŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŜƴǊŜƎƛǎǘǊŜƳŜƴǘǎ ŘŜǎ ŞŎƘŀƴƎŜǎ ƎŀȊŜǳȄ ƴƻŎǘǳǊƴŜǎ ǇŀǊ oxy-capnographie est nécessaire 
afin de rechercher une hypoventilation alvéolaire nocturne. 

¢ǊƻǳōƭŜ ŘŜ ƭΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ 

Indépendamment de la présence de troubles respiratoires nocturnes, il existe une altération de 
ƭΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ǎΩŜȄǇƭƛǉǳŀƴǘ ǇŀǊ ǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘΩƻǊigine centrale chez les 
patients DM1. 

Il existe des narcolepsies et hypersomnies secondaires objectivables en TILE et enregistrement du 
ǘŜƳǇǎ ǘƻǘŀƭ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ ǎǳǊ нпƘΣ ǇƻǳǾŀƴǘ ǊŜƭŜǾŜǊ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŞǾŜƛƭƭŀƴǘΦ Ces troubles ne sont pas 
corrélés Ł ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛǾŜ ƴƛ à la présence de troubles respiratoires 
nocturnes Ƴŀƛǎ ƛƭ Ŝǎǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ŎƻǊǊƛƎŞ ŘΩŀōƻǊŘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 
diagnostiquer. Dans ce cas, les données polysomnographiques confirment des différences 
ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛǾŜǎ ŘΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ŀǾŜŎ ŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǘŜƳǇǎ ŘŜ 
ǎƻƳƳŜƛƭ ǇǊƻŦƻƴŘ όbоύΣ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜ ǎǘŀŘŜ bнΣ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ Ŝǘ Ǉƭǳǎ ƎǊŀƴŘ 
ƴƻƳōǊŜ ŘΩŞǾŜƛƭǎ ƛƴǘǊŀ-sommeil. Les patients DM1 présentent une augmentation du pourcentage de 
temps passé en sommeil paradoxal ({tύ Ŝǘ ǳƴŜ Ǉƭǳǎ ƎǊŀƴŘŜ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ŘΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǎƻƳƳŜƛƭ 
paradoxal. 

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

[Ŝǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƻƴǘ ƴƻƴ ǎŜǳƭŜƳŜƴǘ ǳƴŜ ŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǊŎƘƛǘŜŎǘǳǊŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭΣ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ǳƴ ŘŞǊŝƎƭement 
ŘŜ ƭŀ ǊȅǘƘƳƛŎƛǘŞ ŎƛǊŎŀŘƛŜƴƴŜ Řƻƴǘ ƭΩŀƳǇƭƛǘǳŘŜ ǎŜǊŀƛǘ ǊŞŘǳƛǘŜ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀǳȄ ǎǳƧŜǘǎ ǎŀƛƴǎΦ CΩŜǎǘ ƭŀ 
réduction de l'activité motrice diurne qui pourrait perturber cette appréciation du rythme 
nycthéméral. Cependant, des études anciennes retrouvent aussi une altération des fonctions 
neuroendocrines suggérant une atteinte du système nerveux central primitive (« master clock »), 
ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘΩǳƴ ǊŜǘŀǊŘ ŘŜ ǇƘŀǎŜΦ 5ŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘŜ 5aмΣ la PSG est impérative, devant toute 
plainte en lien avec le sommeil, mais il faut aussi ǎŜ ǇƻǎŜǊ ƭŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘȅƎƛŝƴŜ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ Ŝǘ ŦŀƛǊŜ 
faire un agenda pour corriger au mieux les erreurs. La privation de sommeil reste une cause majeure 
de somnolence, même dans cette population. Une actimétrie pourra être proposée pour explorer un 
retard de phase notamment chez les adolescents (plus fréquent).
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SYNTHESE ATTEINTE RESPIRATOIRE ET TROUBLES DU SOMMEIL : EVALUATION INITIALE ET SUIVI 

  

Evaluation initiale 
Rythme et contenu du suivi 

Complications à rechercher Examens, évaluations  

Atteinte 
respiratoire 

Trouble ventilatoire restrictif 
Inefficacité de la toux 

Hypoventilation alvéolaire 

 
Consultation initiale au diagnostic 

 
Examen clinique  

 
Explorations fonctionnelles respiratoires dont spirométrie, paramètres musculaires respiratoires, 

PI max, SNIP, PE max, débit de pointe à la toux +/- CV assis/ en décubitus (possible biais en cas 
d'atteinte cognitive et dépendant de la coopération de l'enfant et de l'adulte) 

Gazométrie capillaire 
Enregistrement des échanges gazeux nocturnes par oxycapnographie 

 
En fonction de la clinique, autres examens spécialisés (exploration du diaphragme, échographie 

diaphragmatique, évaluation du contrôle ventilatoire) 
  

 
Au moins 1 x / an (CS, EFR, 

gazométrie) 
(peut être espacé chez ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǎŜƭƻƴ 
ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ 9Cw Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ 

12 ans) 
 

Peut être rapproché en cas 
d'épisodes aigus ou de dégradation 

rapide 
  

Troubles 
du sommeil 

Troubles respiratoires nocturnes 
- {ȅƴŘǊƻƳŜ ŘΩŀǇƴŞŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ 
ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ƻōǎǘǊǳŎǘƛǾŜ ό{!h{ύ Ŝǘ 

centrale (SASC) 
- Désaturation nocturne en oxygène 

- Hypoventilation alvéolaire 
nocturne 

-Hypersomnie 
-Narcolepsie 

 
Consultation principalement en cas de symptomatologie évocatrice : 

- diminution des mesures de capacité vitale 
- mauvaise qualité du sommeil, orthopnée, céphalées matinales ou SDE 

- ǊƻƴŦƭŜƳŜƴǘǎ ƻǳ ǇŀǳǎŜǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ ƻōǎŜǊǾŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ 
 

Agenda de sommeil / interrogatoire  
Evaluation des symptômes (échelle de somnolence type Epworth ; échelles pédiatriques : 

Echelle de dépistage des ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ с Ƴƻƛǎ-4 ans ou 4-16 ans, SHS pour le 
{!h{ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ t5{{ όǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜύ 

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

d'appel 
 

¢Ŝǎǘǎ ƛǘŞǊŀǘƛŦǎ ŘŜ ƭŀǘŜƴŎŜ ŘΩŜƴŘƻǊƳƛǎǎŜƳŜƴǘ Ŝǘ ǘŜsts itératifs ŘŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ŘΩŞǾŜƛƭ Ŝƴ Ŏŀǎ 
d'hypersomnolence mal expliquée par l'atteinte musculaire (à partir de 6 ans) 

 
Bilan ORL/orthodontique en cas de suspicion de SAOS 

  

En fonction de l'évolution et des 
signes d'appel 
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2.4. Atteintes cardiaques 

 
Physiopathologie 
 
[Ŝǎ ƳŀƴƛŦŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ŘŜ ƭŀ 5aм ǎƻƴǘ ƭŀ ŎƻƴǎŞǉǳŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ Řǳ ŎƻǳǊŀƴǘ ǎƻŘƛǉǳŜ 
transmembranaire liée à un épissage anormal du gène SCN5AΣ ǎŜ ŎƻƳǇƭƛǉǳŀƴǘ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜs électriques 
ŀǎǎƻŎƛŞŜǎ Ł ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ŦƛōǊƻǎŜ ŜƴŘƻƳȅƻŎŀǊŘƛǉǳŜΣ ŘŜ ǊŜƳǇƭŀŎŜƳŜƴǘǎ ƎǊŀƛǎǎŜǳȄ Ŝǘ ŘΩƘȅǇŜǊǘǊƻǇƘƛŜ 
des cardiomyocytes voire de lésions focales de myocardite.  
Elles peuvent se manifester par des palpitations, des lipothymies et syncopes, des symptômes 
ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΣ Ƴŀƛǎ ǎƻƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ŀǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜǎ ƧǳǎǉǳΩŁ ŘŜǎ ǎǘŀŘŜǎ ŞǾƻƭǳŞǎ Ŝǘ ǎǳǊǘƻǳǘ 
exposent au risque de mort subite dont la prévention est le principal objectif de la prise en charge 
cardiologique. Les facteurs associés à une expression cardiaque plus importante dans la DM1 sont la 
ƭƻƴƎǳŜǳǊ ŘŜǎ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴǎ /¢DΣ ƭΩŃƎŜ Ŝǘ ƭŜ ǎŜȄŜ ƳŀǎŎǳƭƛƴΦ 
 
Les troubles conductifs Ł ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŞǘŀƎŜǎ όŘǳ ƴǆǳŘ ǎƛƴǳǎŀƭ ŀǳȄ ǾƻƛŜǎ ŘŜ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴ ŘƛǎǘŀƭŜǎύ 
ŎƻƴǎǘƛǘǳŜƴǘ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜ ŘŜ ƭŀ 5aмΣ avec notamment une prévalence des blocs 
atrioventriculaires de type 1 de 28 à 34% et des blocs de branche complets chez 20% des patients. Le 
principal risque est lΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ des troubles conductifs vers le BAV complet qui représente le principal 
mécanisme de la mort subite dans la DM1, le plus souvent par asystolie. Lƭ Ŝǎǘ Ł ƴƻǘŜǊ ǉǳΩǳƴ 9/D ŘŜ 
ǎǳǊŦŀŎŜ ǎŀƴǎ ǘǊƻǳōƭŜ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦ όtwғнлл ƳǎŜŎ Ŝǘ vw{ғмлл ƳǎŜŎύ ƴΩŜȄŎƭǳǘ Ǉŀǎ ŦƻǊƳŜƭƭŜƳŜƴǘ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ 
ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦ ŀǘǊƛƻǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜ Ƙŀǳǘ ŘŜƎǊŞΦ  
  
Les arythmies supra ventriculaires, notamment la fibrillation atriale, surviennent également 
ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘΣ ƧǳǎǉǳΩŁ тл Ŧƻƛǎ Ǉƭǳǎ ǉǳŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ƎŞƴŞǊŀƭŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ ŜǎǘƛƳŞŜ ŜƴǘǊŜ 
11 et 30%, et sont souvent asymptomatiques.  
Des troubles du rythme ventriculaire peuvent également être observés avec une prévalence de 15% 
pour les extrasystoles ventriculaires, de 4 % pour les tachycardies ventriculaires non soutenues et 
moins de 3% des cas des troubles du rythme ventriculaire soutenus qui représentent également une 
cause de mort subite plus rare que les troubles conductifs. 
 
[ŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ǎŞǾŝǊŜǎ Ł ƭΩ9/D όǊȅǘƘƳŜ ƴƻƴ ǎƛƴǳǎŀƭΣ twҔ нплƳǎΣ vw{ҔмнлƳǎΣ .!±н ƻǳ .!±оύ 
augmente de plus de 3 fois le risque de mort subite, de ƳşƳŜ ǉǳŜ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ BBG, ou ŘΩǳƴ 
antécédent familial de mort subite. De même un espace QT corrigé > 459 ms est associé à un risque 
de mort subite. [ΩƛƴŎƛŘŜƴŎŜ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ ǎŜ ǎƛǘǳŜ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ лΣрс҈ ǇƻǳǊ ƭŀ 5aм ŘŜǇǳƛǎ ƭŀ 
ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŘŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ǇǊŞǾŜƴǘƛǾŜǎ Ŝǘ Şǘŀƛǘ ŀǳǇŀǊŀǾŀƴǘ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊ Ł о҈ Řŀƴǎ ƭΩƘƛǎǘƻƛǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭƭŜΦ 
 
La dysfonction ventriculaire gauche (FEVG < 55%) et la cardiomyopathie dilatée sont plus tardives avec 
ǳƴ ŃƎŜ ƳŞŘƛŀƴ ŘΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ Ł пт ŀƴǎΣ Ŝǘ ǎƻƴǘ ǇǊŞǎŜƴǘŜǎ ŎƘŜȊ моΣу҈ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ Les 
ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ Řǳ ǎǘǊŀƛƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ Ł ƭΩŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ǎƻƴǘ ƻōǎŜǊǾŞŜǎ ŎƘŜȊ ну҈ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ 
surviennent avant la dégradation de la FEVG et sont prédictives des évènements cardiovasculaires. La 
présence de fibrose ventriculaire gauche a été rapportée en IRM sous la forme de rehaussement tardif, 
généralement modéré, pouvant toucher tous les territoires dans 12 à 40% des cas mais sa valeur 
ǇǊƻƴƻǎǘƛǉǳŜ ƴΩŀ Ǉŀǎ ŞǘŞ ŞǾŀƭǳŞŜΦ 
  
Sur le plan vasculaire, les patients atteints de DM1 sont à risque thrombo-embolique veineux élevé 

(thromboses veineuses profondes et embolies pulmonaires) et ont des profils hypotensifs pouvant 
ƭƛƳƛǘŜǊ ƭŀ ǘƛǘǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ƛƳǇŀŎǘ ǇǊƻƴƻǎǘƛǉǳŜ ƴŞƎŀǘƛŦ 
indépendant sur la survie totale. 
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Evaluation initiale cardiologique et bilans des complications 
 
Dans les formes pédiatriques ƻǳ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳǎ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘΩşǘǊŜ ǇƻǊǘŜǳǊǎ ŘŜ ƭŀ Ƴǳǘŀǘƛƻƴ 5aм 
(enfants de parents atteints), un bilan initial pourra être réalisé dès ƭΩŃƎŜ ŘŜ мл ŀƴǎΣ ǉǳƛ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘ Ł 
ƭΩŃƎŜ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǇǊŞŎƻŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǉǳŜƭ ŘŜǎ ŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ ǊȅǘƘƳƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦǎ ǎŞǾŝǊŜǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŀǇǇƻǊǘŞǎΣ 
ƳşƳŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 9/D, ŘΩǳƴ IƻƭǘŜǊ 9/D Ŝǘ ŘΩǳƴŜ 
ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ǎƛ ƭΩ9/D Ŝǎǘ ŀnormal.  
 
5ǳ Ŧŀƛǘ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩŀǊȅǘƘƳƛŜ ǎǳǇǊŀǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƻǳ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ƳƛƴŜǳǊǎ ŀǇǊŝǎ ƭΩŃƎŜ 
ŘŜ мл ŀƴǎ Ŝǘ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ƧŜǳƴŜΣ ǳƴ ǘŜǎǘ ŘΩŜŦŦƻǊǘ est également recommandé lors du bilan initial en cas de 
pratique sportive scolaire ou extrascolaire et de manière formelle en présence de palpitations ou 
ƭƛǇƻǘƘȅƳƛŜǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘΦ 
 
Une première évaluation ŎŀǊŘƛƻƭƻƎƛǉǳŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŜŦŦŜŎǘǳŞŜ ƳşƳŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƻƭƻƎƛŜΣ 
au diagnostic de la maladie, avec au minimum un bilan non invasif comportant un ECG, un holter ECG 
sur 24h à la recherche de troubles conductifs ou rythmiques, et une échographie cardiaque 
transthoracique (ETT). 
  
La surveillance sera ensuite ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŀǾŜŎ ŀǳ ƳƛƴƛƳǳƳ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴ ECG. Celui-ci 
ne doiǘ Ǉŀǎ ƛƳǇŞǊŀǘƛǾŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ŜŦŦŜŎǘǳŞ ǇŀǊ ǳƴ ŎŀǊŘƛƻƭƻƎǳŜΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǎƛ ŎΩŜǎǘ ƭŀ ǎŜǳƭŜ ŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ 
cardiaque indiquée au moment où il est réalisé. 
 
Le holter ECG pourra être répété au cours du suivi en présence de palpitations, de lipothymies ou chez 
les patieƴǘǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴ Ł ƭΩ9/D ŀǾŜŎ ǳƴŜ ǇŞǊƛƻŘƛŎƛǘŞ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
ŎƻƴǎƛŘŞǊŞǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ Ł ǊƛǎǉǳŜǎ όŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛǾŜǎ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴ Ł ƭΩ9/DΣ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ ƻǳ 
anomalies myocardiques). 
 
[ΩETT doit être réévaluée tous les 2 à 5 ans si la FEVG est conservée, avec une périodicité plus 
rapprochée en présence de symptômes, de troubles conductifs ou de troubles du rythme, et au moins 
ŀƴƴǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ ŀǾŜŎ ŦǊŀŎǘƛƻƴ ŘΩŞƧŜŎǘƛƻƴ Řǳ 
ventricule gauche inférieure à 50%. 
  
9ƴ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦǎ Ł ƭΩ9/D ǘȅǇŜ .!± м όtw Ҕ нллƳǎύ Ŝǘκƻǳ ŘΩǳƴ ŞƭŀǊƎƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ vw{ 
(>100ms) au moment du diagnostic initial ou au cours du suivi, il est recommandé de réaliser une 
exploration électrophysiologique cardiaque (EEP) du faisceau de His Ł ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩǳƴ ŀƭƭƻƴƎŜƳŜƴǘ 
ŘŜ ƭΩƛƴǘŜǊǾŀƭƭŜ I± ǉǳƛΣ ǎΩƛƭ Ŝǎǘ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊ Ł тлƳǎ Ŝǎǘ ŀǎǎƻŎƛŞ Ł ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ōƭƻŎ ŀǳǊƛŎǳƭƻ-ventriculaire 
complet et de mort subite suffisamment ŞƭŜǾŞ ǇƻǳǊ ƧǳǎǘƛŦƛŜǊ ƭΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ ǇǊƻǇƘȅƭŀŎǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴ 
ǎǘƛƳǳƭŀǘŜǳǊΦ Lƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ Ł ƭŀ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŞŜ Ŝƴ 
ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ǇǳōƭƛŞŜǎΣ Ƴŀƛǎ ŜƭƭŜ ǇŜǳǘ ǎŜ ŘƛǎŎǳǘŜǊ ŀǳ Ŏŀǎ ǇŀǊ Ŏŀǎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
présentant des syncopes ou des palpitations inexpliquées. [ΩEEP doit être systématique au moment du 
diagnostic si celui-Ŏƛ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞ Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΣ Ŝǘ ǊŜƴƻǳǾŜƭée ǇŀǊ ƭŀ ǎǳƛǘŜ ǉǳΩŜƴ Ŏŀǎ ŘΩŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 
ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦǎ ǎǳǊ ƭΩ9/D ŘŜ ǎǳǊŦŀŎŜ όŀƭƭƻƴƎŜƳŜnt du PR ou de la durée des QRS). 
.  
[ŀ ǾŀƭŜǳǊ ŀƧƻǳǘŞŜ ŘŜ ƭΩIRM cardiaque dans la prise en charge cardiaque de la DM1 apparaît comme 
ƭƛƳƛǘŞŜ ŀǳ Ǿǳ ŘŜ όƛύ ƭΩƛƳǇŀŎǘ ǇǊƻƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ƳȅƻŎŀǊŘƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ 
qui apparaît comme limiǘŞ ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ Ł ŎŜƭǳƛ ŘŜǎ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜǎ Ŝǘ όƛƛύ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ 
longitudinales validant sa valeur pronostique, notamment en ce qui concerne le rehaussement tardif. 
[ΩLwa ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Řƻƛǘ ŘƻƴŎ şǘǊŜ ŘƛǎŎǳǘŞŜ ŘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ŜƳǇƛǊƛǉǳŜΣ ŀǳ Ŏŀǎ ǇŀǊ Ŏas, pour les patients ayant 
une évaluation myocardique rendue difficile par une échogénicité médiocre ou présentant une 
dysfonction systolique en échographie pouvant justifier un bilan lésionnel le plus précis possible. 
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Le Holter ECG longue durée (plusieurs semaines) et le Holter ECG implantable (dispositif sous cutané 
avec télésurveillance, durée moyenne de 3 ans) peuvent présenter un intérêt pour le diagnostic de 
troubles conductifs ou de troubles du rythme paroxystiques, notamment chez les patients avec des 
symptômes (palpitations, lipothymies, syncopes) non expliqués au terme du bilan étiologique de 
ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƭƛƎƴŜΣ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉƭǳǎ ǉǳŜ ƭŀ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ƭƛǇƻǘƘȅƳƛŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ 5aм ǇŜǳǘ şǘǊŜ 
ŎƻƳǇƭƛǉǳŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ŎƻŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩƘȅǇƻǘŜƴǎƛƻƴǎ ŀǊǘŞǊƛŜƭƭŜǎ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŀ 
maladie elle-même.  
 
Même chez les patients âgés de moins de 18 ans, peuvent être présents les troubles conductifs et 
rythmiques atriaux et ventriculaires, des Ŏŀǎ ŘΩŀǊǊşǘ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΣ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ Řǳǎ Ł ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ 
rythme ventriculaire et souvent déclenŎƘŞǎ Ł ƭΩeffort . 
 
 

 

2.5. Atteintes ostéoarticulaires /orthopédiques 

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

¶ Pieds bots (varus équins) (14-17% des cas dans les formes congénitales)  
¶ Varus équins ou équins seuls (sans pieds bots) (23-29% des cas) 
¶ Pieds plats valgus (19% des cas)  
¶ tƛŜŘǎ ŎǊŜǳȄΣ ǇƛŜŘǎ ŎǊŜǳȄ ǾŀǊǳǎΣ ƎǊƛŦŦŜ ŘŜǎ orteils (respectivement 14%, 10% et 14%)  

[ΩŜƴŦŀƴǘ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘŜ 5aм ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǳƴŜ scoliose dans 30 % à 43 % des cas environ 
(38% DM1C, 23 % forme infantile, 31 % forme juvénile dans la série américaine, 43 % toutes formes 
confondues dans la série allemande). Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŘŜ ǎŎƻƭƛƻǎŜǎ ǘƘƻǊŀŎƻ ƭƻƳōŀƛǊŜǎ Ŝǘκƻǳ ŘŜ ŎȅǇƘƻǎŎƻƭƛƻǎŜǎΣ 
qui peuvent être précƻŎŜǎΦ [ΩƘȅǇŜǊŎȅǇƘƻǎŜ Ŝǎǘ ƴƻǘŞŜ Řŀƴǎ нф ҈ ŘŜǎ Ŏŀǎ Řŀƴǎ ƭŀ ǎŞǊƛŜ ŀƭƭŜƳŀƴŘŜΦ [Ŝǎ 
déformations rachidiennes nécessitent une prise en charge précoce en kinésithérapie et des 
appareillages par corset selon la gravité de la scoliose. Dans les formes infantiles précoces, ces corsets 

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

Evaluation initiale 
Rythme et contenu du 

suivi 
Complications à rechercher Examens, Evaluations à réaliser 

CƻǊƳŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ κ ƛƴŦŀƴǘƛƭŜǎ 

Troubles du rythme et conductifs 

accrus 

Formes juvénile, adulte, tardive 

Troubles conductifs (BAV, BB) 
Troubles du rythme supra ventriculaire 

Dysfonction ventriculaire gauche 

 
Formes congénitales et infantiles 

 
Bilan initial dès 10 ans (ECG holter ECG et 

ETT + épreuve ŘΩŜŦŦƻǊǘ ŀǳ Ŏŀǎ ǇŀǊ Ŏŀǎύ 
 

Formes juvénile, adulte, tardive 
 

Bilan initial (ECG, holter ECG et ETT +/- 
EEP) puis bilan annuel avec ECG +/- ETT 
99t Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ 

conductifs 
 
 
 

 
Formes congénitales et 

infantiles 
Bilan annuel avec ECG, 

holter ECG + ETT 
 

Formes juvéniles, adultes, 
tardives 

 
Bilan annuel avec ECG +/- 

ETT 
EEP selon troubles 

conductif 
 



 
 
 

36 
 

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

Des pouces adductus sont également décrits.   

2.6. Complications endocriniennes 

 
Les principales atteintes endocrino-métaboliques sont : 

- un syndrome métabolique dont les caractéristiques figurent dans le tableau de synthèse 
- une insuffisance testiculaire primaire chez l'adulte avec hypogonadisme, diminution de la 
spermatogenèse, possible dysfonction érectile 
- des nodules thyroïdiens  
- des fractures osseuses favorisées par une carence en vitamine D et une hyperparathyroïdie 
ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜΣ ǇƻǎǎƛōƭŜƳŜƴǘ ƭΩƘȅǇƻƎƻƴŀŘƛǎƳŜ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜ   
- des troubles de la fertilité féminine (fausse-couches spontanées, prématurité et échec du travail) 
- une tendance hypernatrémique 
 

WǳǎǉǳΩŁ ŎŜ ƧƻǳǊΣ ŎŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ƴŜ Ŧƻƴǘ Ǉŀǎ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴ ǇǊƻǘƻŎƻƭŜ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊΦ  
Indépendamment, on peut aussi voir des tableaux de malnutrition/maigreur, en lien avec les troubles 
de déglutition (et/ou cognitifs). 
 
Syndrome métabolique 
 
Le risque de diabète est multiplié par 2 à 4 dans la DM1. 
La prévalence de la résistance à l'insuline ǾŀǊƛŜ ŘŜ нл Ł ул ҈Σ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ƳŞǘƘƻŘŜǎ ŘΩŜǎǘƛƳŀǘƛƻƴ.  
Une hypertriglycéridémie avec HDL-cholestérol bas est fréquente, mais la pression artérielle est 
généralement normale. 
Concernant la surcharge pondéraleΣ ƭŀ ƭŜǇǘƛƴŞƳƛŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘΩǳƴŜ 5aм Ŝǎǘ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊŜ Ł 
ŎŜƭƭŜ ŘŜ ǘŞƳƻƛƴǎ ŀǇǇŀǊƛŞǎ ǇƻǳǊ ƭΩLa/. Le syndrome métabolique est associé à une obésité viscérale en 
absorptiométrie biphotonique (DEXA), malgré un IMC qui peut être normal, la DEXA montrant 
fréquemment une réduction de masse maigre des jambes et du tronc et une augmentation de masse 
grasse notamment tronculaire. 
La prévalence du surpoids Ŝǎǘ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ 50% et du syndrome métabolique après HPO systématique de 
40%. Il pourrait en revanche être favorisé par une activité physique diminuée et les conséquences 
métaboliques de ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ DMPK. 
La stéatose hépatique non alcoolique (NASH) est également fréquemment associée au syndrome 
métabolique touchant 50 % des DM1 surtout de sexe masculin avec IMC et HOMA-IR élevés. Elle est 
plus sévère que celle de patients non DM1. 
 
Axe gonadique  
 
[ΩƘȅǇƻƎƻƴŀŘƛǎƳŜ ǇǊƛƳŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ est la manifestation endocrinienne la plus fréquemment 
ǊŜŎƻƴƴǳŜ ŘŜ ƭŀ 5aмΦ 9ƭƭŜ Ŝǎǘ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎŞŜ ŎƘŜȊ ƭΩƘƻƳƳŜ par : 

- une atrophie testiculaire avec testicules petits et mous 
- un hypogonadisme clinique (diminution de la pilosité corporelle, de la fréquence des 

rasages, de la libido) 
- une dysfonction érectile par hypogonadisme et dysfonctionnement des muscles 

caverneux  
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- un dysfonctionnement du tube séminifère, allant de tubules de taille normale avec légère 
désorganisation des cellules germinales à un arrêt de maturation de ces cellules avec 
fibrose focale ou diffuse si une biopsie testiculaire est pratiquée 

 
Sur le plan hormonalΣ ƭΩƛƴƘƛōƛƴŜ . Ŝǘ ƭΩ!aI ǎƻƴǘ ōŀǎǎŜǎΦ [ŀ C{I Ŝǎǘ ŞƭŜǾŞŜ ŎƘŜȊ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ŘŜǎ patients 
DM1, par atteinte des cellules germinales et de Sertoli.  
 
Les résultats du spermogramme peuvent retrouver une hypospermie et une hypomotilité des 
spermatozoïdes.  

 
Le dysfonctionnement des cellules de Leydig est en général plus modeste avec un développement 
pubertaire normal. La pilosité corporelle adulte peut être réduite avec gynécomastie occasionnelle et 
une testostéronémie normale.  
 
9ƴ ǇǊŀǘƛǉǳŜΣ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 5aм Řƻƛǘ şǘǊŜ ŜƴǾƛǎŀƎŞ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩazoospermie idiopathique non 
obǎǘǊǳŎǘƛǾŜΣ ŀǾŜŎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜǎΦ [ŀ ƳŀǎǎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜǎ ƘƻƳƳŜǎ 5aм ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ liée au 
niveau de testostéronémie totale. Le traitement par testostérone d'hommes adultes DM1 augmente 
la masse maigre, mais n'augmente pas la force musculaire maximale. 

 
[ΩŀȄŜ ƎƻƴŀŘƛǉǳŜ ŦŞƳƛƴƛƴ est moins altéré. Le plus souvent, les menstruations sont régulières et la 
fertilité normale, mais le taux légèrement supérieur de FSH et AMH suggère un dysfonctionnement 
ovarien primaire.  
 
Pathologies thyroïdiennes 
 
5Ŝǎ Ŏŀǎ ŘΩƘȅǇƻ- ƻǳ ŘΩƘȅǇŜǊǘƘȅǊƻƠŘƛŜ ǎƻƴǘ ǎƛƎƴŀƭŞǎ Řŀƴǎ ƭŀ ƭƛǘǘŞǊŀǘǳǊŜ. La prévalence d'une TSH élevée 
Ŝǎǘ ŘŜ ƭΩƻǊŘǊŜ ŘŜ мл҈ όс҈ Ł мо % dans la littérature). Les anticorps antithyroperoxydase sont positifs 
dans 45 ҈ ŘŜǎ Ŏŀǎ ŘŜ 5aмΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ǘƘȅǊƻƠŘŜ ǎƻƴǘ ŎƻǳǊŀƴǘŜǎ Ŝǘ ƭϥŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘΩǳƴ 
lien avec la DM1 peu clair. 
 
En revanche, la probabilité d'un nodule bénin ou malin semble être augmentée. Ainsi le risque de 
nodule ou kyste thyroïdien serait 10 fois supérieur à la population générale. La fréquence des goitres 
échographiques est de 40%, dont la prévalence est liée essentiellement à ƭΩIMC, tandis que la 
prévalence échographique des nodules est de 60%. Il existe un surrisque de cancers papillaires de la 
thyroïde (CPT) mais essentiellement des microCPT de bon pronostic. 

 
Sur la base de ces résultats, un dépistage des dysfonctionnements thyroïdiens clinique, biologique 
et échographique est recommandé avec une fréquence annuelle pour la palpation cervicale, à 
ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ Ǉǳƛǎ ǘƻǳǎ ƭŜǎ р ŀƴǎ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ōƛƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ 
échographique. 
 
Métabolisme phosphocalcique et pathologies parathyroïdiennes 
 
[Ωostéoporose fémorale et vertébrale en DEXA est assez rare. 
[ŀ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŘƛƳƛƴǳŜ ƭŀ ŘŞŀƳōǳƭŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŦŀǾƻǊƛǎŜ ǳƴ ŘŞŦŀǳǘ ŘΩŜȄǇƻǎƛǘƛƻƴ ǎƻƭŀƛǊŜ ŘΩƻǴ ǳƴŜ 
carence en vitamine D, tandis que les troubles de la motricité des fibres musculaires lisses du tube 
digestif perturbent l'absorption intestinale de calcium et de la vitamine D entraînant une 
hyperparathyroïdie secondaire.  
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Désordres hydroélectrolytiques 
 
Une tendance hypernatrémique est très anciennement connue dans la DM1. Ses mécanismes sont mal 
compris. Une dysrégulation de la vasopressine entraînant une hypernatrémie neurogène a été 
ǎǳƎƎŞǊŞŜ Řŀƴǎ ŘŜǎ ǘǊŀǾŀǳȄ ŀƴŎƛŜƴǎΦ ! ƴƻǘŜǊ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩƘȅǇŜǊƪŀƭƛŞƳƛŜ ǊŀǇǇƻǊǘŞŜ Ł ǳƴ 
hyporéninisme hypoaldostéronisme. 
 
 

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

Complications à 
rechercher 

Evaluations à réaliser, rythme de surveillance et PEC 
Rythme et contenu 

du suivi 

Insulinorésistance 
Dyslipidémie, NASH, 

diabète 
 

Hypogonadisme 
masculin 

Testostéronémie basse, 
infertilité, 

Dysfonction érectile 
 
Dysfonction gonadique 

féminine 
Complications de 

grossesse (ovulation et 
fertilité normale) 

 
PTH, calcium et os 

PTH et risque de carence 
vitamine D accru 

 
Thyroïde 

Nodules bénins et malins 
 

Surrénale 
ACTH accrue, cortisol 
généralement normal, 

DHAS réduit 
 

Insulinorésistance 
Glycémie à jeun, HbA1c, bilan lipidique et hépatique 

1x/an si asymptomatique 
Recommandations PEC diabète de type 2 

 
Hypogonadisme masculin 

{ǳǊǾŜƛƭƭŜǊ ǘŜǎǘƻǎǘŞǊƻƴŞƳƛŜ Ҍ {t. ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ƘƻƳƳŜ 
Supplémenter si besoin 

Risque cardio vasculaire des inhibiteurs de la 
phosphodiestérase mal connu 

 
Dysfonction gonadique féminine 

Conseil génétique 
Discuter FIV + diagnostic préimplantatoire ou DPN 

 
PTH, calcium et os 

Surveiller calcémie et vitamine D 1x/an si 
asymptomatique 

Supplémentation mensuelle en vitamine D recommandée 
 

Thyroïde 
     Palpation cervicale annuelle 

Dosage TSH-FT4 + échographie initialement puis 
Fréquence selon les anomalies constatées 

 
Surrénale 

tŀǎ ŘŜ ŘŞǇƛǎǘŀƎŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ 
 

Bilan au diagnostic, 
fréquence à 

réévaluer de façon 
personnalisée, 

essentiellement à 
partir de 

ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ, 
annuelle si 

asymptomatique 
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2.7. Atteintes de la sphère ORL (troubles de ƭΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ŘŜ déglutition, de la 
ǇƘƻƴŀǘƛƻƴΣ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴύ et maxillo-faciales  

 
[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭŀ ǎǇƘŝǊŜ hw[ ƛƴŎƭǳǘ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭŀ 
phonation. La pathologie obstrucǘƛǾŜ ƘŀǳǘŜ Ŝǎǘ ǘǊŀƛǘŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƘŀǇƛǘǊŜ ǎǳǊ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜΦ 
 
Il peut exister aussi une hypoacousie, aspécifique dans ses caractéristiques et sa prise en charge. 
 
Troubles de déglutition 
 
Les troubles de déglutition sont très fréquents dans la DM1, rapportés chez 25 à 80% des patients 
ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ǎŞǊƛŜǎΦ /Ŝǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ ǎƻƴǘ ǇǊŞǎŜƴǘǎ Řŀƴǎ ǘƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǘǊŀƴŎƘŜǎ ŘΩŃƎŜΣ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ 
ŎƘŜȊ ƭŜ ŦǆǘǳǎΣ ŀǾŜŎ ǇƻƭȅƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎ ǇŀǊ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞglutition in utero.  
Dans les formes congénitales, les troubles de déglutition sont très fréquents, observés chez 78% des 
cas. Ces formes congénitales nécessitent une prise en charge orthophonique dans 77%, et une 
nutrition entérale par sonde nasogastrique chez 69% des patients. 33% de ces nouveau-nés vont 
nécessiter une nutrition entérale au long cours. 
 
Les troubles de déglutition représentent une cause importante de pneumopathie et les 

pneumopathies représenteraient la première cause de décès chez les patients DM1, impliquées dans 

25 à 31% des cas. 

 

Il existe une atteinte des 3 temps de la déglutition : oral, pharyngé et ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴ. La faiblesse 

musculaire de la face perturbe le temps oral (bavage fréquent par incontinence labiale, fuite nasale 

par hypotonie vélaire, faiblesse de la masticationΧ) 

[Ŝǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ ǎƻƴǘ ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ ƭƛŞǎ Ł ǳƴŜ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩamplitude de contraction 

ǇƘŀǊȅƴƎŞŜΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŁ ǳƴ trouble moteur Řǳ ŎƻǊǇǎ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ. Il existe aussi une augmentation 

relative du tonus de base du ǎǇƘƛƴŎǘŜǊ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ en comparaison à la faiblesse 

musculaire du pharynx. 

Lƭ ǊŞǎǳƭǘŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ŘȅǎƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ǳƴŜ ŘȅǎǇƘŀƎƛŜ ŀǳȄ ǎƻƭƛŘŜǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴŜ stase ƘȅǇƻǇƘŀǊȅƴƎŞŜΣ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ 

ŘŜ ƭΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜ. 

La dysphagie est également significativement plus fréquente chez les patients présentant une 

myotonie comparativement aux patients ne présentant pas de myotonie. 

Les patients étant volontiers anosognosiques de ces troubles, on peut proposer un dépistage 

systémaǘƛǉǳŜ Ŝƴ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ǳƴ ǘŜǎǘ ŀǳ ǾŜǊǊŜ ŘΩŜŀǳ Ǉǳƛǎ ǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŀǾŀƴǘ 

ŘΩƻǊƛŜƴǘŜǊ ǾŜǊǎ ŘŜǎ ǘŜǎǘǎ Ǉƭǳǎ ƛƴǾŀǎƛŦǎΦ /ŜŎƛ ǇŜǊƳŜǘ Ŝƴ ŜŦŦŜǘ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇƻǳǊ ŞǾƛǘŜǊ ƭŜǎ 

complications (textures, ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ, etcΧύ. 

[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ ǊŜǇƻǎŜ sinon sur la fibroscopie de déglutition et la 

vidéofluoroscopie de déglutition. Les troubles moteurs ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴǎ peuvent être objectivés par la 

manométrie pharyngo-ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜ. Il est important de noter que la stase hypopharyngée ou 

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

ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ bilan systématique ǎΩƛƭ Ŝǎǘ ŀŎŎŜǇǘŞ. La fibroscopie de déglutition peut être réalisée 

facilement, mais la fluoroscopie et la manométrie sont de disponibilité faibles et donc de seconde 

intention. 
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Troubles de la phonation 

[Ŝǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǾƻƛȄ ǎƻƴǘ ǳƴ ǎȅƳǇǘƾƳŜ ŦǊŞǉǳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ, surtout 

dans les formes plus sévères, congénitales et infantiles, retrouvés chez environ 50% des patients. Les 

ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ ǎƻƴǘ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ 

[Ŝǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ ǎƻƴǘ ƭƛŞǎ Ł ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƻǊƻŦŀŎƛŀles et laryngées et à 

ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ŘŜ ƭŀ ƭŀƴƎǳŜ Ŝǘ Řǳ ǇŀƭŀƛǎΦ [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŜǊǘǳǊōŜǊ ƭŀ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ 

pneumophonique.  

Cette atteinte peut être responsable : 

 -ŘΩǳƴŜ dysarthrie flasque liée à une faiblesse de la musculature orofaciale et plus particulièrement 

des muscles des joues, des lèvres, de la langue et du voile du palais. Celle-ci est fréquente et plus sévère 

Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ Ŝǘ ǉǳƛ ǎǳǊǾƛŜƴƴŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜΦ [ΩŞƳƛǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴǎƻƴƴŜǎ ōƛƭŀōƛŀƭŜǎ 

(« p,b,m,w ») et labiodentales (« f,v ») est particulièrement impactée. Une rhinolalie par déperdition 

nasale est également souvent présente. La dysarthrie est souvent aggravée par les troubles cognitifs 

pouvant être présents dans la pathologie notamment dans les formes congénitales et les formes 

précoces.  

-ŘΩǳƴŜ nasalisation qui est le symptôme le plus souvent retrouvé et parfois le seul notamment dans 
ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŀŘǳƭǘŜǎΦ [ΩŞƳƛǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ŎƻƴǎƻƴƴŜǎ ǾŞƭŀƛǊŜǎ όζ k,g ») est alors souvent perturbée. 
-enfin, on peut noter une raucité de la voix, un débit de parole plus saccadé et lent et une diminution 
de ƭΩƛƴǘŜƴǎƛǘŞ vocale. La voix peut aussi être mouillée en lien avec les troubles de la déglutition.  
 
En pratique ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ hw[ ŀǾŜŎ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŜȄŀƳŜƴ ŘŜ ƭŀ ŎŀǾƛǘŞ ōǳŎŎŀƭŜ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ 
nasofibroscopie est nécessaire pour évaluer les différentes structures musculaires des joues, des 
lèvres, de la langue et la fonction pharyngolaryngée.  
Le temps maximal de phonation peut être mesuré sur un A tenu. Des ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ŘΩŀǳǘƻŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 
et des échelles ŘΩƘŞǘŞǊƻŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘŜ ǎǳƛǾǊŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǇƘƻƴŀǘƻƛǊŜǎΦ 
 
Consultations et suivi  

/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇƘƻƴŀǘƛƻƴΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ 
Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ hw[ ƻǳ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŎƻƴǎǘŀǘŞǎΦ ¦ƴ 
dépistage systématique de dysarthrie ou troubles de déglutition peut être réalisé par le neurologue 
dans le cadre du suivi habituel. Par contre, dans les formes sévères de la maladie, notamment 
congénitales et infantiles, une évaluation de la phonation et de la déglutition est recommandée 
annuellement, soit par le médecin référent (neuropédiatreΣ ƴŜǳǊƻƭƻƎǳŜΣ atwύ ǎƻƛǘ ǇŀǊ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜΣ 
ƭŜ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞ ƻǳ ƭΩhw[Φ 

[Ωintervention ŘŜ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ permet également de faire de la prévention sur la posture de 
ǎŞŎǳǊƛǘŞΣ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŦŀǾƻǊƛǎŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǎur les textures à risque.  

Atteintes maxillo-faciales 
 
Les patients présentent un faciès et une croissance faciale particuliers, en rapport avec ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŘŜ 
leurs muscles faciaux, notamment masticateursΦ 9ƴ ŜŦŦŜǘΣ ƛƭ ŀ ŞǘŞ ƳƻƴǘǊŞ ǉǳŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŘŜǎ muscles 
faciaux joue un rôle majeur dans le développement cranio-maxillofacial. Les données échographiques 
et électromyographiques confirment une atrophie et/ou une dégénérescence des muscles 
masticateurs, et des activités musculaires masticatrices du faisceau antérieur du muscle temporal 
antérieur et du muscle masséter significativement plus faibles chez les patients atteints de DM1. 
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Ces patients développent, en règle générale, les caractéristiques phénotypiques conséquentes de ces 
anomalies de la sphère masticatrice : une face longue, peu expressive ; une inocclusion labiale avec 
respiration buccale ; une position basse de langue, entraînant un hypo-développement du maxillaire 
qui reste étroit avec une voûte palatine profonde et un hyper-développement mandibulaire en bas et 
en avant ; un encombrement dentaire. Ils présentent par conséquent très fréquemment des anomalies 
occlusales, avec dysmorphose dento-squelettique de classe III, rotation horaire du plan occlusal, 
infracclusie antérieure et articulé croisé postérieur. 
 
tƭǳǎ ƭΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 5aм Ŝǎǘ ǇǊŞŎƻŎŜΣ Ǉƭǳǎ ƭŜ ǇƘŞƴƻǘȅǇŜ ƳŀȄƛƭƭƻ-facial est marqué. 
 
Les déformations cranio-ƳŀȄƛƭƭƻŦŀŎƛŀƭŜǎΣ Řƻƴǘ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŞ ŘŜƴǘŀƛǊŜΣ ŜƴǘǊŀƞƴŜƴǘ ŘŜǎ 
troubles fonctionnels (mastication, respiration) et des ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Řŀƴǎ ƭΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ŦƻǊǘ 
retentissement psychologique. 
 
Un traitement de ces déformations doit donc être proposé, quand il est réalisable, comprenant une 
prise en charge orthodontique, chirurgicale, orthophonique et/ou en kinésithérapie maxillo-faciale, 
Řŀƴǎ ƭŜ ōǳǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƎƭƻōŀƭŜƳŜƴǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǾƛŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ (sujet traité dans la partie « Prise en 
charge thérapeutique »).
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SYNTHESE : ATTEINTE DE LA SPHERE ORL : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1 
Annexe associée Υ t9/ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 

 Evaluation initiale 

Rythme et contenu du suivi 

Symptômes à rechercher Examens, Evaluations à réaliser 

Troubles de la déglutition : 
Dysphagie aux solides et aux liquides, majorée chez 

les patients présentant une myotonie 
Stase hypopharyngée, voix mouillée 

Difficultés de mastication 
Lenteur à l'alimentation et risque de fausses routes 

souvent niés par le patient (anosognosie) 
 

¢ǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇƘƻƴŀǘƛƻƴ Υ  
Dysarthrie flasque 

Nasalisation 
Raucité de la voix, débit de parole ralenti et 
saccadé, diminution de l'intensité vocale, 

imprécision articulatoire 
 

Atteinte musculaire orofaciale : 
Face longue, peu expressive, inocclusion labiale 
avec respiration buccale, position basse de la 

langue, encombrement dentaire 
Anomalies occlusales avec dysmorphie dento-

squelettique 
 

Spécificités des formes pédiatriques : 
Troubles de l'oralité (succion-déglutition) 

Bouche ouverte, lèvre supérieure en forme de tente 
("tented upper lip") 

aŀƧƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 
phonation 

 
Au diagnostic du fait du risque de minimisation des symptômes 

 
Evaluation clinique ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞŜΣ ƛŘŞŀƭŜƳŜƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜ ǇŀǊ ǳƴ orthophoniste avec 

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

Evaluation clinique de la dysarthrie par un orthophoniste 
 

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

wŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩƛƴŦŜŎǘƛƻƴǎ ōǊƻƴŎƘƻ-ǇǳƭƳƻƴŀƛǊŜǎΣ ŘŜ ŦŀǳǎǎŜǎ ǊƻǳǘŜǎΣ ŘΩŞǾƛŎǘƛƻƴǎ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜǎΣ ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ 
courbe de poids, de ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ŜǘŎ. 
{ǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩŞǘŀǘ ōǳŎŎƻŘŜƴǘŀƛǊŜ 

Si pas de critère de gravité, test au ǾŜǊǊŜ ŘΩŜŀǳ (Chronométrage, nb de gorgées, évaluation qualitative : voix mouillée, 
évaluation risque FR) 

Utilisation de la classification IDDSI (standardisation internationale des textures) 
Débit expiratoire de pointe à la toux 

Fibroscopie de déglutition ǎŜƭƻƴ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ 
Interrogatoire / auto-questionnaires : DHI ς Deglutition handicap index NB : possible minimisation des difficultés par les 

ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм Ƴŀƛǎ ǇŜǊƳŜǘ ǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŜǘŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǎƻŎƛŀƭ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ 
Selon disponibilité et besoins :  vidéofluoroscopie de déglutition, manométrie pharyngo- ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴne 

 
¢ǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǇƘƻƴŀǘƛƻƴ : 

Examen de la cavité buccale 
Mesure du temps maximal de phonation, Questionnaire d'autoévaluation de la voix (VHI ; VHI-30, pathologique si >20), 

Echelles d'hétéroévaluation (enregistrement vocal, GRBAS) 
Nasofibroscopie 

 
Atteintes maxillo-faciales : 

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

 
9Ǿŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩƻǳǘƛƭǎ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ (orthophonie, ergothérapie) 

Recherche de troubles du sommeil si anomalies maxillo-faciales (cf. chapitre spécifique) 
  

Evaluation annuelle systématique 
pour la déglutition (ORL et/ou 

orthophonique), surtout chez les 
formes sévères (congénitales et 

infantiles) 
 

Réévaluation au cas par cas pour les 
troubles de ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ 

phonation 
 

9ƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎǳƛǾƛ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ : 
dépistage systématique de dysarthrie 
et des troubles de la déglutition par le 

neurologue dans le cadre du suivi 
habituel, reprise du suivi ORL le cas 

échéant 
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2.8. Atteintes ophtalmologiques 

 
Différentes atteintes ophtalmologiques sont décrites : 
 
Cataracte 
 
5ŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŀŘǳƭǘŜǎΣ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ ƭŀ ŎŀǘŀǊŀŎǘŜ Ŝǎǘ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ пт Ҍκ- 5 ans, présente chez 
environ 30 à 56% des patients. Elle e un aspect typique en « arbre de Noël » (« Christmas tree 
cataract », ǊŜǘǊƻǳǾŞ Řŀƴǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎύ : opacités ponctuelles iridescentes polychromiques 
ŘƛǎǎŞƳƛƴŞŜǎ Řŀƴǎ ƭŜ ŎǊƛǎǘŀƭƭƛƴΣ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇŜǳ ǇŞƴŀƭƛǎŀƴǘŜǎ ŘΩǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ǾƛǎǳŜƭΦ 
9ƭƭŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƭŜ ǇǊŜƳƛŜǊ ǎƛƎƴŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ ƭΩƛƴǘŜǊǾŀƭƭŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ ƭŀ ŎŀǘŀǊŀŎǘŜ Ŝǘ ŎŜƭǳƛ ŘŜ 
ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ Ŝǎǘ ŘΩŜƴǾƛǊƻƴ мл Ҍκ- 2 ans. /ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ƭŀ ǇǊŞǾŀƭŜƴŎŜ Ŝǎǘ Ǉƭǳǎ ǊŀǊŜ : 7% dans 
une étude de 354 patients.  

 
Ptosis et malpositions palpébrales 
 
5ŀƴǎ ƭŜǎ ǎŞǊƛŜǎ ƻǇƘǘŀƭƳƻƭƻƎƛǉǳŜǎΣ ƛƭ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ Ŏƻƴǎǘŀƴǘ όрл҈ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎύΦ ¦ƴŜ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜ ǇŜǳǘ ǇŀǊŦƻƛǎ 
être proposée (dans moins de 10% des cas dans les études), par suspension frontale ou par résection 
du releveur. Néanmoins, certains patients doivent être réopérés pour relâcher la suspension frontale 
en raison de complications cornéennes ŘǳŜǎ Ł ƭΩƛƴƻŎŎƭǳǎƛƻƴ Ǉƻǎǘ-opératoire. [ΩƻǊōƛŎǳlaire étant 
souvent très faible chez ces patients, le risque de complications cornéennes post chirurgicales par 
lagophtalmie est important. La chirurgie - si elle doit être réalisée - le sera de façon très prudente. On 
ne négligera pas les alternatives non chirurgicales (dispositif anti-ptosis Mercier à fixer sur les lunettes, 
Ǌǳōŀƴ ŀŘƘŞǎƛŦΧύΦ 
[ΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŦŀŎƛŀƭŜ ǇŜǳǘ ŀƳŜƴŜǊ ŀǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜŎǘǊƻǇƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ƭΩŜƴǘǊƻǇƛƻƴ ǇŀƭǇŞōǊŀƭΦ {ƛ ŎŜǎ 
ƳŀƭǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ǎŜ ŎƻƳǇƭƛǉǳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ ŘŜ ǎǳǊŦŀŎŜ ƻŎǳƭŀƛǊŜΣ ŜƭƭŜs doivent être prises en charge 
chirurgicalement.  
[Ŝ ŘŞŦŀǳǘ ŘΩƻŎŎƭǳǎƛƻƴ ǇŀƭǇŞōǊŀƭŜ Ŝǎǘ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƻƴƧƻƴŎǘƛǾƛǘŜǎ Ł ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴ ƧǳǎǘƛŦƛŀƴǘ ŘΩǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ 
topique (hydratation, pommade oculaire à la vitamine A voire occlusion nocturne palpébrale). 

 
MélanomŜ ŘŜ ƭΩǳǾŞŜ 
 
Le risque de mélanome choroïdien est estimé 28 fois plus élevé que dans la population générale. Des 
mélanomes de ƭΩǳǾŞŜΣ ŘŜ ƭŀ ŎƘƻǊƻƠŘŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƛǊƛǎ ƻƴǘ ŞǘŞ décrits chez ces patients. Une surveillance 
ophtalmologique régulière permet de dépister ces tumeurs au stade présymptomatique.  

 
Atteinte cornéenne 
 
La dystrophie endothéliale de Fuchs est présente dans 36% des cas (souvent de grade 2). 
[ŀ ǘƻȄƛŎƛǘŞ ŘŜ ƭΩ!wb ŘǳŜ Ł ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴ ǘǊƛƴǳŎƭŞƻǘƛŘƛǉǳŜ ό¢bwύ Řǳ /¢D Řŀƴǎ ƭΩ!5b ƴƻƴ 
codant des gènes du facteur de transcription 4 (TCF4) et de la protéine kinase DM1 (DMPK) a été 
décrite dans la dystrophie cornéenne endothéliale de Fuchs (FECD) et la dystrophie myotonique de 
type 1 (DM1), respectivement. 
Il peut ǎΩŀƎƛǊ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭΦ La prise en charge ne diffère pas de celle de dystrophie de 
Fuchs isolée.  
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Atteintes rétiniennes 
 
Il a été rapporté la survenue de dystrophies rétiniennes associées aux dystrophies myotoniques :  

ǒ 26 ,6% de dystrophies maculaires réticulées (en aile de papillon) 
ǒ нпΣр҈ ŘΩŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŞǇƛǘƘŞƭƛǳƳ ǇƛƎƳŜƴǘŀƛǊŜ 
ǒ поΣф ҈ ŘΩŀǘǊƻǇƘƛŜǎ ǊŞǘƛƴƛŜƴƴŜǎ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜǎ ŘŜ ŦƻǊƳŜ ǇƻƭȅƎƻƴŀƭŜ 
ǒ нлΣп҈ ŀǾŀƛŜƴǘ ǳƴŜ ŦƻǊƳŜ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ ǆƛƭ 

[ΩŀŎǳƛǘŞ ǾƛǎǳŜƭƭŜ Şǘŀƛǘ Ŝƴ ƎŞƴŞǊŀƭ ǊŜƭŀǘƛǾŜƳŜƴǘ ǇǊŞǎŜǊǾŞŜΦ 
Des membranes épirétiniennes et des trous maculaires lamellaires ont également été décrits. 

 

SYNTHESE ATTEINTE OPHTALMIQUE : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1 

Evaluation initiale 
 

Rythme et contenu du suivi 
Atteintes à rechercher Evaluations à réaliser 

 
Cataracte 

 
Ptosis  

 
Atteinte de surface oculaire 

(syndrome sec) 
Atteintes rétiniennes 
aŞƭŀƴƻƳŜ ŘŜ ƭΩǳǾŞŜ 

 
 

! ƭΩŃƎŜ du diagnostic ou selon les signes 
cliniques 

Examen ophtalmologique et orthoptique avec 
des examens paracliniques à élargir en fonction 

des découvertes ŘŜ ƭΩŜȄŀƳŜƴ ƛƴƛǘƛŀƭ 

Suivi avec un ophtalmologiste 
de proximité (en ville) à adapter 
Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩŀǇǇŜƭΣ 

(par exemple tous les 2 ans chez 
ƭΩŀŘǳƭǘe) 

 
Rythme de suivi à adapter 

individuellement si atteintes 
oculaires ou signes d'appel 

 

 

2.9. Troubles vésico-sphinctériens et anorectaux 

 
Ces manifestations concernent autant les adultes que la population pédiatrique. Ces symptômes sont 
perçus comme invalidants tant physiquement que socialement par les patients avec un net impact sur 
leur qualité de vie et celle de leur entourage. Il est donc impératif que leur dépistage fasse partie du 
bilan des complications chez tous les patients atteints de DM1, quel que soit leur âge. 
 
Sur le plan urinaire 
 
[ΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴŀƛǊŜ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘ Ŝǘκƻǳ ǇŀǊ ǳǊƎŜƴǘǳǊƛŜǎ sont des symptômes retrouvés dans cette 
ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴΦ 5Ŝ ƴƻƳōǊŜǳȄ Ŏŀǎ ŘΩénurésie en pédiatrie sont rapportés. 
Plusieurs préǎŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ǳǊƻŘȅƴŀƳƛǉǳŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ŎŜǎ ƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜǎ ƻƴǘ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘŜ 
publications de cas rapportés dont ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ Řǳ ǇƭŀƴŎƘŜǊ ǇŜƭǾƛŜƴ ǇŀǊ ŘŞŦƛŎƛǘ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ 
ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǎǇƘƛƴŎǘŞǊƛŜƴƴŜ ǳǊŞǘǊŀƭŜΣ ƭΩƘȅǇŜǊŀŎǘƛǾƛǘŞ ǾŞǎƛŎŀƭŜΦ 
Quelques cas ŘΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ǾŞǎƛŎŀƭŜ pouvant être à risque de rétention chronique et de complications 
sur le haut appareil urinaire au long terme sont également publiés. 
 
Nous conseillons donc dΩƛƴǘŜǊǊƻƎŜǊ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ sur la présence de signes 
fonctioƴƴŜƭǎ ǳǊƛƴŀƛǊŜǎ ǘŜƭǎ ǉǳŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴŀƛǊŜ ƻǳ ƭŀ ŘȅǎǳǊƛŜ ƭƻǊǎ Řǳ ōƛƭŀƴ ŘŜǎ ŎƻƳƻǊōƛŘƛǘŞǎ 
possibles. 
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[ŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ calendrier mictionnel avec mesure des apports hydriques et des volumes urinés 
ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ questionnaire standardisé tel que ƭΩL/Lv-UI SF (ICIQ-UI SF | ICIQ) peuvent 
ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎŜǊ ƭŜ ǘȅǇŜ ŘΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴŀƛǊŜ Ŝǘ ƭŀ ƎşƴŜ ƻŎŎŀǎƛƻƴƴŞŜ ŀu quotidien. 
 
En fonction de la cliniqueΣ ǳƴŜ ǾŞǊƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŀƴƴǳŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩŀǎǇŜŎǘ ǊŞƴƻ-vésical par échographie ainsi que 
le suivi de la fonction rénale plutôt par mesure de la clairance de la créatinine par recueil urinaire sur 
нпƘ Ŝǎǘ ǇǊŞŦŞǊŀōƭŜ όƭŜǎ ŘŞŦƛŎƛǘǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ǇƻǳǾŀƴǘ ƛƴǘŜǊŦŞǊŜǊ ŀǾŜŎ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘŀǳȄ ŘŜ 
créatinine sanguine). Si un déficit en masse musculaire important existe déjà chez le patient, la mesure 
de la clairance de la cystatine C a également montré son efficacité dans le suivi de la fonction rénale. 
 
Les patients ayant des troubles urinaires doivent être adressés à des urologues ou neuro-urologues 
ou par le médecin MPR poǳǊ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ examen clinique neuro-périnéal et de bilans plus 
ŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎ ǘŜƭǎ ǉǳΩune débitmétrie et un bilan urodynamique si nécessaire. Ces examens spécialisés 
permettront de vérifier la bonne vidange vésicale ainsi que la contractilité détrusorienne et la 
compétence sphinctérienne urétrale et de proposer des solutions les plus adaptées aux patients. 
 
Sur le plan anorectal 
 
[ΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ŀƴŀƭŜ όǇŜǊǘŜ ƛƴŎƻƴǘǊƾƭŞŜ ŘŜ ǎŜƭƭŜǎ Ŝǘκƻǳ ŘŜ ƎŀȊύ Ŝǎǘ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞŜ ŎƻƳƳŜ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘŜ 
ǉǳŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴaire à ce jour dans cette population. Les dernières études de cohorte retrouvent 
une prévalence importante dépassant souvent 30%. Les troubles du transit tels que la constipation et 
les diarrhées ƻǳ ōƛŜƴ ƭΩŀƭǘŜǊƴŀƴŎŜ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ǇƘŞƴƻƳŝƴŜǎ Ŧƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŀǊǘie des symptômes 
ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ǊŜǘǊƻǳǾŞǎ ŎƘŜȊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ /Ŝǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǘǊŀƴǎƛǘ ǎΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ŘŜ 
douleurs abdominales peu spécifiques. 
 
[ŀ ǇƘȅǎƛƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ŀƴŀƭŜ ŀ ŞǘŞ ŜȄǇƭƻǊŞŜ ǇŀǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŞǘǳŘŜǎ ǇǊƻǎǇŜŎǘƛǾŜǎ ŀǾŜŎ Ŏŀǎ 
contrôlŜ ǳǘƛƭƛǎŀƴǘ ƭŀ ƳŀƴƻƳŞǘǊƛŜ ŀƴƻǊŜŎǘŀƭŜΣ ƭΩŞŎƘƻ-ŜƴŘƻǎŎƻǇƛŜ Ŝǘ ƭΩŞƭŜŎǘǊƻƳȅƻƎǊŀǇƘƛŜΦ ¦ƴŜ 
implication des deux sphincters (strié et lisse) est reconnue avec diminution des pressions de repos 
et du réflexe recto-anal inhibiteur mais également une atrophie du sphincter et des contractions 
myotoniques sphinctériennes suivant une relaxation en réponse à une distension rectale. Le 
retentissement de ce trouble est largement majoré par une situation de constipation chronique avec 
débâcles diarrhéiques épisodiques (pouvant être en lien avec le régime alimentaire et hydrique du 
patient). 
 
[ΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ŀƴŀƭŜ Ŝǎǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘΣ ŘΩŀǳǘŀƴǘ 
que ce sujet est encore tabou y compris dans la population générale. 
 
Lƭ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭŜ ǎŎƻǊŜ ŘΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ŀƴŀƭŜ ŘŜ ±ŀƛȊŜȅ ou le score 
Neurologic Bowel Dysfunction ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ Ł ƭŀ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ Ŝǘ Ł ƳŜǎǳǊŜǊ ǎƻƴ 
retentissement sur la qualité de vie. 
 
[ΩŜȄŀƳŜƴ clinique ǇƻǳǊ ŘŞǇƛǎǘŜǊ ǳƴŜ ƘȅǇŜǊǘƻƴƛŜ Řǳ ǎǇƘƛƴŎǘŜǊ ǊŜŎǘŀƭ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ ǇŀǊ 
manométrie et écho-endoscopie rectale auprès de gastro-entérologues semblent les plus appropriés 
ŦŀŎŜ Ł ŎŜ ǎȅƳǇǘƾƳŜ ŀŦƛƴ ŘŜ ǾŞǊƛŦƛŜǊ ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴ ǘǊaitement le plus adapté. 
 
Il est également important de caractériser le transit du patient, en se basant préférentiellement sur 
des définitions standardisées telles que celles de la classification de Rome IV. 
 
Ainsi, la constipation chronique (trouble du transit le plus fréquemment rencontrés) y est définie 
comme ƭΩŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ н ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŘŜǇǳƛǎ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ с Ƴƻƛǎ ǇŀǊƳƛ :   
- Moins de 3 selles par semaine 

https://iciq.net/iciq-ui-sf
https://iciq.net/iciq-ui-sf
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- Selles dures 
- Efforts de poussée nécessaires 
- {Ŝƴǎŀǘƛƻƴ ŘΩŞǾŀŎǳŀǘƛƻƴ ƛƴŎƻƳǇƭŝǘŜ 
- Sensation de blocage anorectal 
- aŀƴǆǳǾǊŜǎ ŘƛƎƛǘŀƭŜǎ ƻǳ ŀǳǘǊŜǎ ǇƻǳǊ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŜȄƻƴŞǊŀǘƛƻƴ 
 
La consistance des selles pourra être appréciée facilement en auto-ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŀǳ ƳƻȅŜƴ ŘŜ ƭΩéchelle 
Bristol. Une selle de consistance satisfaisante est Bristol 3 ou 4. Répertorier les apports hydriques et 
de fibres est également important. 
 
La physiopathologie de la constipation dans la DM1 est encore débattue entre un ralentissement 
global du transit par atteinte de la musculature digestive lisse et des difficultés anorectales à la 
défécation par atteinte sphinctérienne ou une association des deux phénomènes. 
 
Il ne faut pas hésiter à faire réaliser un Abdomen Sans Préparation voire un Temps de Transit Colique 
ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜ ǇŜǳ ŦƛŀōƭŜ ŀŦƛƴ ŘΩƻōƧŜŎtiver une stase stercorale signant une 
constipation importante. 
 
Spécificités pédiatriques  
 
La symptomatologie est superposable à celle de l'adulte avec des problématiques d'énurésie 
possible, d'incontinence urinaire et de rétention d'urine nécessitant des explorations urologiques et 
urodynamiques si besoin. 
La constipation et les fausses-diarrhées de constipation sont très fréquentes et source de douleurs 
abdominales à prendre en compte et à questionner à chaque suivi. L'incontinence anale est possible 
avec notion d'encoprésie, de fuites anales rapportées par les parents. Chez l'adolescent, ces plaintes 
sont souvent difficilement abordées mais devraient également être recherchées lors des visites de 
suivi.  
/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ on sera particulièrement vigilant à utiliser des prises en charge non invasives en 
première intention.
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SYNTHESE TROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET ANORECTAUX : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1 

Evaluation initiale 

Rythme et contenu du suivi 

Complications à rechercher Evaluations à réaliser 

Incontinence urinaire à l'effort 
et/ou par urgenturies 

 
Incontinence anale 

 
Constipation 

 
Diarrhées 

 
Dysurie 

 
Hypotonie vésicale (avec risque de 

rétention chronique) 
 

Spécificités des formes 
pédiatriques : 

Enurésie, incontinence urinaire, 
rétention 

Encoprésie 
Béance anale (en lien avec une 

hypotonie sphinctérienne), fuites 
anales 

 
Evaluation initiale, au diagnostic, à conduire par un médecin spécialisé de la pathologie, neurologue, 

neuropédiatre, ou médecin MPR 
 

Sur le plan urinaire : 
 

- Interrogatoire systématique sur la présence de signes fonctionnels urinaires (calendrier mictionnel avec 
mesure des apports hydriques et des volumes urinés, ICIQ-UI SF chez l'adulte) 

- En fonction de la clinique : échographie réno-vésicale, mesure de la clairance de la créatinine 
(éventuellement mesure de la clairance de la cystatine C en cas de déficit musculaire important) 

- Si symptômes invalidants, possibilités d'adressage à un urologue ou neuro-urologue ou MPR pour 
examen clinque neuro-périnéal, débitmétrie et bilan urodynamique 

 
Sur la plan anorectal :  

 
- Interrogatoire systématique pour caractérisation du transit et des selles (calendrier, score NBD, échelle 

de Bristol)  
- En fonction de la clinique ou si patient peu interrogeable : Abdomen sans Préparation, Temps de Transit 

Colique 
- Si symptômes invalidants , possibilité d'adressage à un gastroentérologue pour examen clinique, 

exploration par manométrie et écho-endoscopie rectale 
 

Formes pédiatriques 
 

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

  

0-10 ans  
 

A intégrer au rythme du suivi décidé 
ǇƻǳǊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 

 
Adolescence ς Age adulte  

 
1 x / an en fonction de la clinique 
(réévaluation tous les 2 ans de 

manière systématique) 
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2.10. Atteintes cognitives et comportementales  

 
Des troubles cognitifs et comportementaux sont fréquemment observés dans la DM1, quelle que soit 
la forme de la maladie (congénitale, infantile, juvénile, adulte, tardive). Le retentissement sur la 
ǎŎƻƭŀǊƛǘŞ Ǉǳƛǎ ƭΩƛƴǎŜǊǘƛƻƴ ǎƻŎƛƻ-professionnelle devront être évalués. 
 
La forme congénitale est associée à la présentation clinique de la DM1 la plus sévère sur le plan 
ŎƻƎƴƛǘƛŦΣ ǘƻǳǘ ŎƻƳƳŜ ŜƭƭŜ ƭΩŜǎǘ ǎǳǊ les plans musculaire et respiratoire. Le trouble du développement 
intellectuel (TDI) y est quasi-constant avŜŎ ŘŜǎ ǉǳƻǘƛŜƴǘǎ ƛƴǘŜƭƭŜŎǘǳŜƭǎ όvLύ ŀƭƭŀƴǘ ŘŜ пл Ł слΣ ǎŀƴǎ ǉǳΩƛƭ 
ƴΩȅ ŀƛǘ ŘŜ ŘŞƎǊŀŘŀǘƛƻƴ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ Řǳ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ǇǊƻǇƻǊǘƛƻƴ ŘŜ ŎŀǎΦ {ǳǊ 
ƭŜ Ǉƭŀƴ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘŀƭΣ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŞŦƛŎƛǘŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ƘȅǇŜǊŀŎǘƛǾƛǘŞΣ de la 
ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴΣ ŘŜ ƭŀ ǎƻŎƛŀƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜǎ ǎǘŞǊŞƻǘȅǇƛŜǎ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ŞǾƻŎŀǘŜǳǊǎ ŘΩǳƴ ǘŀōƭŜŀǳ ǇǎŜǳŘƻ-
autistique (« autistic-like ») » ont été rapportés. 
 
La forme infantile de la maladie (apparition des symptômes entre l'âge de 1 et 10 ans) reste encore 
mal diagnostiquée, car la présentation clinique des enfants atteints ne ressemble ni à la forme 
ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ όƳƻƛƴǎ ǎŞǾŝǊŜύΣ ƴƛ Ł ŎŜƭƭŜ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜΦ [Ŝǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ƴΩƻƴǘ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ Ǉŀǎ ƻǳ ǇŜǳ ŘŜ 
ŦŀƛōƭŜǎǎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ Ŝǘ ƭŜ ǎƛƎƴŜ ŘΩŀǇǇŜƭ ƭŜ Ǉƭǳǎ ŦǊŞǉǳŜƴǘ ŎƻƴǎƛǎǘŜ Ŝƴ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜΦ 9ƴ 
ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ŎŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ǎŜ ǘǊƻǳǾŜƴǘ 
Řŀƴǎ ǳƴŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩƛǎƻƭŜƳŜƴǘ ǎƻŎƛŀƭ Ŝǘ ŘΩŜȄŎƭǳǎƛƻƴ ŘŜǎ ŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜǎΦ /ŜǘǘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ 
neuroƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ Ŧŀƛǘ ŀƛƴǎƛ ǇŀǊǘƛŜ ŘŜǎ ƳŀƭŀŘƛŜǎ ǊŀǊŜǎ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŎƻƳǇƭŜȄŜǎ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇΦ 
Les difficultés apparaissent dès la maternelle et sont majorées par une fatigabilité, une lenteur, parfois 
une somnolence, une hypotonie des muscles du visage pouvant conduire à une certaine inexpressivité 
faciale et à une dysarthrie. Des études récentes rapportent un TDI léger/une intelligence subnormale 
et soulignent des déficits touchant les domaines visuo-spatiaux constructifs, les processus 
attentionnels, la flexibilité cognitive, la mémoire de travail auditivo-verbale et la cognition sociale. Les 
plaintes se rapportant au sommeil, notamment à travers une somnolence excessive diurne, et à la 
fatigue sont fréquemment retrouvées et impactent la qualité de vie des enfants et adolescents.  
 
On retrouve au premier plan du tableau cognitif de la forme juvénile (apparition des symptômes entre 
10 et 20 ans) des dysfonctionnements exécutifs et visuospatiaux constructifs ainsi que des troubles 
des apprentissages et des interactions sociales. 
 
Chez ƭΩŀŘǳƭǘŜ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǳƴŜ 5aмΣ ƭŀ ƭƛǘǘŞǊŀǘǳǊŜ ǎŎƛŜƴǘƛŦƛǉǳŜ ǎǳǊ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ƳƻƴǘǊŜ ŘŜǎ 
résultats variables sur la sévérité et les domaines/fonctions altérés. Par exemple, certaines études 
retrouvent des dysfonctions cognitives légères dans les formes non-ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎΣ ŀƭƻǊǎ ǉǳŜ ŘΩŀǳǘǊŜǎ 
retrouvent des tableaux plus sévères. Une méta-ŀƴŀƭȅǎŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ŀ 
confirmé une atteinte potentielle de tous les domaines cognitifs par rapport à des contrôles, ainsi 
ǉǳΩǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŞǘǳŘŜǎΦ /ŜǘǘŜ ƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ǇŜǳǘ ǎΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ǇŀǊ ƭŀ ǘŀƛƭƭŜ ŘŜǎ 
échantillons souvent faible, mais également par la variabilité phénotypique des populations étudiées 
(études incluant des formes congénitales/juvénƛƭŜǎ ƻǳ ƴƻƴΣ ŃƎŜǎ ǾŀǊƛŀōƭŜǎύ ƻǳ ǇŀǊ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ 
potentielle de profils cognitifs différents dans la DM1. Malgré cette hétérogénéité, certaines atteintes 
semblent au premier plan. Ainsi, la plupart des études montrent une altération prédominante des 
fonctions exécutives ǇŀǊ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀǳȄ ŀǳǘǊŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴǎ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎΦ [ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭŀ cognition sociale, 
ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǘƘŞƻǊƛŜ ŘŜ ƭΩŜǎǇǊƛǘΣ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ǊŜǘǊƻǳǾŞŜΣ ŎŜ ǉǳƛ ǇƻǳǊǊŀƛǘ ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ 
le contact particulier de ces patients. Un déficit des capacités de prise de décision a également été mis 
en évidence, ce qui peut également expliquer les difficultés de mise en place des soins et du suivi. 
 
Des problématiques comportementales et psychiatriques sont également observées comme des 
difficultés interpersonnelles fréquentes, des troubles de personnalités comme une personnalité 



 
 
 

49 
 

évitante, une apathie ƻǳ Ł ƭΩƛƴǾŜǊǎŜ ǳƴŜ ŘŞǎƛƴƘƛōƛǘƛƻƴΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜǎκǇǎȅŎƘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ 
décrites dans la DM1 peuvent avoir un impact sur les fonctions cognitives, comme une fatigue 
excessive, une désorganisation du sommeil et une hypersomnolence, ou des troubles anxiodépressifs, 
ces derniers semblant plutôt secondaires au déficit moteur et à la difficulté à vivre avec une maladie 
chronique. Concernant leur évolution, les études longitudinales chez des adultes atteints de DM1 
montrent une ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ avec une dégradation semblant plus 
rapide dans les formes tardives (premiers signes de la DM1 après 40 ans) que dans les autres formes 
de la maladie. 
 
En raison de ces atteintes cognitives, le patient doit être informé que la DM1 est également une 
άƳŀƭŀŘƛŜ Řǳ ŎŜǊǾŜŀǳέ Ŝǘ ǳƴ bilan neuropsychologique doit être proposé aux patients enfants et 
adultesΣ ƳşƳŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǇƭŀƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ explicite. Ce bilan peut mettre en évidence le 
άƘŀƴŘƛŎŀǇ ƛƴǾƛǎƛōƭŜέ ǉǳΩŜǎǘ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜΣ ǇƻǳǊ ǉǳŜ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇǳƛǎǎŜ ŀǾƻƛǊ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ 
ŀŘŀǇǘŞŜ Ŝǘ ǎƛ ōŜǎƻƛƴ ŘŜǎ ŀƛŘŜǎ Řŀƴǎ ǎŀ ǎŎƻƭŀǊƛǘŞ ƻǳ Řŀƴǎ ǎƻƴ ƳƛƭƛŜǳ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭΦ /ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǘ 
ƭΩŜƴŦŀnt, ce bilan devra comprendre une évaluation psychométrique globale (QI), des fonctions 
ŜȄŞŎǳǘƛǾŜǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴΣ ŘŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴǎ Ǿƛǎǳƻ-spatiales et visuo-constructives, de la mémoire, de la 
ŎƻƎƴƛǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜΣ ŘŜ ƭΩŀǇŀǘƘƛŜΣ ƭŀ ŘŞǇǊŜǎǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜΣ Ŝǘ ǳƴŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩŀǊƎǳƳŜƴǘǎ 
ǇƻǳǊ ǳƴŜ ƘȅǇŜǊǎƻƳƴƛŜκǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘƛǳǊƴŜ ŜȄŎŜǎǎƛǾŜΦ /ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ƛƭ ŦŀǳŘǊŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜ 
langage (expression, compréhension) et les apprentissages (recherche de dyscalculie, dyslexie, 
ŘȅǎǇǊŀȄƛŜύΦ /ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘe, il est nécessaire avant le bilan neuropsychologique ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ 
ŘŜ ŎŀǘŀǊŀŎǘŜ ǉǳƛ ŘƻƴƴŜǊŀƛǘ ǳƴŜ ōŀƛǎǎŜ ŘΩŀŎǳƛǘŞ ǾƛǎǳŜƭƭŜΦ 9ƴ Ŏŀǎ ŘŜ ǇǊƻōƭŝƳŜ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘŀƭ ƻǳ 
psychiatrique, le patient pourra être adressé à un psychiatre pour évaluer et traiter notamment un 
éventuel trouble du spectre autistiqǳŜΣ ƻǳ ǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ ŘŞŦƛŎƛǘŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ƳŀƧƻǊƛǘŀƛǊŜƳŜƴǘ ǎŀƴǎ 
hyperactivité. 
 
Dans les formes pédiatriques, le bilan neuropsychologique doit être proposé avant le début de la 
ǎŎƻƭŀǊƛǘŞ ƻǳ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎΣ Ǉǳƛǎ ǊŞǇŞǘŞ н Ł о Ŧƻƛǎ ŀǾŀƴǘ ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΦ /ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜΣ ƛƭ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ 
au diagnostic, puis reproposé ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŀƴƴŞŜǎ Ǉƭǳǎ ǘŀǊŘ ƻǳ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇƭŀƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ 
par le patient ou ses proches. 

! ŎŜ ƧƻǳǊΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƛƳŀƎŜǊƛŜ ŎŞǊŞōǊŀƭŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳe, hormis en cas 
de suspicion de diagnostic différentiel. On réalisera alors de préférence une IRM, à défaut un scanner 
en cas de contre-ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ όǇŀŎŜƳŀƪŜǊύΦ [ƻǊǎǉǳΩŜƭƭŜ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜΣ ƭΩƛƳŀƎŜǊƛŜ ǇŜǳǘ ǊŜǘǊƻǳǾŜǊ ŘŜǎ 
anomalies comme une atrophie cortico-sous-corticale, des espaces périvasculaires de Virchow-Robin 
dilatés, et des hypersignaux T2 de substance blanche qui peuvent notamment siéger au niveau des 
pôles temporaux. 

La physiopathologie des troubles cognitifs dans la DM1 reste imparfaitement comprise. Elle est 
ǇǊƻōŀōƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǊŀǇǇƻǊǘ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘΩŞǇƛǎǎŀƎŜ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ƎŝƴŜǎ ŎŀǳǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ 
triplets CTG dans le gène DMPK, aboutissant à des atteintes neurodéveloppementales, 
neurodégénératives et vasculaires, elles même altérant la connectivité cérébrale. Les arguments pour 
ǳƴŜ ƻǊƛƎƛƴŜ ƴŜǳǊƻŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘŀƭŜ ǎƻƴǘ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǉǳƛ ǎƻƴǘ 
associées à une atteinte cognitivo- comportementale sévère et précoce, ainsi que des anomalies 
cérébrales comme une gyration simplifiée ou des hétérotopies neuronales. Les arguments pour une 
ƻǊƛƎƛƴŜ ƴŜǳǊƻŘŞƎŞƴŞǊŀǘƛǾŜ ǎƻƴǘ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŜǊǾŜŀǳ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ŘΩŀƴƻƳŀƭƛŜǎ 
anatomopathologiques observées dans les maladies neurodégénératives, comme une perte neuronale 
Ŝǘ ŘŜǎ ŘŞƎŞƴŞǊŜǎŎŜƴŎŜǎ ƴŜǳǊƻŦƛōǊƛƭƭŀƛǊŜǎ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜǎ ŘΩŀƎǊŞƎŀǘǎ ŘΩǳƴŜ ƛǎƻŦƻǊƳŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ 
ǇǊƻǘŞƛƴŜ ¢!¦ όлbоwύ ǉǳƛ Ŝǎǘ ŀƴƻǊƳŀƭŜƳŜƴǘ ŞǇƛǎǎŞŜ Ł ŎŀǳǎŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ ǘǊƛǇƭŜǘǎ /¢DΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴŜ 
aggravation cognitive progressive vue sur deǎ ŞǘǳŘŜǎ ƭƻƴƎƛǘǳŘƛƴŀƭŜǎΦ 9ƴŦƛƴ ƭΩƛƳŀƎŜǊƛŜ ŎŞǊŞōǊŀƭŜ ƳƻƴǘǊŜ 
des hypersignaux T2 de substance blanche, notamment dans les pôles temporaux, ainsi que des 
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espaces périvasculaires (de Virchow-Robin) dilatés, qui pourraient faire évoquer une atteinte 
vasculaire.
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SYNTHESE ATTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENTALES : EVALUATION INITIALE ET SUIVI DES PATIENTS DM1 
Annexes associées : Conduite automobile + atteintes psychocognitives : les comprendre pour mieux ǎΩȅ ŀŘŀǇǘŜǊ 

Evaluation initiale Rythme et contenu du suivi 

Complications Examens / Evaluations 0-10 ans 
Adolescence 
Age adulte 

Forme congénitale 
Déficience intellectuelle 

Troubles déficitaires de l'attention avec ou sans hyperactivité 
Troubles de la communication, de la socialisation, stéréotypies et tableau 

pseudo-autistique 
 

Forme infantile 
Déficience intellectuelle légère 
Troubles des apprentissages 

Ralentissement, inexpressivité faciale, dysarthrie  
Troubles visuo-spatiaux et visuo-constructifs, atteinte attentionnelle et de 
la mémoire de travail, atteinte frontale (fonctions exécutives et cognition 

sociale) 
Troubles du sommeil, somnolence excessive et fatigabilité 

 
Forme juvénile 

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

 
Forme adulte 

Hétérogénéité des profils en termes de sévérité et de fonctions altérées 
!ǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ƭŞƎŝǊŜ ŀǾŜŎ ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜΣ ǊŀǊŜƳŜƴǘ ƧǳǎǉǳΩŁ 

des troubles cognitifs sévères 
Altération prédominante des fonctions exécutives, de la cognition sociale 

et de la prise de décision 
Troubles de personnalité, apathie 

Troubles anxiodépressifs 
Fatigabilité 

Au diagnostic ou avant la scolarité 

Bilan neuropsychologique (même en l'absence de plainte) : Efficience 
intellectuelle globale (QI), fonctions exécutives et de l'attention, 

fonctions visuo-spatiales et visuo-constructives, mémoire, 

Cognition sociale et adaptation sociale 

Apathie, dépression  
                                                                                                                                                     

Précautions : vérification de l'acuité visuelle avant bilan (cataracte) 
notamment chez les adultes 

Ҍ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩǳƴŜ ƘȅǇŜǊǎƻƳƴƛŜκǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘƛǳǊƴŜ ŜȄŎŜǎǎƛǾŜ 

Evaluation complète des fonctions cognitives y compris attentionnelles 
chez les enfants 

Au cas par cas, adressage à un (pédo)psychiatre ou un neuropédiatre 
spécialisé pour évaluation d'un éventuel trouble du spectre autistique 

et/ou un trouble déficitaire de l'attention  
 

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

BNP à répéter 2 à 3 fois 
avant l'âge adulte 

(possibilité 
d'aménagements de la 

scolarité) 
  

 
BNP à réévaluer si nécessaire 
(orientation, aménagements 

professionnels) ou en cas 
d'aggravation 

 
Sensibilisation à la nécessité de 

revalidation du permis de conduire  
 

Soutien à l'éducation à la sexualité 
(notion de consentement à 

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

 
Aggravation possible sur le plan 

ŎƻƎƴƛǘƛŦ ŀǾŜŎ ƭΩŃƎŜ 
Risque de perte d'autonomie accru 

  

Entretien/PEC psychologique en fonction des besoins pour le 
patient et/ou son entourage (notamment aux moments clés de la 

maladie comme au diagnostic, lors d'une aggravation, lors de 
ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜΣ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀƛŘŜǎ 
humaines, lors d'un changement dans la prise en charge, d'un 

réaménagement de la scolarité, etc.) 
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2.11. Complications dermatologiques 

 
Il peut exister un surrisque de tumeurs cutanées, essentiellement bénignes comme les pilomatricomes. 
Un surrisque de carcinomes cutanés, notamment les carcinomes basocellulaires, est décrit également. 
Lƭ ƴΩȅ ŀǳǊŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ Ƴŀƛǎ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎŜǊŀ ŀŘǊŜǎǎŞ Ł ǳƴ ŘŜǊƳatologue si lésion 
cutanée suspecte. Des conseils de photoprotection seront également promulgués. 

3. Prise en charge multidisciplinaire 

3.1. Objectifs 

 
La DM1 est une maladie multi systémique dont la prise en charge doit donc être multidisciplinaire et 
coordonnée. Le dépistage des complications permet de proposer des solutions spécifiques pour éviter 
la progression des symptômes ou limiter leur impact. 
 
[ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘŜ 5aм Řƻƛǘ şǘǊŜ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞŜ ǇƻǳǊ ƴŜ Ǉŀǎ ƭΩŞǇǳƛǎŜǊ Řŀƴǎ ǳƴ 
suivi lourd et inadapté. Généralement le neuropédiatre puis le neurologue, aidés des médecins MPR, 
ǎƻƴǘ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ŘŞŦƛƴƛǊ ƭŜ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ǇƻǳǊ ǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘƻƴƴŞΣ ǎŜƭƻƴ ƭΩâge, les plaintes, les projets. 
La prise en charge cardiaque et respiratoire doit être 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 être organisé en parallèle. 
 
Les objectifs de la prise en charge sont multiples : éviter un décès prématuré en anticipant et en 
traitant les complications connues de la maladie, améliorer la qualité de vie et diminuer le handicap 
en proposant des traitements médicamenteux ou non des manifestations de la maladie, sans oublier 
la prévention de la transmission des formes graves de la maladie. 
 
Impact des troubles cognitifs, du ralentissement et des troubles de la communication  
 
[Ŝǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ƛƳǇŀŎǘŜƴǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƎƭƻōŀƭŜΣ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭΩŀǇŀǘƘƛŜ Ŝǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ 
attentionnelles mais également simplement de difficultés éventuelles de compréhension des 
ŎƻƴǎƛƎƴŜǎ Ŝǘ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩŀŎǘƛƻƴΣ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ƛƴŦŀƴǘƛƭŜǎ Ŝǘ ŀŘǳƭǘŜǎΦ /Ŝǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ 
ŀǇǇǊŞƘŜƴŘŞŜǎ Ŝǘ ŜȄǇƭƛǉǳŞŜǎ Ł ƭΩŞǉǳƛǇŜ ǎƻƛƎƴŀƴǘŜ Ŝǘ ǇŀǊŀƳŞŘƛŎŀƭŜ ǇƻǳǊ Ŧƭǳƛdifier le parcours et 
améliorer la relation patient-soignant. Le ralentissement cognitif global accentue ces difficultés. 

Un abord ludique est primordial, ainsi que des pauses fréquentes, afin de gérer la fatigabilité et la 
ƳƻǘƛǾŀǘƛƻƴΣ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉƭǳǎ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ 

Il existe un risque de mauvaise compliance pour le suivi rééducatif et le port des appareillages. Pour 
ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎΣ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǎƻƴǘ ŘƻǳōƭŜǎ ŎŀǊ ƭΩŞǘŀȅŀƎŜ ŦŀƳƛƭƛŀƭ est parfois complexe. Les rééducateurs 
doivent donc bien expliquer les consignes et les objectifs des exercices ou des appareillages, et 
ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŜǳǊ ŎƻƳǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŘŜ ǎŀ ŦŀƳƛƭƭŜ (cf. Annexe Atteintes psycho-
cognitives dans la Maladie de Steinert Υ ƭŜǎ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ǇƻǳǊ ƳƛŜǳȄ ǎΩȅ ŀŘŀǇǘŜǊύ. 
 
/ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜΣ ƭŀ Ǉrésence de troubles cognitifs et comportementaux peut également avoir un impact 
ƳŀƧŜǳǊ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝƴ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ŀŘŀǇǘŞŜΦ [Ŝǎ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘǎ 
ŘΩƻǇǇƻǎƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƛǊǊƛǘŀōƛƭƛǘŞ ǊŜǘǊƻǳǾŞǎ Řŀƴǎ ƭŀ 5aм ǇŜǳǾŜƴǘ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ ƳŜǘǘǊŜ Ł Ƴŀl le lien entre le 
professionnel de santé et le patient et amener à la rupture du parcours de soin du patient. SΩŀǎǎƻŎƛŜƴǘ 
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ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘŜ ŦƭŜȄƛōƛƭƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ǇƭŀƴƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ǉǳƛ Ǿƻƴǘ ǊŜƴŘǊŜ ŎƻƳǇƭŜȄŜ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 
charge au quotidien (oublis de rendez-ǾƻǳǎΣ ǊŜŦǳǎ ŘŜ ǾŜƴƛǊ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ƧƻǳǊǎ Ŝƴ ŎƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴΣ ǊŜŦǳǎ ŘΩşǘǊŜ 
pris en charge par le remplaçant etc.). LΩŀǇŀǘƘƛŜ Ŝǘ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩƛƴƛǘƛŀǘƛƻƴ ǇŜǳǾŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǾŜƴƛǊ 
freiner la mise en place des différents suivis en ville.  
 
Ces difficultés cognitivo- comportementales ƴŞŎŜǎǎƛǘŜƴǘ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ǉƭǳǎ 
ǎƻǳǘŜƴǳ Ŝǘ ŘΩŀƛŘŜǎ ŀŘŀǇǘŞŜǎ Ł ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ όƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴ ǊŀǇǇŜƭ ŘŜǎ ǊŜƴŘŜȊ-vous, prendre les 
prochains rdvs en présence du patient). La famille et les accompagnants des patients peuvent être 
ŘΩǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ǊŜǎǎƻǳǊŎŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝǘ ƳŀƛƴǘŜƴƛǊ ǳƴ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴ ŀŘŀǇǘŞ (voir 
fiche en annexe). 

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

3.2.1. Prise en charge médicamenteuse de la myotonie 

 
ǒ Mexilétine 

 
La myotonie peut se manifester par un défaut de relâchement musculaire des mains, des troubles 
bulbaires (dysarthrie/troubles de déglutition/ troubles de la mastication) ou des troubles digestifs. 
Dans ce contexte, la mexilétine, traitement symptomatique anti-myotonique, peut-être une option 
ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜΣ Ŝƴ ǊŀǇǇŜƭŀƴǘ ƴŞŀƴƳƻƛƴǎ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ !aa ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜΦ Elle sera envisagée si la myotonie 
Ŝǎǘ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜΣ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƴǘǊŜ-indication cardiaque et après validation par le cardiologue. 
 
[ŀ ƳŜȄƛƭŞǘƛƴŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǇǊŜǎŎǊƛǘŜ ŀǇǊŝǎ ŀǾƛǎ ŘΩǳƴ ǇǊŀǘƛŎƛŜƴ ŜȄǇŜǊǘ ŘΩǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ƻǳ ŘŜ 
compétence neuromusculaire. Le traitement est à prendre pendant les repas pour éviter la dyspepsie 
et la fatigue transitoire. 
 
[ŀ ŘƻǎŜ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜ ǳǘƛƭƛǎŞŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘ Ŝǎǘ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ Ŝǘ ǎǳǇŜǊǇƻǎŀōƭŜ Ł ŎŜƭƭŜ ǳǘƛƭƛǎŞŜ ŎƘŜȊ 
ƭΩŀŘǳƭǘŜ (gélules de 167mg, jusque 3/j, en RTU) /ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ǉƭǳǎ ƧŜǳƴŜ ŘŜǎ ŘƻǎŜǎ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜǎ ŘŜ р Ł 
15 mg/kg/j sont habituellement prescrites si nécessaire, proposées en préparation magistrale. Une 
ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ŘŜ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǘƻƭŞǊŀƴŎŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ ¦ƴŜ ŞǘǳŘŜ ǎǳǊ ƭΩǳǘƛƭƛsation 
de la mexilétine dans la DM1 est en cours en France pour des enfants de 6 à 18 ans (ClinicalTrials: 
NCT04624750). 
 
La mexilétine, est contre indiquée chez les patients avec des antécédents de troubles du rythme 
(comme le sont la flécainide et les autres antiarythmiques de classe I) du fait du risque pro 
ŀǊȅǘƘƳƻƎŝƴŜ ƭƛŞ Ł ƭΩƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŎŀƴŀǳȄ ǎƻŘƛǉǳŜǎ όŜƴ Ǉƭǳǎ ŘŜǎ ŎƻƴǘǊŜ-indications habituelles 
ǉǳŜ ǎƻƴǘ ƭŀ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǎȅǎǘƻƭƛǉǳŜ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ ƻǳ ƭΩŀƴǘŞŎŞŘŜƴǘ ŘΩƛƴŦŀǊŎǘǳǎ Řǳ ƳȅƻŎŀǊŘŜύΦ 9n 
ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƴŘǳŎǘƛŦǎ ƳƻŘŞǊŞǎ Ł ƭΩ9/D όtw ŜƴǘǊŜ нлл Ŝǘ нплƳǎΣ vw{ ŜƴǘǊŜ млл Ŝǘ мнлƳǎύΣ ƭŀ 
mexilétine devra être discutée au cas par cas en fonction du rapport bénéfice risque pour le patient. 
Elle nécessite une surveillance cardiaque rapprochée par rapport aux protocoles généraux par ECG et 
holter ECG au moins semestrielle et échographie cardiaque tous les 1 à 2 ans. Un monitoring par holter 
implantable pourra être proposé au cas par cas pour sensibiliser la détection de troubles du rythme ou 
de la conduction paroxystiques. 
 
5ǳ Ŧŀƛǘ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ ŀƴǘƛŀǊȅǘƘƳƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ƳŜȄƛƭŞǘƛƴŜΣ ǳƴŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ 9/D ŀǾŀƴǘ ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ, à chaque 
changement de posologie puis annuelle est recommandée. 
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Figure 5 : Schémŀǎ ŘΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ surveillance de la mexilétine dans la DM1 (dΩŀǇǊŝǎ ²ŀƘōƛ Ŝǘ 

al., 2024). Un trouble de conduction traité par pacemaker ne constitue généralement pas une contre-
ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ mexilétine, après avis du cardiologue référent. 
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ǒ Autres molécules 
 

Dans certains caǎΣ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ŀƴǘŀƎƻƴƛǎǘŜǎ ŘŜǎ ŎŀƴŀǳȄ ǎƻŘƛǉǳŜǎ ǳǘƛƭƛǎŞǎ Řŀƴǎ ƭΩŞǇƛƭŜǇǎƛŜ ǇŜǳǾŜƴǘ 
ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ŘƛǎŎǳǘŞǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŞŎƘŜŎ ou de contre-indication à la mexilétine, également sans AMM 
dans cette indication (carbamazépine, lamotrigine, lacosamide). La prescription doit également être 
ŦŀƛǘŜ ŀǇǊŝǎ ŀǾƛǎ ŘΩǳƴ ǇǊŀǘƛŎƛŜƴ ŜȄǇŜǊǘΦ ¦ƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜ ŘŜ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǘƻƭŞǊŀƴŎŜ ŎƭƛƴƛǉǳŜ 
Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ [ŀ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ōƛƻƭƻƎƛǉǳŜ ƘŀōƛǘǳŜƭƭŜ ǊŜǉǳƛǎŜ ǇƻǳǊ ŎŜǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ Řƻƛǘ ǎΩŀǇǇƭƛǉǳŜǊΦ 

3.2.2. Rééducation - formes congénitales, infantiles et juvéniles 

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

  
La prise en charge sera motrice (locomotrice et orthopédique, ainsi que motricité fine), respiratoire et 
orthophonique (communication mais aussi déglutition et motricité bucco-linguo-faciale), avec 
différents domaines de santé : psychomotricité, ergothérapie, Activités physiques Adaptées, 
psychologie et neuropsychologie. 
Les enfants atteints de DM1 étant très fatigables, un choix parmi ces différentes rééducations doit 

souvent être fait en équipe, avec éventuellement un aménagement des temps scolaires.   
  
Un accompagnement par une structure médico-sociale peut être préconisé selon les besoins de 
ƭΩŜƴŦŀƴǘ Υ Ŝƴ /!a{tΣ /atΣ /attΣ {9{{5 ό{ŜǊǾƛŎŜ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜύΣ Lƴǎǘƛǘǳǘ 
ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ aƻǘǊƛŎŜΣ Lƴǎǘƛǘǳǘ Medico Educatif, voire ITEP. Une scolarisation adaptée est parfois aussi 

ǇǊƻǇƻǎŞŜ Υ Ŝƴ ¦[L{Σ {9Dt!Σ ƻǳ 9ǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘǎ wŞƎƛƻƴŀǳȄ ŘΩ9ƴǎŜƛƎƴŜƳŜƴǘ !ŘŀǇǘŞΦ Une demande de 
ŦƻǊŦŀƛǘ ǇǊŞŎƻŎŜ Ǿƛŀ ƭŜǎ ǇƭŀǘŜŦƻǊƳŜǎ ŘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ t/h Ŝƴ CǊŀƴŎŜ ǇŜǳǾŜƴǘ ŀƛŘŜǊ ŀǳȄ 
orientations et financements des prises en charge en amont de la trajectoire de la MDPH. 

  
Spécificités de la rééducation dans la forme congénitale 
 
Dans le cadre de la forme congénitale, la prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dès la 
naissance, au sein du ǎŜǊǾƛŎŜ ŘŜ ƴŞƻƴŀǘƻƭƻƎƛŜΣ ǇŀǊ ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŀŘŞǉǳŀǘŜ Řǳ nourrisson. Dès la période 
néonatale, une rééducation adaptée (kinésithérapie motrice, orthophonie avec prise en charge des 
ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘǊƛŎƛǘŞύ Ŝǎǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴt familial. Les familles 
ǎƻƴǘ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŞŜǎ Ł ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ ǎŜƴǎƻǊƛ-ƳƻǘǊƛŎŜ ŘŜ ƭŜǳǊ ŜƴŦŀƴǘΣ Ł ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ Řǳ 
portage adéquat et de la communication avec leur enfant dès la naissance.  
En néonatologie et en pédiatrie, elles sont accompagnées par des équipes spécialisées de soignants et 
de rééducateurs, associées aux médecins MPR, pédiatres, chirurgiens orthopédiques, avec un relais 
auprès des SMR pédiatriques, des CAMSP, et/ou des équipes de professionnels spécialisés installés en 
libéral sŜƭƻƴ ƭŀ ƎǊŀǾƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ [Ŝ ǊŜƭŀƛǎ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ƳŞŘƛŎƻ-sociales est 
ensuite décidé.   
  
Pour un tiers des patients, une prise en charge multidisciplinaire en centre spécialisé comme un institut 
ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ƳƻǘǊƛŎŜ est nécessaire. Dans le cadre des troubles du spectre autistique, un avis auprès 
des structures gérant la psychiatrie infanto juvénile (CMP ou CMPP) ou auprès 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, à la station 
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debout. Comme pour tout enfant hypotonique, le kinésitƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ǉǳŜ ƭŀ ƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ǊŜǎǘŜ 
symétrique au cours des acquisitions, et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques 
associées.  
 
[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜǎ ŀƛŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƘȅǇƻǘƻƴƛǉǳŜ Ł ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ǎŜǎ ŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴǎ ƳŀƭƎǊŞ ƭŀ 
faiblesse musculaire axiale et proximale. Le corset-siège, ou siège coque, compense les difficultés de 
maintien assis. Le verticalisateur permet une station érigée, avec abduction des hanches pour mieux 
recentrer les hanches. Il faut trouver un juste équilibre entre les appareillages de postures qui 
préservent les amplitudes articulaires mais qui limitent les acquisitions motrices (ǎƛ ƭΩƛƳƳƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 
est trop prolongée) et la liberté de mouvements spontanés (qui favorisent les expériences motrices). 
Il faut contrôler les déformations orthopédiques tout en favorisant le développement moteur. Si 
ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǎǘ Ŝƴ ǇƘŀǎŜ ŘŜ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛƻƴΣ ƛƭ Ŧŀǳǘ ǇŜǳǘ-être alléger la posture de façon transitoire pour lui 
permettre de progresser. 
  
Prise en charge rééducative locomotrice 

 

Un des objectifs de la kinésithérapie pédiatrique dans le cadre des DM1 est de réaliser un entretien 
orthopédique en luttant contre les rétractions musculaires et les raideurs articulaires du tronc, et des 
4 membres. Dans les formes infantiles de DM1, les rétractions musculaires peuvent être distales et 
proximales aux 4 membres : fléchisseurs de hanche, ischio-jambiers et triceps suraux aux membres 
inférieurs, grands pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigts. Un travail spécifique sur les mains 
est nécessaire, en cas de myotonies, avec étirements de muscles intrinsèques et extrinsèques, 
mobilisation en ouverture de la main et massages.  Des attelles posturales (par exemple 
suropédieuses et/ou des mains) peuvent être proposées. 
  
[Ŝǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǎŜ ǊŀǇǇǊƻŎƘŜƴǘ ŘŜ ŎŜƭƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ŀǾŜŎ ǳƴ abord plus ludique Ŝǘ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 
distraction ǇƻǳǊ ƻōǘŜƴƛǊ Ǉƭǳǎ ŘŜ ŘŞǘŜƴǘŜ Ŝǘ ŘΩŀƴǘŀƭƎƛŜΦ  

  
Des séances collectives ou individuelles en Activités Physiques adaptées permettent un renforcement 
moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent souvent très apprécié par les 
ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ [ŀ ǇǊŀǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ Ŝǎǘ ŦƻǊǘŜƳŜƴǘ ŜƴŎƻǳǊŀƎŞŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ 
congénitales, pour stimuler la progression de la force muǎŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ǇǊƻȄƛƳŀǳȄ ƧǳǎǉǳΩŁ 
ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜΦ [Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘǊƛŎȅŎƭŜ ŀŘŀǇǘŞ Ŝǎǘ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƛƴŘƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ŎŜ ŎŀŘǊŜΦ {ǘƛƳǳƭŜǊ 
ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ Ł ƳŀǊŎƘŜǊ ǎƛƳǇƭŜƳŜƴǘ Ŝǎǘ ǳƴ ǇǊŞ ǊŜǉǳƛǎ Υ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ǳƴŜ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ ƴŜ 
font en moyeƴƴŜ ǉǳΩǳƴ ǘƛŜǊǎ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ Ǉŀǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞǎ ǇŀǊ ƧƻǳǊ όофлл Ǉŀǎ ŜƴǾƛǊƻƴύΦ 

  
La prise en charge en balnéothérapie (binôme APA-kinésithérapeute/ergothérapeute ou 
psychomotricien) est également un atout pour le renforcement moteur global avec allègement du 
poids du corps. 
  
[Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ŀŎǘƛŦ ŀƛŘŞ ŀǾŜŎ ŀƭƭŝƎŜƳŜƴǘ Řǳ ǇƻƛŘǎ Řǳ ŎƻǊǇǎ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ ƭŀ ǘŀƛƭƭŜ ŘΩм 
mètre sur des exosquelettes adaptés à la population pédiatrique. 
 

- Développement moteur 
  

Un travail analytique ciblé avec le kinésithérapeute peut être proposé dans les formes congénitales, 
Ŝǘ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŀŘŀǇǘŞ ŀǳȄ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǎŜƭƻƴ ǎƻƴ ŃƎŜΦ /Ŝƭŀ ǊŜǉǳƛŜǊǘ ǳƴŜ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ 
en pédiatrie όŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜǎ ƴƛǾŜŀǳȄ ŘΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ƳƻǘǊƛŎŜύ. La progression de la force musculaire est 
ǎǳǊǘƻǳǘ ƴƻǘŞŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ǇǊƻȄƛƳŀǳȄ ƧǳǎǉǳΩŁ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ Řŀƴǎ ŎŜǎ ŦƻǊƳŜǎΦ 

Pour les formes infantiles et juvéniles, le travail analytique doit être proposé selon la faiblesse 
ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ƴƻǘŞŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜΣ ŀǾŜŎΣ ǇƻǳǊ ƭes membres inférieurs, un renforcement des 
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ǊŜƭŜǾŜǳǊǎ Ŝƴ ŘƛǎǘŀƭΣ ŘŜǎ ǉǳŀŘǊƛŎŜǇǎ Ŝǘ ŘŜǎ ŜȄǘŜƴǎŜǳǊǎ Ŝǘ ŦƭŞŎƘƛǎǎŜǳǊǎ ŘŜ ƘŀƴŎƘŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜinte 
proximale associée (9 % dans les formes infantiles, 4 % dans les formes juvéniles). La force motrice des 
releveurs se détériore significativement dans les formes infantiles en 10 ans. Un travail ciblé sur le 
contrôle des genoux semble important.  
Le renforcement moteur des membres supérieurs selon le testing moteur est indiqué, pour les muscles 
proximaux comme distaux, avec un travail ciblé sur la force de préhension globale et la force des prises 
fines. Un programme d'entraînement avec une pâte de rééducation durant 12 semaines peut être 
proposé pour certains patients, avec un effet noté sur la force de flexion de poignet et sur la 
performance ressentie par les patients.  
¦ƴ ǊŞŜƴǘǊŀƛƴŜƳŜƴǘ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ ŎƘŜȊ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŘŞŎƻƴŘƛǘƛƻƴƴŞǎΣ ŀǇǊŝǎ ŀǾƛǎ 
cardiologique.  
 
[Ωergothérapie est complémentaire en mettant lΩŜƴŦŀƴǘ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŞŎƻƭƻƎƛǉǳŜΣ ŎŜ qui est intéressant 
pour sa motivation mais aussi pour travailler sur les troubles dysexécutifs par exemple.  Dans les 
formes congénitales, le ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŜŘǊŜǎǎŜƳŜƴǘ ŀŎǘƛŦ ǎΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ŘΩǳƴŜ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛon de la 
ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ŞƭŀǊƎƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜǎǇŀŎŜ de préhension progressivement. La rééducation de la 
préhension se fait au travers de jeux, avec des objets de tailles et textures variées. Certains patients 
peuvent présenter une irritabilité tactile à prendre en charge le cas échéant. Pour les formes infantiles 
et juvéniles, les ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ǇǊƛƴŎƛǇŀǳȄ Ŝƴ ŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇƛŜ ǎƻƴǘ Υ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ 
ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜΣ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎΣ Ŝǘ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜΦ Un 
travail spécifique sur la motricité fine doit şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞΣ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ǎǳǊ ƭΩŞŎǊƛǘǳǊŜΦ  
[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ƭΩƻǳǘƛƭ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛǉǳŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ƎǊŀǇƘƛǉǳŜǎΣ 
parfois associés à des troubles du langage écrit.   

Le(a) psychomotricien(ne) peut venir en appui avec une attention particulière portée à la stimulation 
sensorielle multimodale, pour favoriser le développement sensori-moteur, et la construction 
ƘŀǊƳƻƴƛŜǳǎŜ ŘŜ ƭΩŀȄŜ ŎƻǊǇƻǊŜƭ όŎƻƳƳŜ Ŝƴ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜΣ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛŜ Ŝǘ ŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇƛŜύΦ [a prise en 
ŎƘŀǊƎŜ ǇǊŜƴŘ ŀǳǎǎƛ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎΣ ǊŜƭŀǘƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘŀǳȄ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ  
tƻǳǊ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ƛƴŦŀƴǘƛƭŜǎ Ŝǘ ƧǳǾŞƴƛƭŜǎΣ ŜƭƭŜ ǇŜǊƳŜǘ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ƳƻǘŜǳǊ Ŝǘ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŀǘƛƻƴΣ Ŝƴ ǇǊŜƴŀƴǘ Ŝƴ 
ŎƻƳǇǘŜ ƭΩƛƴǾŜǎǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ǇǎȅŎƘƛǉǳŜ Řǳ ŎƻǊǇs, mais aussi les troubles du graphisme, et les troubles 

cognitifs. 

- Aides techniques 

 
Dans les formes congénitales ou dans les formes infantiles précocesΣ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ŀ ǎƻǳǾŜƴǘ ōŜǎƻƛƴ ŀǳ ŎƻǳǊǎ 
ŘŜ ǎƻƴ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ƻǳ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ŀƛŘŜόǎύ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜόǎύ ŘŜ marche. Cela peut débuter par une 
ǎŜƭƭŜ ŘŜ ŘŞŀƳōǳƭŀǘƛƻƴΣ Ǉǳƛǎ ǇŀǊ ǳƴ ŘŞŀƳōǳƭŀǘŜǳǊ ƻǳ ŘŜǎ ŎŀƴƴŜǎ ŀƴƎƭŀƛǎŜǎΦ [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ 
ǎǳǊƻǇŞŘƛŜǳǎŜǎ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜǊ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŀǘƛƻƴ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ŘŞŀƳōǳƭŀǘƛƻƴΣ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ 
souvent pour des raisons orthopédiques.   
Dans les formes pédiatriques infantiles et juvénilesΣ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŀƛŘŞ ǇŀǊ ŘŜǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ 
ŘŜ ƳŀǊŎƘŜ Υ ǊŜƭŜǾŜǳǊǎ ǇƻǳǊ ŎƻƳǇŜƴǎŜǊ ǳƴ ǎǘŜǇǇŀƎŜΣ ŎŀƴƴŜǎ ŀƴƎƭŀƛǎŜǎΧ  
Installations Υ [Ŝ ŎƻǊǎŜǘ ǎƛŝƎŜΣ ƻǳ ζ ǎƛŝƎŜ ŎƻǉǳŜ ηΣ ƭΩŀƛŘŜ Ł ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ǎŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘŜ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴΦ Lƭ 
est également très utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires. Installé dans 
ǎƻƴ ŎƻǊǎŜǘ ǎƛŝƎŜΣ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀ ŀǳǎǎƛ ŘŜ ōƻƴǎ ŀǇǇǳƛǎ ǉǳƛ ƭΩŀƛŘŜƴt à se concentrer sur une activité manuelle 

ou sur la communication, avec donc un réel intérêt pour la stimulation cognitive.  
tƻǳǊ ƭŜǎ ƭƻƴƎǳŜǎ ŘƛǎǘŀƴŎŜǎΣ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞΣ ƛƭ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩŀǇǇǊŜƴŘǊŜ Ł 
ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ł ǳǘƛƭƛǎŜǊ ǳƴ fauteuil roulant manuel, un fauteuil roulant motorisé ou un fauteuil roulant 
ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜΣ ǾƻƛǊŜ ǳƴ ǎŎƻƻǘŜǊΦ [ΩŀǘǘǊƛōǳǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ǘȅǇŜ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ Ŝǘ ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǎǎƛǎŜ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ 
ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ ǇŀǊ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ Ŝǘ ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ atR.  
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- ¢ǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ  

 
/Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ Řƻƛǘ şǘǊŜ ƳŜƴŞ Ŝƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜΦ Lƭ Řƻƛǘ ŀǾƻƛǊ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ ǇǊƛƻǊƛǘŀƛǊŜǎ 
ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎ Ŝǘ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŘŜōƻǳǘΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŘŞǇƭŀŎŜƳŜƴǘǎ Ŝƴ ƛƴǘŞǊƛŜǳǊ 
comme en extérieur.  
Dans une étude Canadienne sur 64 patients ayant une DM1 de forme pédiatrique, 54 % vivent chez 
ƭŜǳǊǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ƻǳ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŦƻȅŜǊǎ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭΣ Ŝǘ ƭŀ ǇƭǳǇŀǊǘ ǎƻƴǘ ŘŞǇŜƴŘŀƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ŀƛŘŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ 
de vie quotidienne ; 21 % sont sous tutelle ou curatelle. Dans ce contexte, il semble important à 
ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ ŘŜ ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŜǊ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛǎŀǘƛƻƴ, aidé éventuellement par des aides 
techniques, en ergothérapie et avec les éducateurs(trices). Les difficultés lors des activités de vie 
quotidienne (AVQ) dans les formes pédiatriques intéressent plus la procédure à adopter pour ces 
ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ǉǳŜ ƭŀ ǇŜǊŦƻǊƳŀƴŎŜ ƳƻǘǊƛŎŜ ǉǳΩŜƭƭŜǎ ǊŜǉǳƛŝǊŜƴǘΦ [Ŝ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ 
«procédurales» pour les AVQ est donc à privilégier en ergothérapie et par les éducateurs (trices). Par 
ŜȄŜƳǇƭŜΣ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ ǎǳǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩƘŀōƛƭƭŀƎŜ-déshabillage.  
   
Prise en charge de la douleur  

  
Une évaluation objective de la douleur par des échelles adaptées aux enfants est nécessaire lors des 
actes de ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ ǎǳǎŎŜǇǘƛōƭŜǎ ŘΩŜƴǘǊŀƛƴŜǊ ŘŜǎ ŘƻǳƭŜǳǊǎΦ [ŀ ŘƛǎǘǊŀŎǘƛƻƴΣ ǾƻƛǊŜ ƭΩƘȅǇƴƻŀƴŀƭƎŞǎƛŜΣ 
doivent être utilisées le plus possible en préventif.  
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Annexe associée : fiche kinésithérapie 

Objectifs Moyens et exemples 

Soutenir le 
développement 

psychomoteur/ sensori-
moteur 

 
Préserver les capacités 

motrices et 
fonctionnelles (entretien 
orthopédique avec lutte 

contre les rétractions 
musculaires et les 

raideurs articulaires du 
tronc)  

 
Prise en charge de la 

myotonie, des troubles 
de préhension et de 

leurs conséquences pour 
la vie quotidienne 

 
Accompagnement à 

l'autonomie 
 

Prise en charge de la 
douleur 

 
Le soutien de la fonction 
respiratoire est utile et 

développé dans la partie 
pneumologique 

Programme individualisé de rééducation et de réadaptation en fonction des déficits, des limitations d'activités et des restrictions de participation, rôle du MPR 
pour la coordination 

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

Psychomotricité Adaptation du portage, stimulation sensori-motrice 

Activité Physique 
Adaptée  

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

Education 
thérapeutique du 

patient 
A destination du patient et de son entourage 

Balnéothérapie 
{ŞŀƴŎŜǎ Ŝƴ ǇƛǎŎƛƴŜ Řƻƴǘ ƭΩƛƴǘŜƴǎƛǘŞΣ ƭŀ ŘǳǊŞŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ǾŀǊƛŜƴǘ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝt de son niveau 
ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭ Ŝǘ ŘŜ ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞ όƳƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴΣ ƳǳǎŎǳƭŀǘƛƻƴΣ ŀƴǘŀƭƎƛŜύ 

Ergothérapie  

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

Chirurgie orthopédique 
Attelles/plâtres correctionnels voire chirurgies de pieds bots varus équins (ténotomie, ostéotomies), possible arthrodèse rachidienne à 
ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜ   

Appareillage et aides 
techniques 

Orthèses suropédieuses 
Appareillage type corset siège, siège coque, verticalisateur 
Aides techniques de marche (selles de déambulation, déambulateur, cannes anglaises) 
Pour les longues distances et en cas de fatigabilité, fauteuil roulant manuel, motorisé ou électrique, voire scooter 

Prise en charge 
médicamenteuse 

Mexilétine 
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 3.2.3. Rééducation ς Formes adultes 

 
[ŀ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ 5aм Ŝǎǘ ŘΩǳƴŜ ƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ƳŀƧŜǳǊŜΦ bŞŎŜǎǎŀƛǊŜƳŜƴǘ 
pluridisciplinaire, elle associe kinésithérapie, ergothérapie, activité physique adaptée mais également 
de ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛŜΦ ¦ƴŜ ŀǇǇǊƻŎƘŜ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Ŝǎǘ ƎǳƛŘŞŜ ǇŀǊ 
ŘŜǎ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴǎ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ ŀǳ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ŘŜ ǎƻin individualisé. 
 
Réduire les troubles de mobilité et leurs conséquences 

tŀǊƳƛ ƭŜǎ ǇƭŀƛƴǘŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 5aмΣ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊe et les chutes sont des 
plaintes à haute prévalence (environ 30%). Un taux de 1,5 chute par mois est décrit. 

[ΩƘŞǘŞǊƻƎŞƴŞƛǘŞ ŘŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ǊŜƴŘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ƭΩŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ǎǘŀƴŘŀǊŘƛǎŞǎ Ƴŀƛǎ ƛƳǇƭƛǉǳŜ 
Ǉƭǳǘƾǘ ƭŀ ŎƻƴǎǘǊǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŀƭƛǎŞǎ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ŘŞŦƛŎƛǘǎΣ ƭŜǎ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ ƭŜǎ 
restrictions de participation de chaque personne DM1. Ces programmes se basent sur des hypothèses 
rationnelles selon les connaissances de la littérature.  

Les évaluations intégratives des facteurs intrinsèques prédisposants aux chutes doivent être 
systématiques selon trois grands domaines : les troubles perceptifs (visuels, comorbidités 
neuropathiques), les troubles intégratifs et mentaux (planification, initiation, cognitifs, attention 
divisée, observance, dépression, peur de chuter, qualité de vie), les ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀŎǘƛƻƴ (faiblesse 
ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜ ƭŀ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜΣ ƳȅƻǘƻƴƛŜΣ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŎŀǊŘƛƻ-respiratoire et musculaire à 
ƭΩŜŦŦƻǊǘύΦ  

- aƻŘŀƭƛǘŞǎ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩŜȄŜǊŎƛŎŜ ǇƘȅǎƛǉǳŜ 
 

Le renforcement musculaire ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŎƻƴǘǊŜ-indiqué chez les patients atteints de DM1. Seuls les 
groupes musculaires > 3/5 en MRC (Medical Research Council) seront renforcés, pour un objectif de 
gain de force (pour les groupes musculaires avec des atteintes modérées), de préservation ou de 
ralentissement de perte de la force. Les fléchisseurs de genou ont été particulièrement étudiés, tout 
comme le quadriceps, les fléchisseurs extenseurs de cheville. Les extenseurs et abducteurs de hanche 
ƭΩƻƴǘ ŞǘŞ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘΦ  
Les différentes études préconisent des durées de programme de 8 à 12 semaines soit 20 à 36 séances, 
à une fréquence minimale de 3 à 4 /semaine par des exercices dynamiques avec des charges et des 
ǘŜƳǇǎ ŘŜ ǊŜǇƻǎ ŀŘŀǇǘŞǎΦ [Ŝ ƭƛŜǳ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ semble être une donnée importante, un renforcement 
ǎǳǇŜǊǾƛǎŞ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ǇƻǳǊǊŀƛǘ şǘǊŜ ǳƴŜ ƻǇǘƛƻƴ ŜŦŦƛŎƛŜƴǘŜ ŎƻƳǇǘŜ ǘŜƴǳ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ ƻǳ 
de compliance parfois reconnue chez les personnes DM1.  
Les gains de force segmentaires sont minimes et ne se traduiraient pas par des améliorations des 
ǇŜǊŦƻǊƳŀƴŎŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎΣ ŎŜǇŜƴŘŀƴǘ ŎŜƭŀ ƛƴŘǳƛǊŀƛǘ ǳƴŜ ƭǳǘǘŜ ŎƻƴǘǊŜ ƭΩƛǎƻƭŜƳŜƴǘ ǎƻŎƛŀƭ Ŝǘ 
diminuerait le risque de chute et de ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊe. 
 
Une réadaptation cardio respiratoire, après une stratification du risque cardiaque (troubles du 
ǊȅǘƘƳŜύ ŀȄŞŜ ǎǳǊ ǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŀŞǊƻōƛŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴ ǘŀǇƛǎ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜ ƻǳ ŘΩǳƴ ŎȅŎƭƻ-ergomètre peut 
être proposée aux patients. Les séances, ŘΩǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ ол Ƴƴ, sont réalisées si possible à 
raison de 2 à 3 fois par semaine (avec au moins une journée de repos entre 2 séances) et doivent tenir 
compte de la fatigabilité du malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en 
monitorant la saturation et la fréquence cardiaque. Le ǊŞŜƴǘǊŀƛƴŜƳŜƴǘ ŀŞǊƻōƛŜ Ŝǘ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘ 
ŘΩŜƴŘǳǊŀƴŎŜ est recommandé à hauteur de 150 minutes par semaine pour des sujets sains ou 
pathologiques correspondant à environ 7000 pas par jour. Les interventions ont été généralement 
ƳƛǎŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ŀǾŜŎ ǎǳƛǾƛ ǘŞƭŞǇƘƻƴƛǉǳŜΣ ƭŀ ŘǳǊŞŜ ƳƻȅŜƴƴŜ Şǘŀƛǘ ŘŜ мн ǎŜƳaines, avec un 
nombre de séances moyennes de 30 séances, soit de marche augmentation de 25% du nombre de pas 
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chaque semaine, 3 à 5/semaine ou entre 60 et 70% de la fréquence cardiaque maximale théorique ou 
mesurée. 
Lƭ ƴΩȅ ŀǾŀƛǘ Ǉŀǎ ŦƻǊŎŞƳŜƴǘ ŘΩamélioration ŘŜǎ ǇŜǊŦƻǊƳŀƴŎŜǎ ŘΩŜƴŘǳǊŀƴŎŜ ŀǳ ǘŜǎǘ ŘŜǎ с ƳƛƴǳǘŜǎ ƻǳ ŘŜ 
н ƳƛƴǳǘŜǎ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜ Ƴŀƛǎ Ǉŀǎ ŘΩŜŦŦŜǘ ƛƴŘŞǎƛǊŀōƭŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ 5aм ŀǾŜŎ ǇŀǊŦƻƛǎ ǳƴŜ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ 
de la fréquence cardiaque pour le même effort et une amélioration de la qualité de vie générique. 
 
Des exercices ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŀǘƛƻƴ sont possibles mais peu documentés dans la littérature. 
 
La kinésithérapie est conditionnée par une prescription médicale, elle est assurée environ 2 à 3 fois 
par semaine (fréquence adaptée aux objectifs), le plus souvent à domicile ou au sein du cabinet du 
kinésithérapeute ƭƛōŞǊŀƭΦ 5ŀƴǎ ƭŜ Ŏŀǎ ŘΩŜƴƧŜǳȄ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞŜ 
ou plus intensive, la rééducation peut être proposée en hospitalisation de jour ou de semaine.  Elle 
doit être poursuivie lors des hospitalisations au long cours. 
Les exercices proposés pour le renforcement musculaire peuvent inclure : un travail dynamique 
incluant des muscles les plus faibles, essentiellement pour préserver la fonction et améliorer 
ƭΩŀǳtonomie :  

o !ǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊǎΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘΩŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŀƳǇƭƛǘǳŘŜǎ ŀǊǘƛŎǳƭŀƛǊŜǎ 

disponibles (cône de préhension, orientation de la main). Des exercices en tâches orientées 

ǇŜǳǾŜƴǘ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Řǳ ƳŀƭŀŘŜΦ ¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ motricité fine de la main 

peut être associé. Le travail en appui du membre supérieur (chaîne fermée) a toute son 

ƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ǇƻǳǊ ǎŜ ǊŀǇǇǊƻŎƘŜǊ ŘŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ŀƛŘŜ 

technique à la marche, des transferts, des réactions parachutes. Ces exercices de 

renforcement (échauffement) luttent également contre la myotonie. 

o Au niveau des membres inférieurs, en complément du travail analytique des muscles les plus 

faibles (releveurs du pieds, quadriceps, extenseurs de hanche), le travail en chaine semi 

fermée ou en charge est à privilégier : le travail en position assise avec déstabilisation 

rythmique pied au sol ou sur un ballon de Klein, le travail des séquences de redressement, le 

passage de la position assise à la position debout, les squats par exemple.  

o Lƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩƛƴŎƭǳǊŜ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƭŀ ƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ŀȄƛŀƭŜ aveŎ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘΩŀǳǘƻ-

ƎǊŀƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘΣ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ Řǳ ǘǊƻƴŎ Ŝǘ ŘŜ ƎŀƛƴŀƎŜΦ  

[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǊƻǳǘƛƴŜ ŘΩauto-rééducation doit être proposée pour maintien des bénéfices au 
long cours. Il faudra prendre Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳǇƭiance aux traitements. 
Lƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ǉǳŜ ƭŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ǇǊƻǇƻǎŞǎ ǎƻƛŜƴǘ ŎƻǊǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞǎ ŀǳ ŘƻƳƛŎƛƭŜ Ŝƴ 
ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎƛ ōŜǎƻƛƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘŞƭŞ-réadaptation et les applications dédiées. 
La rééducation motrice vise avant tout à entretenir et potentialiser les capacités fonctionnelles afin de 
ǇǊŞǎŜǊǾŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŀŎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜ Ŝǘ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛƻ-
professionnelle. Par exemple, on peut proposer un travail ŘΩétirements quotidien, un travail de 
renforcement musculaire 1 jour sur 2 et un travail ŘΩendurance 3 à 4 fois/semaine (intensité modérée 
150 min par semaine). 
 
Les exercices proposés en Activité Physique Adaptée (APA) doivent tenir compte des capacités 
motrices mais également du statut cardiaque, cognitif, et de la fatigabilité en instaurant des temps de 
ǇŀǳǎŜ ǊŞƎǳƭƛŜǊǎΦ /ŜǘǘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŞŜ ǎǳǊ ǳƴŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ с ǎŜƳŀƛƴŜǎ Ł Ǌŀƛǎƻƴ 
de deux à trois séances hebdomadaires.  
5ŀƴǎ ƭΩƻǇǘƛǉǳŜ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Ŝǘ de prévenir les risques de chute, un travail des 

transfertǎΣ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŘŜōƻǳǘ Ŝǎǘ Ł ŜƴǾƛǎŀƎŜǊΦ 
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- Prise en charge orthopédique 
 

Les troubles orthopédiques tels que les rétractions musculaires et les enraidissements articulaires sont 
ŦǊŞǉǳŜƴǘǎΦ Lƭǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŎƻƳǇǊƻƳŜǘǘǊŜ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎΣ Ŝǘ şǘǊŜ ǎƻǳǊŎŜ ŘΩƛƴŎƻƴŦƻǊǘ 
et de douleurs. 
 
La prévention et la lutte contre ces déficiences reposent sur une mobilisation ostéoarticulaire régulière 
des quatre membres et du tronc, associée à des étirements musculaires (étirement continu, inhibition 
réciproque de Sherrington, contracté-relâché). Certains groupes musculaires sont fréquemment hypo-
extensibles ou rétractés : les triceps suraux, les ischio-jambiers, les fléchisseurs de hanches, le grand 
pectoral, le biceps brachial, les fléchisseurs des doigts. Un travail particulier sur les mains est 
nécessaire en proposant des massages et des étirements des muscles intrinsèques et extrinsèques, une 
mobilisation en ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relâchement des muscles 
dystoniques. [ŀ ǾŜǊǘƛŎŀƭƛǎŀǘƛƻƴΣ ƭŜǎ ǇƻǎǘǳǊŜǎ ǎǳǊ ǘŀōƭŜΣ ƻǳ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ peuvent être 
préconisées afin de lutter contre les rétractions musculaires, de manière quotidienne pour être 
efficace. 
9ƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜ ǎŞǾŝǊŜΣ ǳƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŘƻƴƴŞŜ ŀǳ ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŀǳ 
fauteuil et au lit pour éviter les attitudes vicieuses et faciliter la déglutition et la respiration. 
La kinésithérapie motrice peut également être utilisée pour travailler sur les étirements et favoriser 
ƭΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ŘΩŀǳǘƻ-étirements. 

 
Le traitement classique des pieds bots est proposé, le traitement comporte des mobilisations passives 
et actives, des orthèses suropédieuses de jour et de nuit mises précocement voire ƭŀ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜ όƧǳǎǉǳΩŁ 
70% des cas).  
 

- Myotonie 
 

[ΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ǇŜǳǘ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǊ ǎǳǊ ƭŀ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ ǇŀǊ ǳƴŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜΣ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩǳƴŜ 
ŀƛŘŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜΣ ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴ ǘƛŜǊǎ ƻǳ ǳƴ ŀƳŞƴŀƎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘΦ 
 
{ǳǊ ƭŀ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ Ǉréhension, on peut lutter contre la myotonie par :  
π ǳƴ ǊŞŎƘŀǳŦŦŜƳŜƴǘ ŘŜǎ Ƴŀƛƴǎ ŀǾŀƴǘ ŘŜ ǇǊŀǘƛǉǳŜǊ ǳƴŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ǉǳƛ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ƭϥǳǎŀƎŜ ŘŜǎ Ƴŀƛƴǎ  
π ƭŀ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴ Řǳ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘ 
 

- Autonomie du patient : aides techniques et adaptations 
 

Une évaluation fonctionnelle de la main (type Kapandji), un bilan de force de préhension 
(dynamomètre) et un bilan de dextérité (Nine Hole Peg Testύ ǇŜǊƳŜǘǘǊƻƴǘ ŘΩƻōƧŜŎǘƛǾŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ 
de préhension rencontrées au quotidien όŜȄ Υ ōƻǳǘƻƴƴŜǊ ƭŜǎ ŎƘŜƳƛǎŜǎΣ ŦŀƛǊŜ ǎŜǎ ƭŀŎŜǘǎΣ ǎŜ ǊŀǎŜǊΣ ǎŜ 
ŎƻƛŦŦŜǊΣ ǎŜ ƭŀǾŜ ƭŜǎ ŘŜƴǘǎΣ ǇǊŞǇŀǊŜǊ ǳƴ ǊŜǇŀǎΣ ŎƻǳǇŜǊ ƭŀ ǾƛŀƴŘŜύ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ƭŜǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǉǳƛ 
ǎŜǊƻƴǘ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜǎ Υ  
πŘŜȄǘŞǊƛǘŞ ŦƛƴŜ ŘŞŦƛŎƛǘŀƛǊŜ Υ ŜƴŦƛƭŜ ōƻǳǘƻƴΣ ǎǘȅƭƻ ŀŘŀǇǘŞǎΣ ƎǊƻǎǎƛǎǎŜǳǊ ŘŜ ƳŀƴŎƘŜΣ ŎƻǳǾŜǊǘǎ ŀŘŀǇǘŞǎΣ 
ǊŀǎƻƛǊ Ŝǘ ōǊƻǎǎŜ Ł ŘŜƴǘǎ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜǎ 
πŦƻǊŎŜ ŘŞŦƛŎƛǘŀƛǊŜ Υ ǇƛƴŎŜ ŘŜ ŦƻǊŎŜ ǇƻǳǊ ƻǳǾǊƛǊ ƭŜǎ ōƻŎŀǳȄ Ŝǘ ōƻǳǘŜƛƭƭŜǎΣ ƻǳǾǊŜπǘƻǳǘ 
5Ŝǎ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴǎ ǎƻƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǎǇƻƴǘŀƴŞƳŜƴǘ ǇŀǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ όǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ 
ōƛƳŀƴǳŜƭƭŜΣ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ŘΩŞǾƛǘŜƳŜƴǘΧύΦ 
 
[Ωatteinte proximale est tardive mais elle peut entraver ƭŜǎ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘǎ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ ǳƴŜ ŞƭŞǾŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 

ōǊŀǎΦ 5ŀƴǎ ƭŜǎ ǎƻƛƴǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭǎΣ ŀǘǘŜƛƴŘǊŜ ƭŀ ǘşǘŜ ǇƻǳǊ ǎŜ ŦŀƛǊŜ ǳƴ ǎƘŀƳǇƻƛƴƎΣ ǎŜ ŎƻƛŦŦŜǊΣ ǎŜ ǊŀǎŜǊΣ ǎŜ 

ōǊƻǎǎŜǊ ƭŜǎ ŘŜƴǘǎΣ ŜƴŦƛƭŜǊ ǳƴ ǾşǘŜƳŜƴǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ Ł ƛƳǇƻǎǎƛōƭŜΣ ƳşƳŜ ŀǾŜŎ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴΦ 
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5Ŝǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎΣ ƻǳ ŘŜǎ ŀƛŘŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŀƭƻǊǎ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ Υ 
πtŜƛƎƴŜ Ŝǘ ōǊƻǎǎŜǎ Ł ƭƻƴƎǎ ƳŀƴŎƘŜǎΣ ǾşǘŜƳŜƴǘǎ ŀŘŀǇǘŞǎΣ ǎǳǇǇƻǊǘǎ ŘŜ ōǊŀǎ 
πLƴŦƛǊƳƛŝǊŜ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜΣ ŀǳȄƛƭƛŀƛǊŜ ŘŜ ǾƛŜΣ ŎƻƛŦŦŜǳǊ 
 
tƻǳǊ ƭŀ ƭocomotion, dŜǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ǎŞŎǳǊƛǎŜǊ ƭŀ ƳŀǊŎƘŜ ǎŜǊƻƴǘ ǇǊŞŎƻƴƛǎŞŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭŜǎ 
ƻǊǘƘŝǎŜǎπǊŜƭŜǾŜǳǊǎ ŘŜ ǇƛŜŘ όǘȅǇŜ IƻǳǎǘƻƴΣ ǎǳǊ ƳŜǎǳǊŜύΦ 5Ŝǎ ŎƘŀǳǎǎǳǊŜǎ ƻǊǘƘƻǇŞŘƛǉǳŜǎ ό/Ihύ ǎŜǊƻƴǘ 
ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ ƭƻǊǎǉǳŜ ƭϥŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘƛǎǘŀƭŜ ǎŜ ƳŀƧƻǊŜ Ŝǘ ŘŜǾƛŜƴǘ ǎŞǾŝǊŜΦ Lƭ ŦŀǳŘǊŀ ǾŜƛƭƭŜǊ Ł ǇǊƛǾƛƭŞƎƛŜǊ ŘŜǎ 
ƻǳǾŜǊǘǳǊŜǎ Ŝǘ ŦŜǊƳŜǘǳǊŜǎ ŦŀŎƛƭŜǎ όƴŜ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ Ǉŀǎ ǳƴŜ ǘǊƻǇ ƎǊŀƴŘŜ ŦƻǊŎŜ Ŝǘκƻǳ ŘŜȄǘŞǊƛǘŞύ ǇƻǳǊ ƭŜǎ 
ƻǊǘƘŝǎŜǎ Ŝǘ /IhΦ aŀƛǎ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ ǊŜƭŜǾŜǳǊǎ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ŘŞŦƛŎƛǘ ŘŜǎ ǊŜƭŜǾŜǳǊǎ ŘŜǎ ǇƛŜŘǎ ƴΩŀ 
Ǉŀǎ ƳƻƴǘǊŞ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ ǎǳǊ ƭŜ ǘŀǳȄ ŘŜ ŎƘǳǘŜǎΣ ƻǳ ǎǳǊ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜΣ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ Ŝǘ ƭŀ ǾƛǘŜǎǎŜ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜΦ /ŜŎƛ 
ǇŜǳǘ ǎΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ǇŀǊ ƭŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŞǘŜƴŘǳŜǎ Ŝƴ ǇǊƻȄƛƳŀƭ ƻǳ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ǎǘŀōƛƭƛǎŀǘŜǳǊǎ ƭŀǘŞǊŀǳȄ ŘŜ 
cheville au mieux contrôlés 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. 

{ƛ ǳƴ ŀǇǇǳƛ ŘŜǾƛŜƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΣ ǳƴŜ ŎŀƴƴŜ ƻǳ ǳƴ ǊƻƭƭŀǘƻǊ ǇƻǳǊǊƻƴǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞǎΦ  !ǘǘŜƴǘƛƻƴ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ 
Ł ǾŞǊƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘŜ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ǇƻǳǊ ǘŜƴƛǊ ƭŀ ŎŀƴƴŜ Ŝǘκƻǳ ǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ŦǊŜƛƴǎ Řǳ ǊƻƭƭŀǘƻǊ Ŝǘ Ł 
ǎŞƭŜŎǘƛƻƴƴŜǊ ǳƴ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ŀŘŀǇǘŞ όǇƻƛƎƴŞŜǎ ŜǊƎƻƴƻƳƛǉǳŜǎΣ ŦǊŜƛƴǎ ŀŘŀǇǘŞǎΣ ŜǘŎύΦ 
{ƛ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŀǳȄ ŘŞǇƭŀŎŜƳŜƴǘǎ ǎƻƴǘ ǘǊƻǇ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎ όŎƘǳǘŜǎ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŜǎΣ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎ ǘǊƻǇ 
ŘƛŦŦƛŎƛƭŜǎύΣ ǳƴ ±ŞƘƛŎǳƭŜ ǇƻǳǊ IŀƴŘƛŎŀǇŞ tƘȅǎƛǉǳŜ ό±Itύ ǇƻǳǊǊŀ şǘǊŜ ŜƴǾƛǎŀƎŞ ό{ŎƻƻǘŜǊ tawΣ ŦŀǳǘŜǳƛƭ 
ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜύ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜǎ ŘŞǇƭŀŎŜƳŜƴǘǎ ǎŞŎǳǊƛǎŞǎ Ŝǘ ŀǳǘƻƴƻƳŜǎΦ [ΩŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ±It 
ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴ ŎŜǊǘƛŦƛŎŀǘ ŘΩŀǇǘƛǘǳŘŜ Ł ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘŞƭƛǾǊŞ ǇŀǊ ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴ atw Ŝǘ ǳƴ ŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜΦ 
¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ǎŜǊŀ ǇƻǊǘŞŜ ǎǳǊ ƭŀ ƳŀƴƛǇǳƭŀǘƛƻƴ Řǳ ƧƻȅǎǘƛŎƪΣ Ŝƴ ǊŜƎŀǊŘ ŘŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘƛǎǘŀƭŜǎΣ 
ŀŦƛƴ ŘΩŜƴ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ōƻƴƴŜ ƳŀƴƛǇǳƭŀǘƛƻƴΦ [Ŝ ǇǊƻŦƛƭ ŎƻƎƴƛǘƛŦ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ƻŎǳƭŀƛǊŜǎ ǎŜǊƻƴǘ ŀǳǎǎƛ Ł 
ŞǾŀƭǳŜǊΦ ¦ƴ ŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ Ł ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘΩǳƴ ±It Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΦ 
[ΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊŀ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŀ ǎŞƭŜŎǘƛƻƴ Řǳ ƳƻŘŝƭŜ Ŝǘ ŘŜǎ ƻǇǘƛƻƴǎ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘǎ 
Ł ǎŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎΣ ŘŜ ǎƻƴ ƳƻŘŜ ŘŜ ǾƛŜΣ ŘŜ ǎƻƴ ŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ǎŜǎ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞǎ ŦƛƴŀƴŎƛŝǊŜǎΦ ¦ƴŜ ŞǘǳŘŜ 
Řǳ ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ ŀǳ ŦŀǳǘŜǳƛƭ Ŝǎǘ ŀǳǎǎƛ ƛƴŘƛǎǇŜƴǎŀōƭŜ όŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ [ŀ aŜǎǳǊŜ Řǳ ŎƻƴǘǊƾƭŜ tƻǎǘǳǊŀƭ 
!ǎǎƛǎ όa/t!! нΦлύΦ tŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜΣ ǎƛ ǳƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŀȄƛŀƭŜ Ŝǎǘ ǇǊŞǎŜƴǘŜΣ ǳƴ ŘƻǎǎƛŜǊ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŀǇǇǳƛǎ 
ǘƘƻǊŀŎƛǉǳŜǎ Ŝǘ ǳƴŜ ŎŀƭŜ ǎŀŎǊƻ ƭƻƳōŀƛǊŜ ǇƻǳǊǊƻƴǘ şǘǊŜ ŜƴǾƛǎŀƎŞǎΦ  
 
[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜ Ŝǘ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ŘŜǎ 5aм ǇŜǊǘǳǊōŜ ƭŜǳǊǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ Ł ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ǇƘȅǎƛǉǳŜ Ŝǘ 
ǎƻŎƛŀƭΣ ƴŞŎŜǎǎƛǘŀƴǘ ŘŜǎ ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜǾŀƴǘ şǘǊŜ ǊŞŞǾŀƭǳŞŜǎ ǘƻǳǘ ŀǳ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Υ 
π ƭƻƎŜƳŜƴǘǎ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜǎ Ŝǘ ŀŘŀǇǘŞǎ taw 
π ŀƧƻǳǘǎ ŘŜ ōŀǊǊŜǎ ŘΩŀǇǇǳƛ Ŝǘ ŘŜ ŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ŀƛŘŜ ŀǳȄ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎ Ŝǘ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ 
ŎƘǳǘŜΣ ŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ŀƛŘŀƴǘ ŀǳȄ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎ όƭƛǘ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜΣ ŀǎǎƛǎŜǎ ǊŜƘŀǳǎǎŞŜǎΣ ƭŝǾŜπǇŜǊǎƻƴƴŜύ 
- ƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ōŀǊǊŜ ŘΩŀǇǇǳƛΣ ŘŜ ōŀƴŘŜǎ ŀƴǘƛŘŞǊŀǇŀƴǘŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ ōŀƛƎƴƻƛǊŜΣ ŘΩǳƴŜ ǇƭŀƴŎƘŜ ŘŜ 
ōŀƛƴΣ ŘΩǳƴ ǎƛŝƎŜ ŘŜ ōŀƛƴ ǇƛǾƻǘŀƴǘΣ ŘΩǳƴ ōŀƴŎ ŘŜ ōŀƛƎƴƻƛǊŜ ǊŞƎƭŀōƭŜ Ŝƴ ƘŀǳǘŜǳǊ ŀǾŜŎ ŘƻǎǎƛŜǊ Ŝǘ 
ŀŎŎƻǳŘƻƛǊǎΣ ŘΩǳƴ ŞƭŞǾŀǘŜǳǊ ŘŜ ōŀƛƴ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜ 
- adaptation du véhicule όǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ǇŜǳǘ ƻǊƛŜƴǘŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǾŜǊǎ 
ǳƴ ƳŞŘŜŎƛƴ ŀƎǊŞŞ Ŝǘ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘΩŀǇǘƛǘǳŘŜ Ł ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ όŀǳǘƻŞŎƻƭŜ 
ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞŜύ ŀǾŜŎ ƳƛǎŜǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ǾŞƘƛŎǳƭŜ ŀŘŀǇǘŞ όŎŦΦ оΦнΦсΦ tŜǊƳƛǎ ŘŜ ŎƻƴŘǳƛǊŜύ 
 
[Ωadaptation du lieu de vie doit être proposée en tenant compte des facteurs environnementaux et 
ŘŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ όŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜΣ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴΣ ōŀƛǎǎŜ ŘŜ ƭŀ 
ǾƛǎƛƻƴΧύΦ Des mises en situation ǇŀǊ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ Řŀƴǎ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ écologique du patient, lors 
de visite à domicile, sont essentielles. [ΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŜȄǘŞǊƛŜǳǊ Řǳ ŘƻƳƛŎƛƭŜ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ Ł 
ǇǊŜƴŘǊŜ Ŝƴ ŎƻƴǎƛŘŞǊŀǘƛƻƴ όƭŜ ǉǳŀǊǘƛŜǊΣ ƭΩŀŎŎŜǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŀǳȄ ŎƻƳmerces, ƭŜǎ ǘǊŀƴǎǇƻǊǘǎ Ŝƴ ŎƻƳƳǳƴΧ ύΦ  

Des aides facilitant la communication sont à mettre en place si nécessaire. 
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[Ŝǎ ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ƻŦŦŜǊǘŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ƴŜ ǎƻƴǘ Ǉŀǎ ǊŜƳōƻǳǊǎŞŜǎ ǇŀǊ ƭΩŀǎǎǳǊŀƴŎŜ ƳŀƭŀŘƛŜ Ƴŀƛǎ 
ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŦƛƴŀƴŎŞŜǎ Ǿƛŀ ƭŀ a5tIΦ [Ŝǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 5aм ǇƻǳǊǊƻƴǘ şǘǊŜ ǇǊƛǎ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǎŜƭƻƴ 
ƭŜǎ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞǎ ƭƻŎŀƭŜǎ ǇŀǊ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ Ŝƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴΣ Řŀƴǎ ŘŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ƳƻōƛƭŜǎ 
ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞŜǎ ό{!±{Σ {!a{!IύΣ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩŜƴ ƳƛƭƛŜǳ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŜǊΣ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜǎ ōƛƭŀƴǎ ŀƴƴǳŜƭǎ ŘŜ 
ǊŞŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜΣ Ŝƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜΦ 
 

- Prévention des chutes 

Une ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ŜŦŦƛŎŀŎŜ ǇƻǳǊ ŜǎǇŞǊŜǊ ŘƛƳƛƴǳŜǊ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƘǳǘŜ ŘŜ ол҈ Řƻƛǘ ŀǎǎƻŎƛŜǊ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ 
thérapeutique, des exercices physiques personnalisés, une analyse de la fragilité osseuse, des 
ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ Řǳ ŎƘŀǳǎǎŀƎŜ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ Řǳ ŘƻƳƛŎƛƭŜΦ Les interventions isolées sont peu 
ŜŦŦƛŎƛŜƴǘŜǎ Ŝƴ ǘŜǊƳŜǎ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ǎǳǊ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƘǳǘŜΣ ŘŜǎ 
interventions conjointes, complexes et personnalisées sont nécessaires pour améliorer les résultats. 
[Ŝǎ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴǎ ŘΩéducation thérapeutique et de mesures adaptatives peuvent être proposés, par 
analogie aux programmes de prévention des chutes en post-AVC et pour les personnes âgées 
ŎƘǳǘŜǳǎŜǎΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ŀǳŎǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƴΩŜǎǘ ǇǳōƭƛŞŜ ŀǳ ǎǳƧŜǘ ŘŜ ƭΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴ ŘŜǎ ŎƘǳǘŜs 
chez les personnes DM1. Deux facteurs intrinsèques sont utiles à analyser chez ces patients : les 
troubles de la vision (par analogie aux personnes âgées) engendrant une mauvaise perception de 
ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘΣ Ŝǘ ƭŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘƛǎǘŀƭŜǎ ŘŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ƛƴŦŞǊƛeurs pouvant conduire à adapter le 
chaussage en conséquence. Les chaussons et chaussettes (11 fois plus de chute en chaussons et 
chaussettes versus port des chaussures fermées) doivent être proscrits au dépend de baskets, 
chaussures de sport ou chaussures orthopédiques sur mesure (attache scratch en raison des difficultés 
de préhension).  
[ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ du patient Řƻƛǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǎΩŀǘǘŀŎƘŜǊ Ł ŎƻǊǊƛƎŜǊ ŘŜǎ ŦŀŎǘŜǳǊǎ ŜȄǘǊƛƴǎŝǉǳŜǎ ŘŜ 
chutes ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ DM1 Υ ŞǾƛǘŜǊ ƭŀ ŦŀƛōƭŜ ƭǳƳƛƴƻǎƛǘŞΣ ƭΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘ 
ǇŀǊ ŘŜǎ ƻōƧŜǘǎ ŀǳ ǎƻƭΣ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉƭǳǎ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǾƛǎǳŜƭǎ ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛŦǎ ƴƻƴ 
modifiables. 
 

En premier lieu, il est utile de stratifier le risque de chute chez les personnes DM1 (MIRS, vitesse de 
marche, TUG, ABC score, Falls efficacy scale, QRCS-1). Puis il est important ŘΩƛŘŜƴǘƛŦƛŜǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ 
fonctionnels personnalisés Ł ŎƘŀǉǳŜ ǎǳƧŜǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘ ŀǳȄ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŀǘƛƻƴ ŀŦƛƴ ŘŜ ŎƻƴǎǘǊǳƛǊŜ 
un programme de soin rationnel tout en ƎŀǊŘŀƴǘ Ł ƭΩŜǎǇǊƛǘ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŦƻǊƳŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎΦ [Ŝǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
aLw{ м Ł п ǇƻǳǊǊŀƛŜƴǘ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩǳƴŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ŎƻƳǇƭŜȄŜ ŘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǊŞŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴΣ ƭŜǎ 
patients MIRS 4 et 5 plutôt des interventions de réadaptation et de compensation.  

Les points spécifiques important en MPR devraient être de respecter la fatigue, savoir motiver la 
personne DM1, être suffisamment prolongé (30 à 40 séances), réalisé sous surveillance diététique, 
éliminer des contre-indications potentielles cardiaques. Le renforcement musculaire peut être conduit 
en dynamique à haute intensité pour des groupes > 3 au testing manuel en restant inférieur à 40% de 
la force maximale volontaire. Un jour de repos entre les séances est sécuritaire, des temps de repos 
entre les séries deǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ ƳŜǎǳǊŞǎ Ŝǘ ƻōǎŜǊǾŞǎ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ƭΩƛƴŘƛǾƛŘǳΦ 
[ΩŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Řƻƛǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ǇƻǳǊ ǳƴ ŜƴǘǊŜǘƛŜƴ ŘŜǎ 
bénéfices obtenus dans la durée. 
 

Prise en charge de la douleur 

 

Les moyens ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŎƘƻƛǎƛǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ǎΩƛƴǘŞƎǊŜǊ Řŀƴǎ ǳƴŜ ŀŎǘƛƻƴ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŀǳǘǊŜǎ 
acteurs de santé. 
Peuvent être proposés : 

- Les massages et / ou la chaleur et la balnéothérapie (eau à 35°C) afin de lutter contre les 
contractures douloureuses 
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- La Neurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) à visée antalgique 
- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zones 
ŘΩƘȅǇŜǊǇǊŜǎǎƛƻƴ 

- ¦ƴŜ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǇƻǳǊ ƭƛƳƛǘŜǊ ƭŜǎ ŎƻƴǘǊŀƛƴǘŜǎ ǎǳǊ ƭŜǎ ŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴǎ et les 
groupes musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne 

- 5Ŝǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ ŀƴǘŀƭƎƛǉǳŜǎ ŘŜ ǇŀƭƛŜǊ м Ł н ǎŜƭƻƴ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘƻǳƭŜǳǊ 
- La part liée à la myotonie doit être évaluée et traitée le cas échéant 

 
Place des cures thermales 
 
Les cures thermales peuvent jouerΣ ōƛŜƴ ǉǳΩƛƭ ƴΩȅ ŀƛǘ Ǉŀǎ ŘΩƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜΣ un rôle bénéfique dans 
la gestion des myopathies, notamment en ce qui concerne la gestion des symptômes musculaires, de 
la douleur et de la qualité de vie globale des patients, toutefois avec une efficacité variable selon les 
patients. Elles peuvent intervenir dans le soulagement de la douleur, ƭΩŀmélioration de la mobilité, la 
rŞŘǳŎǘƛƻƴ Řǳ ǎǘǊŜǎǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞΣ ƭΩŀmélioration de la circulation sanguine.  
La sécurité sociale peut prendre en charge sous conditions, les frais médicaux, de transport et 
ŘΩƘŞōŜǊƎŜƳŜƴǘ ǎƛ ŜƭƭŜ ǎΩŜŦŦŜŎǘǳŜ Řŀƴǎ ǳƴ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŀƎǊŞŞ Ŝǘ ŎƻƴǾŜƴǘƛƻƴƴŞ ǇŀǊ ƭΩ!ǎǎǳǊŀƴŎŜ 
aŀƭŀŘƛŜΣ ŀǇǊŝǎ ŘŜƳŀƴŘŜ ŘΩŜƴǘŜƴǘŜ ǇǊŞŀƭŀōƭŜ ǇŀǊ ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ ǘǊŀƛǘŀƴǘ όму ƧƻǳǊǎ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 
effectifs). 
Elles ne se conçoivent que dans une prise en charge globale. Lƭ ƴΩȅ ŀ Ǉas de cure spécifique à la 
pathologie, ƭΩintérêt réside surtout autour de la rééducation proposée. 
 

Education Thérapeutique du Patient (ETP) 
 
La démarche ETP semble particulièrement 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 
ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŀǳǘƻǳǊ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ Lƭ ŜȄƛǎǘŜ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ ŘŜǎ ōŀǊǊƛŝǊŜǎ Ł ƭΩ9¢t ŀǾŜŎ ƭŜǎ 
patients DM1 notamment les capacités cognitives, les traits de personnalité, la situation économique 
et psychosociale. Dans ce cas, la démarche ETP non planifiée est intéressante pour mettre en place des 
interventions éducatives personnellement, socialement, et culturellement significatives pour la 
personne, et pƻǳǊ ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŜ ǇƻǳǾƻƛǊ ŘΩŀƎƛǊ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ  
 
[Ω9¢t ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀǾƻƛǊ ŎƻƳƳŜ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǳƴŜ activité physique adaptée et de 
la pérenniser (ex de thèmes : définir les types d'activités physiques, les modalités et conditions de 
réalisation personnalisées). Cela inclut notamment des recommandations sur les exercices accessibles, 
l'intensité et la durée adaptées et la fréquence pertinente pour constituer un programme 
d'entraînement efficace et sûr. bŞŀƴƳƻƛƴǎ ƭŀ ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜǎ ŘΩ9¢t ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ƘƻƳƻƎŝƴŜ 
sur le territoire. 
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SYNTHESE Υ twL{9 9b /I!wD9 ¢I9w!t9¦¢Lv¦9 59 [Ω!¢¢9Lb¢9 ah¢wL/9 /I9½ [Ω!5¦[¢9 
Annexe associée : fiche kinésithérapie 

Objectifs Moyens et exemples 

Entretenir et 
potentialiser les 

capacités fonctionnelles  
afin de préserver 

l'autonomie dans les 
actes de la vie 
quotidienne 

 et retarder l'évolution 
du déficit moteur 

 
Favoriser/ soutenir 
l'intégration socio-

professionnelle 
 

Prise en charge de la 
douleur 

  

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

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

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

Activité 
Physique 
Adaptée 

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

Balnéothérapie 
{ŞŀƴŎŜǎ Ŝƴ ǇƛǎŎƛƴŜ Řƻƴǘ ƭΩƛƴǘŜƴǎƛǘŞΣ ƭŀ ŘǳǊŞŜ Ŝǘ ƭŜǎ ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘǎ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ǾŀǊƛŜƴǘ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŃƎŜ Řǳ ƴƛǾŜŀǳ Ŧƻƴctionnel et de 
ƭΩƻōƧŜŎǘƛŦ ǊŜŎƘŜǊŎƘŞ (mobilisation, musculation, antalgie) 

Education 
Thérapeutique 

du Patient 

LƴǘŞƎǊŜǊ ǳƴ ƳƻŘŜ ŘŜ ǾƛŜ ŀŎǘƛŦ ŀǳ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴΣ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜǎ ōŞƴŞŦƛŎŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ƭƛƳƛǘŜǎ ŘŜ ƭΩŜȄŜǊŎƛŎŜΣ ƎŞǊŜǊ ƭŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ Ŝƴ Ŧƻƴction des symptômes. 
En atelier collectif ou individuel, au sein de programmes dédiés ou non (activités éducatives hors programme ς AEHP)  
A destination du patient et de son entourage 

Ergothérapie 

Adaptation du chaussage (chaussures orthopédiques sur mesure recommandées) 
Adaptation de l'environnement intérieur (visite à domicile limitation des facteurs extrinsèques de chute et adaptation basse vision : 
ŘŞǎŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘΣ ŀƧƻǳǘǎ ŘŜ ōŀǊǊŜǎ ŘΩŀǇǇǳƛ Ŝǘ ŘŜ ŎƘŜƳƛƴŜƳŜƴǘǎΣ ƳŀǘŞǊƛŜƭ ŀƛŘŀƴǘ ŀǳȄ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎ comme un lit électrique, des assises rehaussées, 
etc.). 
Aides techniques facilitant les actes de la vie quotidienne et notamment les transferts d'une position à l'autre (lit électrique, assises réhaussées, 
enfile bouton, stylo adaptés, grossisseur de manche, couverts adaptés, rasoir et brosse à dent électrique, pince de force pour ouvrir les bocaux et 
bouteilles, ouvre tout, peigne et brosses à longs manches, vêtements adaptés, supports de bras etc.) 
Adaptation du véhicule 

Prise en charge 
médicamenteuse 

Mexilétine si myotonie 

Aides techniques 
et appareillages 

Releveurs si steppage à risque de chute 
Aides techniques de marche (selles de déambulation, déambulateur, cannes anglaises) selon les capacités de préhension pour tenir la canne et/ou 
ǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜǎ ŦǊŜƛƴǎ ŘΩǳƴ ŘŞŀƳōǳƭŀǘŜǳǊ 
Pour les longues distances et en cas de fatigabilité, fauteuil roulant manuel, motorisé ou électrique, voire scooter PMR (selon atteinte cognitive, 
oculaire et capacité de manipulation si assistance électrique) 
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3.2.4. Prise en charge psychologique / neuropsychologique  

 
[ΩŀƴƴƻƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜ ŎƻƳƳŜ ƭŀ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ ŘŜ ǘȅǇŜ L ǇŜǳǘ ŀǾƻƛǊ 
un impact psychologique majeur chez le patient mais également au sein de toute la sphère familiale, 
plus ou moins touchée par la maladie. Des entretiens psychologiques réguliers au sein des 
consultations spécialisées pourront être proposés pour le patient mais également pour sa famille et 
ses proches. Une attention particulière est à avoir dans les moments clés de la maladie comme une 
ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴΣ ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜΣ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀƛŘŜǎ ƘǳƳŀƛƴŜǎΣ ǳƴ ŎƘŀƴƎŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ 
la prise en charge, un réaménagement scolaire et/ou professionnel, etc. Les patients atteints de la 
DM1 peuvent avoir tendance à masquer leur souffrance psychique du fait de leurs troubles 
communicationnels. Il est important de poser des questions directes et non implicites afin dΩŞǾŀƭǳŜǊ la 
ǘƘȅƳƛŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ [Ŝǎ ǉǳŜǎǘƛƻƴǎ ŀǳǘƻǳǊ ŘŜ ƭŀ ǎŜȄǳŀƭƛǘŞ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŞǾƻǉǳŞŜǎ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴ 
professionnel compétent auprès des adolescents/jeunes adultes atteints de la maladie, les notions de 
consentement sont souvent à évoquer ou à reprendre avec les patients et patientes ; les consultations 
de transition ado-adultes peuvent permettre de faire le point sur cette thématique. 
 
[ƻǊǎǉǳŜ ƭΩŞǘŀǘ ǇǎȅŎƘƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜΣ ƭŜ ƻǳ ƭŀ 
psychologue de la consultation peut orienter le patient vers un psychologue de ville, dans un centre 
médico-psychologique ou vers un psychiatre en fonction de la problématique du patient. Une 
sensibilisation aux atteintes cognitivo-comportementales de ces patients avant une orientation en 
ville semble nécessaire. En effet, les difficultés cognitives de la maladie peuvent mettre à mal le lien 
thérapeutique et une adaptation aux difficultés communicationnelles du patient est essentielle afin de 
développer une alliance thérapeutique et une prise en charge psychologique optimales. 
 
La thérapie cognitivo-comportementale (TCC) peut être utile dans la gestion de certains aspects de la 
maladie de Steinert. Ce type de prise en charge peut aider les patients à faire face aux défis 
psychologƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŞƳƻǘƛƻƴƴŜƭǎ ŀǎǎƻŎƛŞǎ Ł ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ ǘŜƭǎ ǉǳŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞΣ ƭŀ ŘŞǇǊŜǎǎƛƻƴΣ ƭŜ ǎǘǊŜǎǎ Ŝǘ ƭŜǎ 
ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴǎ ǇƘȅǎƛǉǳŜǎΦ [ŀ ¢// Ŝǎǘ ǳƴŜ ŀǇǇǊƻŎƘŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŀȄŞŜ ǎǳǊ ƭŀ 
modification des pensées, des émotions et des comportements ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ 
bien-être psychologique et émotionnel. Dans le cas de la DM1, la TCC peut aider les patients à 
ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŦŀƛǊŜ ŦŀŎŜ ŀǳȄ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ƭƛŞŜǎ Ł ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ Ł ǊŞŘǳƛǊŜ ƭŜǎ 
pensées négatives et ŎŀǘŀǎǘǊƻǇƘƛǉǳŜǎ Ŝǘ Ł ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ ƎŜǎǘƛƻƴ Řǳ ǎǘǊŜǎǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞΦ 
 
[ΩŜǎǎŀƛ ht¢LaL{¢L/Σ ŀȅŀƴǘ ǘŜǎǘŞ ƭŀ ǘƘŞǊŀǇƛŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾƻ-comportementale auprès des patients atteints de 
DM1, a montré un bénéfice de ce type de thérapie sur les patients avec une diminution de la fatigue 
et une plus grande participation sociale, lΩƛǎƻƭŜƳŜƴǘ ǎƻŎƛŀƭ Şǘŀƴǘ ǳƴŜ ǎƻǳǊŎŜ ŘŜ ǎƻǳŦŦǊŀƴŎŜ ǘǊŝǎ 
importante chez les patients.  
 
5ΩŀǳǘǊŜǎ ŀǇǇǊƻŎƘŜǎ ǇǎȅŎƘƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǘǊŝǎ ōŞƴŞŦƛǉǳŜǎ ŀǳȄ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 
atteints de DM1, en ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘŜƳŀƴŘŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ /ŜǘǘŜ ŘŜƳŀƴŘŜ Ŝǎǘ Ł ŜȄǇƭƻǊŜǊ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘΩǳƴ 
ŜƴǘǊŜǘƛŜƴ ŀǾŜŎ ǳƴ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ ŘŜǎ ŎŜƴǘǊŜǎ ŘŜ ǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŀƛƴǎƛ ŘΩƻǊƛŜƴǘŜǊ ŀǳ ƳƛŜǳȄ ƭŜ 
patient vers un professionnel adapté. 
 
/ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ǉǳΩƛƭ ǎΩŀƎƛǎǎŜ ŘŜ ǇǎȅŎƘƻǘƘŞǊŀǇƛŜ ou encore plus de TCC, la principale limite est le 
remboursement des séances de psychologues et leur disponibilité sur le territoire.  
 
Sur le plan cognitif, en fonction des résultats du bilan neuropsychologique, une prise en charge de 
rééducation ou de remédiation cognitive ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜ ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴ ǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ 
ƴŜǳǊƻǇǎȅŎƘƻƭƻƎǳŜ ƻǳ ŀǳǇǊŝǎ ŘΩǳƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ Ŝƴ ǾƛƭƭŜΦ /ŜǘǘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇŜǳǘ ŀǇǇǊŜƴŘǊŜ ŀǳ 
patient à mieux gérer ses difficultés cognitives au quotidien, en situation professionnelle ou scolaire.  
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Une attention particulière doit être portée au vieillissement des patients atteints de DM1. Les études 
ǎΩŀŎŎƻǊŘŜƴǘ ǇƻǳǊ ŘŞŎǊƛǊŜ ǳƴŜ ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜ ǇƻǳǾŀƴǘ ŀƭƭŜǊ ƧǳǎǉǳΩŀǳȄ ǘǊƻǳōƭŜǎ 
cognitifs sévères. Le risque de déǇŜƴŘŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ǇŜǊǘŜ ŘΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝǎǘ ŀŎŎǊǳ Ŝǘ ǳƴ ōƛƭŀƴ 
ƴŜǳǊƻǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ ǇƻǳǊ ǎǘŀǘǳŜǊ ŘŜ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎΦ 
 
[Ŝǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎ Ŝǘ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘŀƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ǎΩƛƴǎŎǊƛǾŜƴǘ ǇŀǊ ŀƛƭƭŜǳǊǎ Řŀƴǎ ǳƴ 
contexte de troubles de la cognition sociale et une prise en charge de ces troubles cognitifs spécifiques 
peut être proposée au patient. Aucun outil spécifique de remédiation cognitive de la cognition sociale 
ƴΩŜȄƛǎǘŜ Řŀƴǎ ƭŀ 5aмΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ŘŜ ƴƻƳōǊŜǳȄ ƻǳǘƛƭǎ ƻƴǘ été développés dans le champ de la 
schizophrénie par exemple Ŝǘ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ŘΩǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ŀƛŘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǊŜƳŞŘƛŀǘƛƻƴ 
cognitive en groupe. Cela est très novateur et permet de réajuster certains comportements inadaptés 
répétés par les patients mais est soumis à la faible disponibilité des thérapeutes. 
 
¦ƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ŘŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ŞǉǳƛǇŜǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞŜǎ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ Υ {!±{Σ {!a{!IΣ 
ƳŜǎǳǊŜǎ ŘŜ ǇǊƻǘŜŎǘƛƻƴ ƧǳǊƛŘƛǉǳŜ ǎƛ ōŜǎƻƛƴ όŎǳǊŀǘŜƭƭŜΣ ǘǳǘŜƭƭŜΣ ŜǘŎΦύΣ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛŦ 
όwŞŦŞǊŜƴǘǎ tŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ {ŀƴǘŞ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ ŘŜ ƭΩ!Ca ¢ŞƭŞǘƘƻƴύΦ 
 
tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ 
 
[Ŝǎ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴǎ ŘŜǾƛŜƴƴŜƴǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŜǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭŀ 
ƳŀƭŀŘƛŜΦ [Ŝǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘŜ 5aм ǊŜǇƻǊǘŜƴǘ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŎǊƻƛǎǎŀƴǘŜǎ Ŝǘ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜǎ ǉǳƛ 
ƭƛƳƛǘŜƴǘ ŘŜ Ǉƭǳǎ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ƭŜǎ ǎƻǊǘƛŜǎΣ ƭŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ł ŘŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ όŜƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ ƭŜǎ ƭƻƛǎƛǊǎύΣ ŀǾŜŎ ƭŜǳǊ 
ŜƴǘƻǳǊŀƎŜΦ [ŜǳǊ ǾƛŜ ǎƻŎƛŀƭŜ ŘŜǾƛŜƴǘΣ ŘŜ ŎŜ ŦŀƛǘΣ ŘŜ Ǉƭǳǎ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ǊŜǎǘǊŜƛƴǘŜΦ  
[ŀ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘŜ 5aмΣ Ŝǎǘ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴƴŞŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳƻȅŜƴǎ ŘŜ 
ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜΣ ǉǳΩƛƭ ǎΩŀƎƛǎǎŜ ŘŜ ǎǳǇǇƻǊǘ ƘǳƳŀƛƴ ƻǳ ƳŀǘŞǊƛŜƭΦ 5ŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇŜǊǎǇŜŎǘƛǾŜΣ ŘŜǎ 
ōƛƭŀƴǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎΣ ǉǳƛ ŀƴŀƭȅǎŜƴǘ ƭŜǎ ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ŦŀŎǘŜǳǊǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŦŀŎǘŜǳǊǎ 
ŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘŀǳȄΣ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ƘŀōƛǘǳŘŜǎ ŘŜ ǾƛŜǎ ǇƻǳǊǊŀƛŜƴǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜǎ 
ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ŜŦŦƛŎŀŎŜǎ Ŝǘ ƎƭƻōŀƭŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴΦ  
5Ŝǎ ōƛƭŀƴǎ ǉǳƛ ŀƴŀƭȅǎŜƴǘ ŎŜǎ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎΣ ǎƻƴǘ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ όŎƻƳƳŜ [ŀ aŜǎǳǊŜ ŘŜǎ ƘŀōƛǘǳŘŜǎ ŘŜ ǾƛŜ 
όaI!±L9ύΦ /Ŝ ǘȅǇŜ ŘŜ ǉǳŜǎǘƛƻƴƴŀƛǊŜ ǇŜǳǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƳƛŜǳȄ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ƭŜǎ ƻōǎǘŀŎƭŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ 
ŦŀŎƛƭƛǘŀǘŜǳǊǎ Ł ǳƴŜ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ ǎŀǘƛǎŦŀƛǎŀƴǘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ƛƴǘŜǊǊƻƎŞŜΦ 
/ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ƭŀ ǇǊƻōƭŞƳŀǘƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŀŎŎŜǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƛŘŜ ƘǳƳŀƛƴŜΣ ŎƻƳƳŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎΣ 
Ŝǎǘ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ŎƻƳǇƭŜȄŜ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ όŀƴƻǎƻƎƴƻǎƛŜΣ ƴƻƴ ǊŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎύΦ 
[Ω9¢t ǇƻǳǊǊŀƛǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŀƛŘŜǊ Řŀƴǎ ŎŜ ŎƻƴǘŜȄǘŜΦ   
 
Prise en charge médicamenteuse des troubles déficitaires dŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ƘȅǇŜǊŀŎǘƛǾƛǘŞ 
(TDAH) 
 
ǒ Méthylphénidate 

 
[Ŝ ǘǊƻǳōƭŜ ŘŞŦƛŎƛǘŀƛǊŜ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ƘȅǇŜǊŀŎǘƛǾƛǘŞ (TDAH) est une comorbidité fréquente 
dans les formes pédiatriques de DM1, avec une prévalence entre 13 et 29%. Très peu de publications 
ǊŀǇǇƻǊǘŜƴǘ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ Řǳ méthylphénidate spécifiquement chez les patients DM1, mais elle utilisée 
ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘΣ ŎƻƳƳŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎƻǳŦŦǊŀƴǘ ŘΩǳƴ ¢5!IΣ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƴǘǊŜ-indication 
cardiaque. Un avis cardiologique doit être systématiǉǳŜ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛǉǳŜΣ Ŝǘ ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ 
prudente. Il faut éliminer les contre-indications notamment cardiaques avant instauration dans cette 
pathologie. Les résultats sont variables selon le profil cognitif sous-jacent selon le niveau cognitif. La 
posologie initiale est souvent entre 0.5 à 1 mg/kg/jour. 
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3.2.5. Aménagements scolaires et professionnels 

 
[ŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ōƛƭŀƴ ƴŜǳǊƻǇǎȅŎƘƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŎŀǊ ǎŜǎ 
résultats peuvent amener à penser à un réaménagement scolaire ŀŦƛƴ ŘŜ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ Ŝǘ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ ŀǳ 
mieux la scolarité. 5Ŝǎ ŀƳŞƴŀƎŜƳŜƴǘǎ ǇŞŘŀƎƻƎƛǉǳŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ Ƴƛǎ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴ 
PPRE, ŘΩun PAP , ŘΩun PPS et dΩaménagements pour la passation des examens (tiers temps, script). Ces 
aménagements peuvent inclure la possibilité, via une notification MDPH, dŜ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŘΩune 
orientation ou ŘΩun dispositif spécialisé (SEGPA, ULIS), de mettre en place un accompagnement à la 
scolarité par un AESH, un matériel pédagogique adapté (un ordinateur par exemple pour prendre les 
notes). Un accompagnement et une orientation par une structure médico-sociale peuvent également 
être indiqués : en SESSD/SESSAD ό{ŜǊǾƛŎŜ ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜύΣ Ŝƴ Lƴǎǘƛǘǳǘ 
ŘΩ9ŘǳŎŀǘƛƻƴ aƻǘǊƛŎŜ όL9aύΣ Ŝƴ Lƴǎǘƛǘǳǘ aédico-Educatif (IME), en Institut Médico-Professionnel (IMPro) 
ou en Instituts Thérapeutiques, Educatifs et Pédagogiques (ITEP).  
 
Des réaménagements professionnels peuvent également être possibles chez les adultes avec une 
réduction du temps de travail ou encore un changement de la répartition du temps de travail pour 
mieux gérer la fatigue et les troubles cognitifs. Il est également possible de mettre en place une RQTH 
όwŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ¢ǊŀǾŀƛƭƭŜǳǊ IŀƴŘƛŎŀǇŞύ ŀŦƛƴ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭΩŜƳǇƭƻȅŜǳǊ ŘŜ ŎŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ŝǘ mettre en 
place des aménagements adaptés au poste de travail. La méconnaissance ou minoration des troubles 
ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ Ŝǘ ŎƻƳǇƻǊǘŜƳŜƴǘŀǳȄ ǇŜǳǘ ŀƳŜƴŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ł ŦŀƛǊŜ ŘŜǎ ŎƘƻƛȄ ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜ 
qui ne sont pas toujours adaptés au handicap moteur et/ou cognitif. Des réorientations 
professionnelles sont parfois à penser avec certains patients. Ces décisions peuvent être assez 
complexes à prendre pour les patients et leurs familles (aidants). Un accompagnement psychologique 
(parents, enfant, patient adulte) peut être proposé pour réfléchir aux impacts psychologiques de ces 
changements. 
 
¦ƴ ŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇǊƻǘŞƎŞ όǘȅǇŜ 9{!¢ύ ǇƻǳǊǊŀ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ ǎƛ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ ¦ƴŜ ǊŜŎƻƴǾŜǊǎƛƻƴ 
ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝǘκƻǳ ǳƴŜ ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇƻǎǘŜ όǘŜƳǇǎ Ŝǘ ǇƻǎǘŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭύ ǎŜǊƻƴǘ ǇŀǊŦƻƛǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ 
ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ƛƴǎŞǊŞǎ Ŝƴ ƳƛƭƛŜǳ ƻǊŘƛƴŀƛǊŜΦ ¦ƴŜ wŜŎƻƴƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭƭŜǳǊ ƘŀƴŘƛŎŀǇŞ 
ǇƻǳǊǊŀ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ǎƻƭƭƛŎƛǘŞŜ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭŀ a5tIΦ 

3.2.6. Permis de conduire 

 
Le bilan neuropsychologique et la restitution des résultats peut être un premier temps pour aborder 
ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘŜ ŎƻƴŘǳƛǘŜ Ŝǘ ƭŀ ǇƻǳǊǎǳƛǘŜ όƻǳ ƭΩŀǊǊşǘύ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŀǳǘƻƳƻōƛƭŜΦ [Ŝǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ 
santé peuvent informer ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘ ƭΩorienter le patient vers un médecin agréé de la Préfecture pour 
une révision régulière de leur permis de conduire. Les aspects visuels : champ visuel (ptosis), acuité 
visuelle (cataracte, dystrophie maculaire, troubles oculomoteurs) et la somnolence diurne excessive 
devront également être évalués. (Annexe associée : conduite automobile, informations pratiques et 
ƭƛǎǘŜ ƴƻƴ ŜȄƘŀǳǎǘƛǾŜ ŘŜ ǘŜǎǘǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǇǘƛǘǳŘŜ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜύ 
 
LégalementΣ ŘΩŀǇǊŝǎ ƭΩŀǊǊşǘŞ нмΦмнΦлрΣ ƳƻŘƛŦƛŞ ǇŀǊ ƭΩŀǊǊşǘŞ Řǳ омΦлуΦмлΣ ǳƴŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘΩǳƴŜ 
affection médicale susceptible de constituer ou d'entraîner une incapacité fonctionnelle de nature à 
compromettre la sécurité routière lors de la conduite d'un véhicule à moteur doit se signaler auprès 
de la commission médicale des permis de conduire de la Préfecture. Cet arrêté prévoit une visite 
ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŀŦƛƴ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŜǎ ŀǇǘƛǘǳŘŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ Ŝǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŎƻƳǇƭŞǘŞŜ ǇŀǊ ǳƴ ŀǾƛǎ 
médical spécialisé et/ou un test de conduite. 
 
Sur le versant du handicap physique, le patient DM1 peut bénéficier de nombreux aménagements 
techniques afin de compenser ses déficiences et permettre de diriger, accélérer, freiner, changer de 
vitesse et accéder aux diverses commandes. Ainsi, boite de vitesses automatique, embrayage adapté, 
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changement de vitesses adapté, commandes au volant, joystick, siège pivotant, accès au poste de 
conduite en fauteuil sont des exemples d'aménagements peuvent être proposés selon les profils de 
chacun. 
 
Il faut reconnaitre que les tests neuropsychologiques existants pour évaluer ces fonctions font défaut 
dans la dimension écologique Ŝǘ ƴŜ ǊŜƴŘŜƴǘ Ǉŀǎ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ ǇǊŞŀƭŀōƭŜ Řǳ ǎǳƧŜǘΦ ¢ƻǳǘŜŦƻƛǎΣ 
le bilan permet de mettre en évidence des déficits incompatibles avec la conduite automobile 
(syndrome dysexécutif sévèreΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǾƛǎǳŜƭǎΣ ǊŀƭŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ƳŀƧŜǳǊΣ ŀƴƻǎƻƎƴƻǎƛŜ Χύ Ŝǘ ƳŜǘ Ŝƴ 
lumière les difficultés cognitives sur lesquelles médecins, ergothérapeutes, moniteurs de conduite 
porteront davantage leur attention. 
 
Il est ici important de signaler qu'une demande de financement est possible via une demande de 
Prestation de Compensation du Handicap (PCH) pour « charges exceptionnelles » auprès de la 
MDPH. Ce financement peut permettre de couvrir une partie des heures de conduite pour le permis 
aménagé et/ou les aménagements du véhicule. 
 
Il est à noter qu'au-delà du rôle informatif en amont, le professionnel de santé a un rôle important 
d'étayage et d'accompagnement en aval, en cas d'avis négatif. La conduite ayant une signification 
symbolique de liberté, d'autonomie et ŘΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ Ŝǘ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭƭŜΣ ƭŜ ǎŜƴǘƛƳŜƴǘ ŘŜ ǇŜǊǘŜ 
et le deuil consécutif vont bien au-delà de l'abandon simple de la conduite. 
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SYNTHESE : ATTEINTES COGNITIVES ET COMPORTEMENTALES  
PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE, AMENAGEMENTS/ ACCOMPAGNEMENTS MEDICO-SOCIAUX 

Annexes associées : conduite automobile + atteintes psychocognitives Υ ƭŜǎ ŎƻƳǇǊŜƴŘǊŜ ǇƻǳǊ ƳƛŜǳȄ ǎΩȅ ŀŘŀǇǘŜǊ 

Chez l'enfant Chez l'adulte 

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

spécialisée ou en libéral) 
-Prise en charge orthophonique pour les troubles du langage, communication 

-Ergothérapie ; psychomotricité pour les atteintes sensorielles, de communication, 
praxiques 

- Aménagements scolaires (orientation en dispositifs spécialisés type SEGPA ou ULIS, 
accompagnement de la scolarité par un AESH, matériel pédagogique adapté avec 

ordinateur et logiciels adaptés, tiers temps aux examens, PAI, PPS, PAP, PPRE) 
- Prise en charge par un service d'accompagnement à la scolarité (SESSD) ou possibilité 
ŘΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝƴ ŞǘŀōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞ La9Σ L9aΣ LatǊƻΣ ITEP, etc. (notification MDPH) 
-Prise en charge psychologique (psychologue, psychiatre en centre médico-psychologique 

ou en libéral) 
 

PEC médicamenteuse TDAH 
 

Accompagnement médico-social 
En fonction des besoins, dossier MDPH (Projet personnalisé de scolarisation PPS, Allocation 

d'éducation de l'enfant handicapé AEEH, Carte Mobilité Inclusion CMI, Prestation de 
Complément d'AEEH/ Compensation du Handicap PCH (aide humaine, financements 

d'aides techniques, d'aménagements du logement, etc.) 
 

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

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

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

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

psychologique ou en libéral) 
-Aménagements professionnels (RQTH, réduction du temps de travail, 

réaménagement du poste de travail, etc.) ou orientation professionnelle adaptée 

Ré(évaluation) permis de conduire 
Annexe associée : conduite automobile, informations pratiques et liste non 

ŜȄƘŀǳǎǘƛǾŜ ŘŜ ǘŜǎǘǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǇǘƛǘǳŘŜ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ 
 

Accompagnement médico-social 

En fonction des besoins : Adaptation professionnelle, dossier MDPH : RQTH/AAH, 
Prestation de compensation du handicap (aide humaine, aménagements du 

domicile, aides techniques), Carte mobilité inclusion, etc. 
 

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

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

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

 
Hygiène de sommeil 
 
Devant une plainte de type SDE ou fatigue, après avoir éliminé les troubles respiratoires nocturnes, 
une évaluation des rythmes veille-ǎƻƳƳŜƛƭ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩŀƎŜƴŘŀ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ Ǉeut s'avérer utile. Il convient 
ŘŜ ǊŀǇǇŜƭŜǊ ƭϥƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭϥƘȅƎƛŝƴŜ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ Ŝǘ Řǳ ǊŜǎǇŜŎǘ ŘŜǎ ǊŝƎƭŜǎ ŘΩƘȅƎƛŝƴŜΣ ǘŜƭǎ ǉǳŜ ƭŜ 
ǊŜǎǇŜŎǘ ŘΩƘƻǊŀƛǊŜǎ ŘŜ ƭŜǾŜǊ Ŝǘ ŎƻǳŎƘŜǊ Ł ƘŜǳǊŜǎ ŦƛȄŜǎΣ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ƭΩŜȄǇƻǎƛǘƛƻƴ ƭǳƳƛƴŜǳǎŜ ƴƻŎǘǳǊƴŜΣ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 
excitants ou médicaments (antidépresseurs) le soir. Une étude récente sur la thérapie cognitivo- 
comportementale chez ces patients DM1 a montré des bénéfices significatifs sur les scores de fatigue. 
 
Prise en charge des troubles respiratoires Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 
 
Lŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ 5aм Ŝǎǘ ōŀǎŞŜ ǎǳǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 
support ventilatoire nocturne (Ventilation non invasive (VNI)), ainsi que sur la prescription 
ŘΩŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜǎ ŘŜ ŘŞǎŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘ ƭƻǊǎǉǳŜ ŎŜƭŀ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ hƴ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊŀ ŀǳ ǇǊŞŀƭŀōƭŜ ǉǳΩǳƴŜ 
ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ hw[ ƴΩŀƳŞƭƛƻǊŜ Ǉŀǎ ƭŜ {!h{Φ En cas de prise en charge ORL, un contrôle de la PSG sera fait 
à 3 mois.  
[ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ±bL ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ŎƻǊǊƛƎŜǊ ƭΩƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ŀƭǾŞƻƭŀƛǊŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 
DMмΦ /ŜǇŜƴŘŀƴǘΣ ƭΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜ Ŝǎǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ƳŞŘƛƻŎǊŜ ŎƘŜȊ ŎŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎΦ tŜǳ ŘΩŞǘǳŘŜǎ 
ǎŜ ǎƻƴǘ ƛƴǘŞǊŜǎǎŞŜǎ Ł ƭΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ ƻǳ ŀǳȄ ōŞƴŞŦƛŎŜǎ ŘŜ ƭŀ ±bL ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŜƴŦŀƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 5aмΦ [ŀ 
surveillance du traitement se fera par oxy-capno tous les 6 à 12 mois pour adaptation des paramètres. 
 
Prise en charge des troubles respiratoires Řǳ ǎƻƳƳŜƛƭ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 
 

-Assistance ventilatoire nocturne 
 

La mise en place de traitement par PPC (pression positive continue ou CPAP en anglais pour 
continuous positive airway pressure) est indiquée en cas de découverte de SAOS modéré à sévère, sans 
spécificité particulière chez les patients DM1 sur le plan technique. On rappellera toutefois les 
ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ Ŝǘ ŘΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ŀǾŜŎ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ faciaux dans cette pathologie. 
En outre, il faut éviter les modes autopilotés et réaliser des oxycapnographies de surveillance sous 
traitement. 
La VNI όŘƻǳōƭŜ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ǇǊŜǎǎƛƻƴύ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ŀƭǾŞƻƭŀƛǊŜ ŘƛǳǊƴŜ ƻǳ 
nocturne. La VNI doit débuter lorsqu'il existe au moins un ou plusieurs symptômes diurnes ou 
nocturnes Ŝǘ ƭΩǳƴ ŘŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ǎǳƛǾŀƴǘǎ :  
- CVF < 50 % de la valeur prédite sur la base de la meilleure des trois mesures ou PIMax et SNIP < 60 
cmH2O ou 
- IȅǇŜǊŎŀǇƴƛŜ ŘƛǳǊƴŜΣ tŀ/hн җ пр ƳƳIƎ όсΣл ƪtŀύ ƻǳ 
- {ǳǎǇƛŎƛƻƴ ŘΩƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ŀƭǾŞƻƭŀƛǊŜ ƴƻŎǘǳǊƴŜ : 
ƛΦ¦ƴŜ ŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ tŀ/hн ŘŜ җ у ƳƳIƎ όм ƪtŀύ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ƎŀȊ ŘŜ ŎƻƴǘǊƾƭŜ Řǳ ǎƻƛǊ Ŝǘ Řǳ Ƴŀǘƛƴ ƻǳ 
un autre substitut précis du CO2 ou  
ii.Une augmentation de la PtcCO2 > 50 mmHg (6,7 kPa) pendant plus de 50 % de la durée totale du 
sommeil ou   
iii.Bien que cela ne soit pas idéal - lorsqu'une mesure du CO2 n'est pas disponible - une oxymétrie 
nocturne démontrant une désaturation soutenue en oxygène (SpO2) Җ уу ҈ ǇŜƴŘŀƴǘ р ƳƛƴǳǘŜǎ 
consécutives ou une SpO2 < 90 % pendant > 10 % de la durée totale du sommeil. 
 
[ΩƘȅǇŜǊŎŀǇƴƛŜ Ŝǎǘ ŎƭŀƛǊŜ ŀǳ-delà de 50mmHg et doit faire introduire une VNI rapidement (dans le mois). 
Entre 45 et 50mmHg, il peut exister aussi des critères de ventilation et le patient doit être adressé pour 
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un avis pneumologique spécialisé : la VNI sera discutée en fonction des symptômes cliniques. Si elle 
est suspectée sur des données de capnographie, une consultation de pneumologie se justifie dans le 
trimestre.  
Certains patients progresseront jusqu'à nécessiter une assistance ventilatoire continue. 
 
[ΩƻȄȅƎŝƴŜ ŘϥŀǇǇƻƛƴǘ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǳǘƛƭƛǎŞ ŀǾŜŎ ǇǊǳŘŜƴŎŜ Ŝƴ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŀ ±bL dans le cadre de 
ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛǾŜ. L'oxygène supplémentaire ne doit pas être utilisé seul sans VNI. 
[ŀ ǇŜǊǎƛǎǘŀƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƘȅǇƻȄŞƳƛŜ ƴƻŎǘǳǊƴŜ ǎƻǳǎ ±bL ƴŞŎŜǎǎƛǘŜ ǳƴ ŀƧǳǎǘŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǊŞƎƭŀƎŜǎ Ŝǘ ƴŜ ƧǳǎǘƛŦƛŜ 
Ǉŀǎ ƭΩŀŘjƻƴŎǘƛƻƴ ŘΩƻȄȅƎŞƴƻǘƘŞǊŀǇƛŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ƻǳ ǇŀǊŜƴŎƘȅƳŀǘŜǳǎŜ 
pulmonaire. 
 
Ces critères sont larges et couvrent un grand nombre de présentations cliniques. De plus, une 
hypoventilation diurne peut exister sans troubles respiratoires du sommeil ou restriction majeure.  
 

-Paramètres de ventilation 
 

Le choix de ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ, du mode ŘŜ ǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ Ŝǘ Řǳ ǾŜƴǘƛƭŀǘŜǳǊ Ǿŀ ŘŞǇŜƴŘǊŜ ŘΩǳƴŜ ǇŀǊǘ ŘŜ ƭΩŀƴŀǘƻƳƛŜ 
όƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŘŜ ōƻǳŎƘŜ ŘǳŜ Ł ŘŜǎ ŘŞŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŀƴŀǘƻƳƛǉǳŜǎ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘύΣ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ όǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ 
de mise en place et du retrait du masque seul si déficit distal ou myotonie majeure des membres 
ǎǳǇŞǊƛŜǳǊǎύ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ όƴƛǾŜŀǳ ŘΩŀƭŀǊƳŜ Ŝǘ ŀǳǘƻƴƻƳƛŜ ŘŜ ōŀǘǘŜǊƛŜύΦ 
 
9ƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƛƴǘŜƴǘƛƻƴΣ ƭΩƛƴǘŜǊŦŀŎŜ Ŝǎǘ ǳƴŜ ƛƴǘŜǊŦŀŎŜ ƴŀǎŀƭŜ ƻǳ ƴŀǊƛƴŀƛǊŜ. Un masque oro-nasal, 
également appelé masque facial, ƻǳ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ƳŜƴǘƻƴƴƛŝǊŜ seront proposés en cas de fuites 
ōǳŎŎŀƭŜǎ ŜȄŎŜǎǎƛǾŜǎ ƛƳǇŀŎǘŀƴǘ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴΦ  [Ŝ ventilateur à double niveau de pression 
pourra être un ventilateur de niveau 1 ou 2 sans batterie ou avec une autonomie de quelques heures 
en première intention. 
 
En général, cette mise en place Ŝǎǘ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜ ǎǳǊ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ƧƻǳǊǎ Ŝǘ ǎΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ŘΩǳƴŜ ŞŘǳŎŀǘƛƻƴ 
du patient et de la famille avec ensuite un relais par le prestataire de ventilation à domicile. 
Dans tous les cas, ƭŜǎ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩƻbservance doivent pouvoir être fournies par le 
respirateurΦ ¦ƴŜ ƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ ŎƻǊǊŜŎǘŜ Ŝǎǘ ŘŞŦƛƴƛŜ ǇŀǊ ǳƴŜ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ п Ƙ ǇŀǊ нпƘΦ 
 
Education thérapeutique : [ΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ Ŝǎǘ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ŘƛŦŦƛŎƛƭŜ ŎƘŜȊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řǳ Ŧŀƛǘ ŘŜǎ 
troubles cognitifs et nécessite une éducation spécifique (cf. ETP). 
 
Le suivi devra être au minimum annuelΣ Řŀƴǎ ƭΩƛŘŞŀƭ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴŜ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ, 
ƛŘŞŀƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴǘ ƭŀ ŎŀǇƴƻƎǊŀǇƘƛŜ ǎƻǳǎ ±bL ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞΦ 
 
La persistancŜ ŘΩǳƴŜ ǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘƛǳǊƴŜ ŜȄŎŜǎǎƛǾŜ ƳŀƭƎǊŞ ŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜ ƴƻŎǘǳǊƴŜ ǇŀǊ tt/ ƻǳ ±bL ŘŜǾǊŀ 
faire rediscuter une pathologie du sommeil associée et discuter un traitement éveillant (cf. chapitre). 
 
Kinésithérapie respiratoire 
 
La rééducation respiratoire est primordiale dans la prise en charge rééducative : kinésithérapie 
respiratoire manuelle, in-exsufflateur si déficit à la toux, ventilation à percussions intrapulmonaires 
(IPV) Ŝǘ ƘȅǇŜǊƛƴǎǳŦŦƭŀǘƛƻƴǎ ǇŞǊƛƻŘƛǉǳŜǎΣ ǎŜƭƻƴ ƭŜ ŘŜƎǊŞ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ (voir fiche en annexe). 
  
La kinésithérapie respiratoire est associée à la prise en charge orthopédique afin de lutter contre les 

déformations rachidiennes et thoraciques qui impactent défavorablement la mécanique respiratoire. 
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Le travail actif doit intégrer la sollicitation des muscles du rachis et des muscles respiratoires. Un 

renforcement spécifique des muscles respiratoires peut également être proposé en utilisant la 

spirométrie incitative ou un travail contre résistance inspiratoire ou expiratoire. 

 

La prise en charge de ƭΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘ ōǊƻƴŎƘƛǉǳŜ est essentielle pour prévenir les surinfections 

ōǊƻƴŎƘƛǉǳŜǎΦ 9ƭƭŜ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ǳƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ǇǊŞǾŜƴǘƛŦ Ŝǘ ŎǳǊŀǘƛŦΦ 

 

Il est nécessaire de proposer au malade des ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘŀƭŜǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ toux dès que le 

ŘŞōƛǘ ŜȄǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŘŜ ǇƻƛƴǘŜ Ł ƭŀ ǘƻǳȄ Ŝǎǘ ƛƴŦŞǊƛŜǳǊ Ł нтл [κƳƛƴΦ [Ŝǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘΩƘȅǇŜǊƛƴǎǳŦŦƭŀǘƛƻƴ 

ŀǎǎƻŎƛŞŜǎ Ł ŘŜǎ ŎƻƳǇǊŜǎǎƛƻƴǎ ƳŀƴǳŜƭƭŜǎ ƻǳ ŘΩƛƴ-exsufflation doivent dans la mesure du possible, être 

ǘŜǎǘŞŜǎ Ŝǘ ǊŞƎƭŞŜǎ ƘƻǊǎ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘΩŜƴŎƻƳbrement. Il est essentiel de sensibiliser le malade et 

ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘŀƭŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀŘƘŞǊŜƴŎŜ ŀǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ 

Ŝǘ ǎƻƴ ƻōǎŜǊǾŀƴŎŜΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘϥŀǎǎƛǎǘŀƴŎŜ ƳŀƴǳŜƭƭŜ Ŝǘκƻǳ ƳŞŎŀƴƛǉǳŜ Ł ƭŀ ǘƻǳȄ ǎƻƴǘ 

possibles. On peut former les aidants. Les dispositifs les plus simples sont les plus utilisés, par exemple : 

- in-exsufflateur mécanique 

- relaxateur de pression 

- ventilation à percussion intrapulmonaire (notamment en pédiatrie, pour les enfants hypersécrétants 

ou situations de micro-inhalations) 

 

tǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘŜǳǎŜ ŘŜ ƭΩƘypersomnie/narcolepsie 

Sur la base de preuves et/ou d'un long historique d'utilisation dans le traitement de la somnolence 
diurne objective dans la DM1, le consensus du comité « An American Academy of Sleep Medicine » en 
2007 et 2021 était que le méthylphénidate, le modafinil et la sélégiline était des options raisonnables 
pour le traitement des hypersomnies d'origine centrale. Toutefois, la sélégiline est associé à des effets 
secondaires cardiaques, notamment bradycardie fréquente (et tachycardie supraventriculaire peu 
fréquente, hypotension orthostatique rare) et contre-indiquée en association aux antidépresseurs 
όǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ǎŞǊƻǘƻƴƛƴŜǊƎƛǉǳŜύ ŎŜ ǉǳƛ ƴΩŜƴ Ŧŀƛǘ Ǉŀǎ ƭŜ ǇǊŜƳƛŜǊ ŎƘƻƛȄ Řŀƴǎ ƭŀ 5aмΦ  

5ŜǇǳƛǎ ǉǳŜƭǉǳŜǎ ŀƴƴŞŜǎΣ ƭΩƻŦŦǊŜ Řǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘƛǳǊƴŜ ŜȄŎŜǎǎƛǾe objective 
όƴŀǊŎƻƭŜǇǎƛŜΣ ǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘƛǳǊƴŜ ǊŞǎƛŘǳŜƭƭŜ ǎƻǳǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ {!Ih{ύ a évolué et bénéficie de 
nouvelles molécules : le pitolisant et le solriamfétol. Le pitolisant est un médicament stimulant qui 
antagonise les récepteurs de l'histamine H3 pour traiter la somnolence diurne excessive chez les 
patients atteints de narcolepsie. Le médicament est en cours d'évaluation dans le cadre d'un essai 
clinique de phase II visant à cibler le même symptôme chez les patients atteints de DM1 
spécifiquement (NCT04886518).  

Toutefois, le pitolisant et le mƻŘƛƻŘŀƭ ƴΩƻƴǘ Ǉŀǎ ŘŜ ǊŞǇŜǊŎǳǎǎƛƻƴǎ ŎŀǊŘƛƻǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ŎƻƴǘǊŀƛǊŜƳŜƴǘ ŀǳ 
méthylphénidate, ce qui les fait préférer dans le contexte de DM1.   

Le Pitolisant ŀ ƭΩ!aa ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ présentant une narcolepsie à partir de 7 ans (posologie : départ 4,5 
ƳƎ Ł ŀǳƎƳŜƴǘŜǊ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛǾŜƳŜƴǘ ƧǳǎǉǳŜ ос ƳƎ ƳŀȄύ ŀǾŜŎ ǇŜǳ ŘΩŜŦŦŜǘǎ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜǎ όƛƴǎƻƳƴƛŜΣ 
ŎŞǇƘŀƭŞŜǎΧύΦ [Ŝ ƳƻŘŀŦƛƴƛƭ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊŜǎŎǊƛǘ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŞŎƘŜŎ Řǳ ƳŞǘƘȅƭǇƘŞƴƛŘŀǘŜ Ŝǘ ŀ ƭΩ!aa ǇƻǳǊ ƭa 
narcolepsƛŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΦ [Ŝ ƳƻŘƛƻŘŀƭ ǇŜǳǘ ŘƻƴƴŜǊ ǳƴŜ ƛǊǊƛǘŀōƛƭƛǘŞΦ 
 

Vaccinations 

 

Il faudra réaliser une vaccination anti pneumococcique (tous les 5 ans), anti-SARSCoV2 et antigrippale 
ŀƴƴǳŜƭƭŜ όҌ±w{ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ŎƘŜȊ Ǉƭǳǎ ŘŜ ср ŀƴǎύ ainsi que mettre en place une assistance à la toux 
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si indiquée. Le calendrier vaccinal doit être revu régulièrement selon les recommandations en vigueur, 
ǎŜƭƻƴ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ƻǳ ƴƻƴ ŘΩǳƴŜ ƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜΦ  
 
 

{¸b¢I9{9 twL{9 9b /I!wD9 ¢I9w!t9¦¢Lv¦9 59 [Ω!¢¢9Lb¢9 w9{tLw!¢hLw9 9¢ 59{ ¢wh¦.[9{ 5¦ {haa9L[ 

Atteinte 
respiratoire 

VNI 
Aide à la toux 

5ƛǎǇƻǎƛǘƛŦǎ ŘΩƛƴκŜȄǎǳŦŦƭŀǘƛƻƴ 
Kinésithérapie 

Vaccination anti pneumococcique, anti-SARSCoV2, antigrippale et anti-VRS 

Troubles du 
sommeil 

wŝƎƭŜǎ ŘΩƘȅƎƛŝƴŜ ŘŜ ǎƻƳƳŜƛƭ 
PPC (Pression positive continue) ou VNI le cas échéant 

Traitements éveillant 

3.4. Prise en charge des atteintes cardiaques 

 
Prise en charge médicamenteuse 
 
En cas de dysfonction ventriculaire gauche, le traitement repose sur les mêmes recommandations que 
ŎƘŜȊ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴǘ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Ł ŦǊŀŎǘƛƻƴ ŀƭǘŞǊŞŜ ŀǾŜŎ ƛƴǎǘŀǳǊŀǘƛƻƴ ŘŜ béta bloquants et inhibiteur de 
ƭΩŜƴȊȅƳŜ ŘŜ ŎƻƴǾŜǊǎƛƻƴ Ŝƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƛƴǘŜƴǘƛƻƴ, avec une vƛƎƛƭŀƴŎŜ ŀŎŎǊǳŜ ǎǳǊ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩƘȅǇƻǘŜƴǎƛƻƴ 
Ŝǘ ŘΩƘȅǇŜǊƪŀƭƛŞƳƛŜΦ 
 
Les traitements antiarythmiques en cas de trouble du rythme identifié reposent sur les béta bloquants 
Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƴǘǊŜ-indication liée à un trouble conductif important. La flécainide et les autres 
antiarythmiques de classe I sont contre indiqués pour le traitement et la prévention des récidives de 
ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ ǎǳǇǊŀǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜǎ Ŝǘ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜǎ Řǳ Ŧŀƛǘ ŘΩǳƴ ŜŦŦŜǘ ǇƻǎǎƛōƭŜƳŜƴǘ ŀƎƎǊŀǾŀƴǘ ŘŜǎ 
anomalies de la conduction et du rythme ventriculaire.  
 
[Ωanticoagulation 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 à haut 
risque de chute. Le risque de complications thromboemboliques est mal connu chez les patients avec 
ǎŎƻǊŜ /I!5{н±!{/н Ł л ƻǳ мΣ ǘƻǳǘŜŦƻƛǎ ǉǳŜƭǉǳŜǎ Ŏŀǎ ƛƴŘƛǾƛŘǳŜƭǎ ŘΩŞǾŞƴŜƳŜƴǘǎ ƻƴǘ ŞǘŞ ǊŀǇǇƻǊǘŞǎ Řŀƴǎ 
ce groupe de patients Υ ƛƭ Ŝǎǘ ŘƻƴŎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩŀƴǘƛŎƻŀƎǳƭŜǊ ŜŦŦƛŎŀŎŜƳŜƴǘ ŀǳ Ƴƻƛƴǎ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŜǎ 
périodes où des arythmies supraventriculaires soutenues sont présentes et dans le mois suivant une 
éventuelle cardioversion. 
 
Prise en charge non médicamenteuse 
 
[ŀ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƻǊǘ ǎǳōƛǘŜ ǊŜǇƻǎŜ Ŝƴ ǇǊŜƳƛŝǊŜ ƛƴǘŜƴǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ stimulateur  
1) le plus souvent de manière prophylactique chez les patients asymptomatiques avec ECG anormal et 
exploration électrophysiologique montrant un HV >70ms ou parfois devant des anomalies conductives 
ƳŀǊǉǳŞŜǎ Ł ƭΩ9/D όtw ҔнплƳǎ ƻǳ vw{ ҔмнлƳǎύ ƳşƳŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴΣ  
2) parfois au décours de lipothymies ƻǳ ǎȅƴŎƻǇŜǎ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴ Ł ƭΩ9/D Ŝǘ Ł 
ƭΩŜȄǇƭƻǊŀǘƛƻƴ ŞƭŜŎǘǊƻǇƘȅǎƛƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘƻŎǳƳŜƴǘŞŜǎ ŀǳ ŘŞŎƻǳǊǎΣ  
оύ ǇŀǊŦƻƛǎ ŘŜǾŀƴǘ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǎƛƴǳǎŀƭŜ ƻǳ ŘŜ ōƭƻŎ ŀǳǊƛŎǳƭƻǾŜƴǘǊƛculaires de types 
Mobitz II ou complets documentés sur un enregistrement continu (scope, Holter ECG, Holter 
implantable). 



 
 
 

76 
 

 
Dans les dernières recommandations nord-ŀƳŞǊƛŎŀƛƴŜǎΣ ƭŜǎ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎ ǎǳƛǾŀƴǘŜǎ ŘΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜ 
stimulateurs ont été mise en avant : 
(a)   Bradycardie symptomatique concomitant à 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) 
όŘύ   LƴǘŜǊǾŀƭƭŜ I± Ҕ тлƳǎ Ł ƭΩ99t όClasse 2a, niveau B) 
 
LŜǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŜǳǊƻǇŞŜƴƴŜǎ 9{/ нлнм ǇǊŞŎƛǎŜƴǘ ǳƴŜ ŎƭŀǎǎŜ LΣ ƴƛǾŜŀǳ / Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ I±җтл ƳǎŜŎ 
et une classe IIB , niveau C en cas de PR>240 ou QRS >120 msec. 
 
La resynchronisation Ŝǎǘ ƛƴŘƛǉǳŞŜ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ Җ ор҈ Ŝƴ ǊȅǘƘƳŜ ǎƛƴǳǎŀƭ 
ŀǾŜŎ ..D Ŝǘ vw{ Ҕ мрлƳǎ ŎƘŜȊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜ b¸I! LL Ł L± ƻǳ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴŜ ŎŀǊŘƛƻǇŀǘƘƛŜ 
rythmique induite par la stimulation ventriculaire droite (Classe IB). 
 
[ΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ défibrillateur automatique implantable est recommandée au cas par cas, chez une 
ƳƛƴƻǊƛǘŞ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘ ŀǳȄ Ŏŀǎ ǎǳƛǾŀƴǘǎ Ŝǘ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƳƻǊōƛŘƛǘŞǎ ǎŞǾŝǊŜǎΣ 
ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎΣ ǇƻǳǾŀƴǘ ƛƳǇŀŎǘŜǊ ƭŜ ǇǊƻƴƻǎǘƛŎ Ǿƛǘŀƭ ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŀƴƴŞŜ Ł 
venir : 
(a)   en préventiƻƴ ǇǊƛƳŀƛǊŜ ǎƛ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ Җ ор҈ ƳŀƭƎǊŞ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎŀƭ 
optimal, (Classe IB) 
(b)   en prévention secondaire après mort subite récupérée sur trouble du rythme ventriculaire ou si 
arythmie ventriculaire provoquée en stimulation ventriculaire programmée (Classe IB). 
 

{¸b¢I9{9 twL{9 9b /I!wD9 ¢I9w!t9¦¢Lv¦9 59 [Ω!¢¢9Lb¢9 /!w5L!v¦9 

 
PM si HV > 70msec, BSA ou BAV symptomatique, BAV de haut grade asymptomatique, PR > 240ms et QRS > 
120ms 
DAI en prévention secondaire ou primaire si dysfonction VG <35% et QRS > 150ms 
Traitement antiarythmique et anticoagulants si TSV 
¢ǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ƳŞŘƛŎŀƭ ŘŜ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ 
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3.5. Prise en charge des troubles de la sphère ORL (déglutition, phonation, 
élocution) et atteintes maxillo-faciales 

 
Prise en charge du SAOS 

 

{Ωƛƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴ ƻōǎǘŀŎƭŜ ŞǾƛŘŜƴǘ Ŝƴ hw[ όŀƳȅƎŘŀƭŜǎκ ƘȅǇŜǊǘǊƻǇƘƛŜ ŘŜǎ ǾŞƎŞǘŀǘƛƻƴǎύΣ ǳƴŜ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜ hw[ 

Ŝǎǘ Ł ŜƴǾƛǎŀƎŜǊΦ 5Ŝǎ ƎƻǳǘǘƛŝǊŜǎ ŘΩŀǾŀƴŎŞŜ ƳŀƴŘƛōǳƭŀƛǊŜ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ 

rétrognathisme. 

 

Prise en charge des troubles de la déglutition 

 

Lƭ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩadapter les textures et les postures afin de réduire la dysphagie et le risque 

ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴΦ 

/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŜƴŦƻǊŎŜƳŜƴǘ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ōǳŎŎƻ ƭŀōƛŀƭΣ Ł Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ мр ƳƛƴǳǘŜǎ ǇŀǊ ƧƻǳǊǎΣ р 

ƧƻǳǊǎ ǇŀǊ ǎŜƳŀƛƴŜǎ ǇŜƴŘŀƴǘ мс ǎŜƳŀƛƴŜǎΣ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŜ ǘƻƴǳǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŜƴŘǳǊŀƴŎŜ ƭŀōƛŀƭŜΣ Ƴŀƛǎ 

ǎŀƴǎ ŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ Řǳ ƭŀƴƎŀƎŜ ƻǳ ŘŜ ƭΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴΦ 

Des interventions de Řƛƭŀǘŀǘƛƻƴ ŀǳ ōŀƭƭƻƴ ŘŜ ƭΩǆǎƻǇƘŀƎŜ ƻǳ ŘŜ ƳȅƻǘƻƳƛŜ Řǳ ƳǳǎŎƭŜ ŎǊƛŎƻ-pharyngien 

peuvent être proposées en cas de dysphagie sévère au cas par cas (hypertrophie isolée du 

cricopharyngé)Σ ƳşƳŜ ǎƛ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ à long terme ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŘŞƳƻƴǘǊŞŜΦ 

En cas de troubles de déglutition sévère ou de dénutrition, une alimentation entérale pourra être 

discutée. 

 
tǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ǇƘƻƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ 
 
La prise en charge des troubles phonatoires repose essentiellement sur la prise en charge 
orthophonique qui doit être prescrite en cas de symptômes et débutée précocement dans les formes 
congénitales et sévères de la myotonie. 
 
[Ωéchauffement de la voix du patient dans les formes adultes moins sévères a montré un intérêt dans 
la réduction des troubles phonatoires au fur et à mesure de la conversation et peut être enseigné au 
ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŎŜ ǉǳƛ ǇŜǊƳŜǘ ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŜǊ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǾƻƛȄ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aмΦ 
La prise en charge chirurgicale ŘŜ ƭΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ǾŞƭƻ-pharyngée peut être discutée mais le bénéfice 
ǇƻǘŜƴǘƛŜƭ Řƻƛǘ şǘǊŜ Ƴƛǎ Ŝƴ ōŀƭŀƴŎŜ ŀǾŜŎ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ƻǇŞǊŀǘƻƛǊŜ ƭƛŞ Ł ƭΩŀƴesthésie générale dans le cadre de 
la DM1 : en effet, certaines équipes ont proposé la réalisation de lambeau pharyngé pour limiter le 
ƴŀǎƻƴƴŜƳŜƴǘ Ŝƴ ǊŞŘǳƛǎŀƴǘ ƭΩŜǎǇŀŎŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜ ǾƻƛƭŜ Řǳ Ǉŀƭŀƛǎ Ŝǘ ƭŜ ƴŀǎƻǇƘŀǊȅƴȄΦ bŞŀƴƳƻƛƴǎΣ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ 
de ces techniques dŀƴǎ ƭŀ 5aм ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŞǾŀƭǳŞŜ Ŝǘ ƭŜ ōŞƴŞŦƛŎŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŘƛǎŎǳǘŞ ŀǳ Ŏŀǎ ǇŀǊ Ŏŀǎ ŎƻƳǇǘŜ 
tenu du risque opératoire, ŘŜǎ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ Řŀƴǎ ŎŜǘǘŜ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 
de la dysarthrie qui est souvent liée à une atteinte musculaire plus large. 
/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭŜǎ ǇǊƻōƭŝƳŜǎ ŘŜ ǇƘƻƴŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴΣ ƛƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳƴŜ 
Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘΩǳƴ ǎǳƛǾƛ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŎƻƴǎǘŀǘŞǎΦ tŀǊ ŎƻƴǘǊŜΣ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŦƻǊƳŜǎ 
sévères de myotonie avec atteintes pulmonaires, une évaluation de la phonation et de la déglutition 
par un médecin ORL est recommandée annuellement. 
 
En résumé, la prise en charge des troubles phonatoires repose essentiellement sur la prise en charge 
orthophonique qui doit être prescrite en cas de symptômes et débutée précocement dans les formes 
congénitales ou sévères de la myotonie. 
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Prise en charge orthophonique 
 
/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ 
 
9ƭƭŜ Ŝǎǘ ǇǊƻǇƻǎŞŜ м Ł п Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ǎŜƳŀƛƴŜΣ ǎŜƭƻƴ ƭŜǎ ōŜǎƻƛƴǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ƭŀ ŘƛǎǇƻƴƛōƛƭƛǘŞ ŘŜǎ 
professionnels. 
Dans les formes congénitales, Il est important de proposer une prise en charge orthophonique précoce. 
Une alimentation entérale par gastro(jéjuno)stomie est très souvent nécessaire mais peut être 
transitoire. Une installation adaptée pour les repas peut aider à optimiser les possibilités 
ŘΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ƻǊŀƭŜΣ ǎƛ ŎŜƭƭŜ-Ŏƛ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ Ŝƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŜƴǘŞǊŀƭŜΣ ƎǊŃŎŜ Ł ǳƴ 
ǇŀǊǘŜƴŀǊƛŀǘ ŜƴǘǊŜ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ Ŝǘ ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜΦ  
  
[ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜΣ ƭŀ ǎŜƴǎƻǊƛŀƭƛǘŞ Ŝǘ ƭΩƛƴǾŜǎǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭŀ ǎǇƘŝǊŜ 
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 sévères avec adapǘŀǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǘŜȄǘǳǊŜǎΧ όŎŦΦ 
classification IDDSI en annexe). 

 
[ΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŦŀƳƛƭƛŀƭ Ŝǎǘ ǇǊƛƳƻǊŘƛŀƭ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛŜΣ ŀŦƛƴ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ƭŜ 
ŦƻǊœŀƎŜΣ ŘŜ ōƛŜƴ ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ƳƻǘŜǳǊǎ Ŝǘ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ƭƛŞǎ Ł ƭΩŀƭƛƳentation 
dans ce contexte.  
  
Une prise en charge des troubles de communication, des troubles du langage oral et écrit, des troubles 
cognitifs, est aussi proposée en orthophonie. LΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŦŀŎƛŀƭŜ et la dysarthrie, associées 
aux troubles cognitifs, nécessitent parfois la mise en place de stratégies alternatives de communication 
ŎƻƳƳŜ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƎŜǎǘŜǎ όōŀōȅ-ǎƛƎƴΣ ƳŀƪŀǘƻƴΧύΣ ŘΩǳƴ ŎƻŘŜ ŘŜ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴΣ ƻǳ ŘΩǳƴ ƻǳǘƛƭ 
informatique.  
  
Dans les formes infantiles et juvéniles, ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǎǳƛǘ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ 
motricité buccofaciale et de phonation, mais aussi pour les troubles de déglutition et le retard du 
ƭŀƴƎŀƎŜ όŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ Ŝƴ ŞŎǊƛǘǳǊŜ Ŝǘ ƭŜŎǘǳǊŜύΣ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŜǎ ƴƻƳōǊŜǳǎŜs 

difficultés scolaires liées au syndrome dysexécutif.  
  
/ƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ (annexe associée Fiche  « ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ») 
 
Les troubles de la déglutition ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ ŜȄǇƭƻǊŞǎ Ŝǘ ǇǊƛǎ Ŝƴ ǎƻƛƴΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ ŀƭƻǊǎ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ŘŜǎ 
exercices de renforcement des muscles impliqués dans la déglutition (lèvres, langue, voile du palais, 
ŎƻƴǎǘǊƛŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǇƘŀǊȅƴȄΣ ƻǳǾŜǊǘǳǊŜ Řǳ {{hΧύΣ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Řŀƴǎ ŘŜǎ modifications 
comportementales όǊȅǘƘƳŜΣ ǉǳŀƴǘƛǘŞǎΣ ǇƻǎƛǘƛƻƴΧύ ƻǳ ŘŜ texture avec ƭΩŞǾƛŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀƭƛƳŜƴǘǎ 
responsables des fausses-routes (exemple ǊƛȊΣ ǎŜƳƻǳƭŜΧύ. 
 
[ΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ peut cibler également les troubles de la parole (incluant la 
ǾƻƛȄΣ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴΣ ƭŜ ŘŞōƛǘΣ ƭŀ ǇǊƻǎƻŘƛŜΧύ Ŝǘ ƭŀ ƳƻōƛƭƛǘŞ ƻǊƻŦŀŎƛŀƭŜ ǳǘƛƭŜ Ł ƭŀ communication non-
verbale, la faiblesse des muscles faciaux diminuant ƭΩŜȄǇǊŜǎǎƛǾƛǘŞ Řǳ ǾƛǎŀƎŜΦ !ǇǊŝǎ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ 
déficits musculaires oro-faciaux et de lŜǳǊ ǊŜǘŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭΣ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ŘŜǎ 
exercices de mobilisation et de renforcement des groupes musculaires déficitaires (muscles de la 
ƭŀƴƎǳŜΣ ŘŜǎ ƭŝǾǊŜǎΣ ŘŜǎ ƧƻǳŜǎΣ Řǳ ǾƻƛƭŜ Řǳ ǇŀƭŀƛǎΣ ŘŜǎ ǎƻǳǊŎƛƭǎΧύ Ŝǘ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭǎΦ 5Ŝs 
massages du visage peuvent être proposés pour apporter plus de confort au patient. 
 
[ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ŘŜǎ fonctions supérieures, des troubles 
dysexécutifs étant souvent présents dans le tableau clinique. Un travail de la cognition sociale peut 
également être proposé, selon la plainte du patient. 



 
 
 

79 
 

Quels que soient les axes de prise en charge retenus, des explications des objectifs de la rééducation 
ŦŀŎƛƭƛǘŜƴǘ ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ 
 
Une fiche de synthèse ŎƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ Ŝǎǘ ǇǊŞǎŜƴǘŞŜ Ŝƴ 
annexe. Celle-ci reprend, et détaille, les différents axes ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴǎΣ ŘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ 
ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ pouvant être proposés aux patients dans le cadre de la prise en charge de la dysarthrie, 
de la dysphonie et de la dysphagie chez les patients DM1. 

 
Prise en charge des atteintes maxillo-faciales 
 
Un traitement des déformations doit être proposé (si réalisable). Il comprend une prise en charge 
orthodontique, chirurgicale, orthophonique et/ou en kinésithérapie maxillo-faciale. 
 
Le traitement orthopédique dento-maxillo-ŦŀŎƛŀƭ Ǉǳƛǎ ƻǊǘƘƻŘƻƴǘƛǉǳŜ ŀ ǇƻǳǊ ƻōƧŜŎǘƛŦ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭŀ 
ŎǊƻƛǎǎŀƴŎŜ ǘǊŀƴǎǾŜǊǎŀƭŜ Řǳ ƳŀȄƛƭƭŀƛǊŜΣ ŘŜ ƭƛƳƛǘŜǊ ƭŀ Ǌƻǘŀǘƛƻƴ ƘƻǊŀƛǊŜ Řǳ Ǉƭŀƴ ŘΩƻŎŎƭǳǎƛƻƴΣ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜǊ ƭŀ 
dysharmonie dento-maxillaire, et de préparer à une éventuelle chirurgie orthognathique. Ces soins 
ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ƭƛƳƛǘŞǎΣ ǾƻƛǊŜ ŎƻƴǘǊŜ ƛƴŘƛǉǳŞǎΣ ǇŀǊ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ ŘŞŦŀǳǘ ŘΩhygiène dentaire, par la 
ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ parodontopathie ŦŀǾƻǊƛǎŞŜ ǇŀǊ ƭŀ ǊŜǎǇƛǊŀǘƛƻƴ ōǳŎŎŀƭŜ Ŝǘ ƭΩƛƴŎƻƳpétence labiale, ou par 
une déficience intellectuelle ne permettant pas une coopération suffisante du patient. 
 
La chirurgie ŘŜǎ ōŀǎŜǎ ƻǎǎŜǳǎŜǎΣ ǎƛ ŜƭƭŜ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩǳƴ Ǉƻƛƴǘ ŘŜ ǾǳŜ ŀƴŜǎǘƘŞǎƛǉǳŜΣ Ŝǘ ŀŎŎŜǇǘŞŜ ǇŀǊ ƭŜ 
patient et son entourage, est une ostéotomie le plus souvent bimaxillaire, avec une ostéotomie 
ƳŀȄƛƭƭŀƛǊŜ ŘŜ ǘȅǇŜ [ŜŦƻǊǘ м ŘΩŀǾŀƴŎŞŜ ŀǾŜŎ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ŘƛǎƧƻƴŎǘƛƻƴ ƛƴǘŜǊƳŀȄƛƭƭŀƛǊŜΣ ŀǎǎƻŎƛŞŜ Ł ǳƴŜ 
ƻǎǘŞƻǘƻƳƛŜ ǎŀƎƛǘǘŀƭŜ ŘŜǎ ōǊŀƴŎƘŜǎ ƳƻƴǘŀƴǘŜǎ ƳŀƴŘƛōǳƭŀƛǊŜǎ ŘŜ ŦŜǊƳŜǘǳǊŜ ŘΩŀƴƎƭŜΣ Ŝǘ ŘΩŀǾŀƴŎŞŜ ƭŜ Ŏŀs 
échéant, et associée à une génioplastie. Une ostéosynthèse rigide et un blocage maxillo- mandibulaire 
court doivent être envisagés. Les risques de cette prise en charge sont essentiellement le risque 
anesthésique, élevé chez les patients porteurs de DM1 (cf. chapitre spécifique), et le risque élevé de 
ŘŞƎǊŀŘŀǘƛƻƴ Řǳ ǊŞǎǳƭǘŀǘ ƻŎŎƭǳǎŀƭ ǇŀǊ ƭŀ ǇŜǊǎƛǎǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŦŀŎƛŀƭŜ ƎƭƻōŀƭŜΣ ŀǾŜŎ ƭŀƴƎǳŜ ōŀǎǎŜ Ŝǘ 
incompétence labiale. 
 
[ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛŜ Ŝǘκƻǳ ƭŀ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ ƳŀȄƛƭƭƻ-faciale doivent être également envisagées, même si 
ŀǳŎǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƴŜ ƳƻƴǘǊŜ ŘŜ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ǎƛƎƴƛŦƛŎŀǘƛŦǎΣ ǇƻǳǊ ŘƛƳƛƴǳŜǊ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘŞŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ŘŜ 
façon précoce, et pour diminuer le risque de dégradation du résultat post-opératoire. 
 
[ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜΣ ŀǳx vues des risques encourus sur le plan anesthésique et en 
termes de dégradation de résultats, doit être clairement expliqué au patient et à sa famille, pour une 
décision collégiale informée et éclairée.
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SYNTHESE : PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DES ATTEINTES DE LA SPHERE ORL 
Annexes associées : fiche « ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ » + classification IDDSI 

Objectifs Moyens et exemples 

Troubles de la 
déglutition 
Rééducation 

buccofaciale et de la 
déglutition 

Prévention/guidance 
vis-à-vis du risque de 

fausse route 
 

Prise en charge des 
troubles de la parole 

 
Lutte contre les 

déformations maxillo-
faciales 

 
Vigilance/ 

sensibilisation 
hygiène dentaire 

 
Obstruction des voies 
aériennes supérieures 

(cf. chapitre) 

Orthophonie, 
ergothérapie, 
kinésithérapie 
maxillo-faciale 

 
Rééducation orthophonique et/ou kinésithérapique dès l'apparition des troubles (de la déglutition et/ou de la dysarthrie)  
cf. fiche annexe Orthophonie 
 
Adaptation du comportement, des postures et des textures avec préconisations selon la classification IDDSI (annexe) 
 
Conseils : livrets disponibles (https://steinert.afm-telethon.fr/documentations-et-liens/documents-de-reference/) 
 
Formes congénitales : Travail sur l'hypotonie, la sensorialité, l'investissement de la sphère buccale, la stimulation de la 
motricité bucco faciale, la gestion du bavage et de la béance buccale, la gestion des troubles de la déglutition avec 
adaptation des textures 
Accompagnement familial en vue d'éviter le forçage vocal et les complications de la dysphagie 
  

Diététique, 
alimentation 

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

Education 
thérapeutique du 

patient 
hǳ ǎŞŀƴŎŜǎ ŘΩŀŎǘƛƻƴǎ ŞŘǳŎŀǘƛǾŜǎ 

Ergothérapie, 
orthophonie 

!ƳŞƴŀƎŜƳŜƴǘǎ ŘŜ ƭΩinstallation à la prise de repas (posture) 
Aides techniques (ustensiles...)  
Mise en place de stratégies alternatives de communication (« baby-signes », « makaton » pour les formes congénitales, 
tableaux de communication, etc.) 

Orthopédie, 
Orthodontie, 

Chirurgie 
Au cas par cas 
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3.6. Prise en charge des complications endocriniennes 
 
Syndrome métabolique/diabète 
 
!ǳŎǳƴŜ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ Ł ƭŀ 5aм ƴΩŀ ƧǳǎǉǳΩƛŎƛ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞŜΦ [ŀ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ Ŝǎǘ 
donc celle du diabète de type 2 (cf. recommandations de la Société Francophone du Diabète SFD) avec 
une diététique ǇŀǳǾǊŜ Ŝƴ ǎǳŎǊŜǎ ǊŀǇƛŘŜǎΣ Ŝǘ Ŝƴ ŀƭŎƻƻƭΣ ƭŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ŘΩǳƴŜ activité physique adaptée, 
ƭΩŀǊǊşǘ Řǳ ǘŀōŀƎƛǎƳŜ et des antidiabétiques ƭǳǘǘŀƴǘ ŎƻƴǘǊŜ ƭΩƛƴǎǳƭƛƴƻ-résistance au premier rang 
desquels la metformine car elle améliorerait aussi le test de marche de 6 minutes. Les autres 
thérapeutiques sont les analogues injectables du GLP1, les inhibiteurs de SGLT2 et éventuellement du 
dPP4. [Ŝǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ǎǳǎŎŜǇǘƛōƭŜǎ ŘΩƛƴŘǳƛǊŜ ŘŜǎ ƘȅǇƻƎƭȅŎŞƳƛŜǎ όǎǳƭŦŀƳƛŘŜǎΣ Ǌépaglinide, insuline) 
ǎƻƴǘ ƛƴŘƛǉǳŞŜǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŞŎƘŜŎΣ ƻǳ ǇƻǳǊ ƭΩƛƴǎǳƭƛƴŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ŘƛŀōŝǘŜ ƛƴǎǳƭƛƴƻ-prive. 
 
Axe gonadique 
 
/ƘŜȊ ƭΩƘƻƳƳŜ ƘȅǇƻƎƻƴŀŘƛǉǳŜΣ ǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ нрл ƳƎ ŘΩheptylate de testostérone en injection 
intramusculaire mensuelle pourra être ƛƴǎǘŀǳǊŞ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩŀƴǘŞŎŞŘŜƴǘǎ ǘƘǊƻƳōƻŜƳōƻƭƛǉǳŜs et 
ǎƻǳǎ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ Řǳ t{! Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳǳƭŜ ǎŀƴƎǳƛƴŜ Ł ƭŀ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘΩǳƴŜ ǇƻƭȅƎƭƻōǳƭƛŜ Ƴŀƛǎ ŀǳŎǳƴ 
ōŞƴŞŦƛŎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ƴΩŀ ŞǘŞ ŘŞƳƻƴǘǊŞ Ł ŎŜ ƧƻǳǊΦ 
 
Métabolisme phosphocalcique et pathologies parathyroïdiennes 
 
Sur le plan pratique, une supplémentation mensuelle de 50 000 U par voie orale de vitamine D est 
recommandée.  
 

{¸b¢I9{9 PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE 59 [Ω!¢¢9Lb¢9 9b5h/wLbL9bb9 

 
Insulinorésistance : Recommandations PEC diabète de type 2 
 
Hypogonadisme masculin Supplémentation si besoin 
Risque cardio vasculaire des inhibiteurs de la phosphodiestérase mal connu 
 
Dysfonction gonadique féminine Conseil génétique, Discussion FIV + diagnostic préimplantatoire ou DPN 
 
PTH, calcium et os : Supplémentation mensuelle en vitamine D recommandée 
 
Thyroïde & Surrénale : PEC en fonction des anomalies constatées 
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3.7. Prise en charge des troubles vésico-sphinctériens et anorectaux 

 
Les troubles urinaires 
 
!ǳŎǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ƴΩŀ Ł ce jour étudié les thérapeutiques habituellement utilisées dans 
les incontinences urinaires ou les dysuries dans la population de patients atteints de DM1. 
 
9ƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴŀƛǊŜ Ł ƭΩŜŦŦƻǊǘ et notamment si une faiblesse du plancher pelvien est 
détectée, une rééducation périnéale avec biofeedback peut être tentée. 
 
[Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞƭŜŎǘǊƻǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ Řǳ ƴŜǊŦ ǘƛōƛŀƭ ǇƻǎǘŞǊƛŜǳǊ (type Urostim®) peut être envisagée dans 
ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ǳǊƛƴŀƛǊŜ Ƴŀƛǎ ŀǾŜŎ ǇǊŞŎŀǳǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǊ la contre-indication formelle de ce 
dispositif vis-à-vis des stimulateurs cardiaques. 
 
On conseille les approches non médicamenteuses en premier lieu puis de référer le patient à des 
urologues, neuro-urologues ou MPR spécialisés qui proposeront des traitements adaptés aux résultats 
des explorations spécialisées. 
 
Les troubles digestifs bas 
 
/ƻƴŎŜǊƴŀƴǘ ƭΩƛƴŎƻƴǘƛƴŜƴŎŜ ŀƴŀƭŜΣ ōƛŜƴ ǉǳΩŀǳŎǳƴŜ ŞǘǳŘŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ƴΩŀƛǘ ŜƴŎƻǊŜ ŞǘǳŘƛŞ ƭŜǎ 
possibilités thérapeutiques dans cette population, ƭŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ ǘǊƻǳōƭŜ Řǳ ǘǊŀƴǎƛǘ ŎƘronique 
associé doit être une priorité. 
 
[ΩŜǎǎŀƛ ŘΩŀƴǘƛƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ ŎƻƳƳŜ ƭŜ ǇǊƻŎŀƛƴŀƳƛŘŜ ƻǳ ŘŜ ƭŀǾŜƳŜƴǘǎ ǊŞǘǊƻƎǊŀŘŜǎ Ł ƘŜǳǊŜǎ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜǎ 
(type Peristeen®) ont été avancés comme des pistes intéressantes dans les différents cas cliniques 
publiés (notamment avant toute tentative plus définitive, chirurgicale). 
 
[Ŝ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ŎƻƴǎǘƛǇŀǘƛƻƴ ŎƘǊƻƴƛǉǳŜ ƻǳ ŘŜ ŘƛŀǊǊƘŞŜǎ Řƻƛǘ ŘΩŀōƻǊŘ ŦŀƛǊŜ ƭΩƻōƧŜǘΣ ŎƻƳƳŜ Řŀƴǎ ƭŜ 
reste de la population, ŘŜ ƳƻŘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƘȅƎƛŝƴŜ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ (alimentation riche en fibres, au 
moins 8g/jour) avec majoration de la prise hydrique ǇƻǳǊ ŀǘǘŜƛƴŘǊŜ ǳƴ ƳƛƴƛƳǳƳ ŘŜ мΣр[ ŘΩŜŀǳ ǇŀǊ 
jour. 
On proposera ensuite la prise de laxatifs en privilégiant les laxatifs de lest et osmotiques qui sont les 
moins toxiques au long cours pour le tube digestif et sa flore naturelle. Il est à noter que les laxatifs 
osmotiques peuvent majorer des douleurs abdominales ou un ballonnement par leur mécanisme 
ŘΩŀŎǘƛƻƴΦ 
Les traitements plus avancés seront à discuter avec une équipe de gastro-entérologie après 
ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩŜȄŀƳŜƴǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎ (voir section bilan des complications vésico-sphinctériennes et 
anorectales). 
 
Lƭ ƴΩȅ ŀ Ǉŀǎ ŘŜ ǎǇŞŎƛŦƛŎƛǘŞ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜ ŦǊŀƴŎƘŜ ; on sera attentif à privilégier les prises en charge non 
invasives en première ligne. 
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SYNTHESE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE DES TROUBLES VESICOSPHINCTERIENS ET ANORECTAUX 

Sur le plan urinaire 

Kinésithérapie 

Tentative de rééducation périnéale avec biofeedback possible 

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

Orientation vers 
urologie ou neuro-

urologie 
PEC spécialisée 

Sur le plan anorectal 

Kinésithérapie  Tentative de rééducation périnéale avec biofeedback possible 

Prise en charge 
médicamenteuse 

Prise de laxatifs (laxatifs de lest à privilégier 

PEC du trouble du transit chronique (possible d'envisager un traitement antimyotonique, 
comme le procaïnamide après avis cardiologique), ou des lavements à heures régulières  

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

Orientation vers 
gastro-entérologie 

PEC spécialisée 
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3.8. Prise en charge des atteintes ophtalmologiques 

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

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

- ¢ŀǳȄ Ǉƭǳǎ ŞƭŜǾŞ ŘΩƻǇŀŎƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŎŀǇǎǳƭŀƛǊŜ ǇƻǎǘŞǊƛŜǳǊŜ Ǉƻǎǘ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎŀƭŜΣ ǊŞŎƛŘƛǾŀƴǘŜ ŀǇǊŝǎ 
capsulotomie au laser YAG (ce qui est très inhabituel) et de phimosis capsulaire antérieur. Des cas sont 
décrits de capsulotomies postérieures ou antérieures multiples (jusque 8).  Le gène DMPK est présent 
dans les cellules épithéliales du cristallin ce qui expliquerait cette fibrose capsulaire récidivante. On 
ǎΩŀǎǎǳǊŜǊŀ ŘƻƴŎ ŘŜ ƭŀ ǊŞŀƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ large capsulorrhexie Ŝǘ ŘΩǳƴ ǇƭƛǎǎŀƎŜ ŎŀǇǎǳƭŀƛǊŜ ŀƴǘŞǊƛŜǳǊ Ŝǘ 
postérieur soigneux. On implantera un implant acrylique hydrophobe et on évitera les implants 
multifocaux. 

 
Prise en charge de troubles palpébraux 
 
a) Ptosis 
- dans les formes modérées de ptosis l'abstention est une règle ; 
- dΩune manière intermédiaire et intermittente, des dispositifs anti-ptosis fixés sur la monture de 
lunettes peuvent être utiles (type pince antiptosis de Mercier); 
- dans les ptosis sévères, avec recouvrement de l'axe pupillaire, engendrant une position de torticolis 
tète rejetée en arrière une chirurgie se discute au cas par cas. Le risque principal est celui d'une 
malocclusion palpébrale avec des complications cornéennes. Avant une telle chirurgie il sied d'évaluer 
la motilité oculaire et surtout la présence de phénomène de Charles Bell (risque ŘΩŜȄǇƻǎƛǘƛƻƴ 
cornéenne post-opératoire). 
b) Troubles de statique palpébrale 
La faiblesse musculaire prédispose aux ectropions et entropions fréquents. Ceux-ci doivent bénéficier 
d'un traitement chirurgical reconstructeur si majeurs et responsables des atteintes de surface oculaire. 
 
Troubles de surface oculaire 
 
L'hygiène de paupières (automassages réguliers) et l'utilisation de collyres lubrifiantes à long terme est 
de mise en cas de présence de l'atteinte de surface oculaire. En cas de malocclusion palpébrale, 
utilisation de pommades protectrices de surface en application le soir au coucher est souhaitable. 
 

SYNTHESE ATTEINTE OPHTALMIQUE PRISE EN CHARGE THERAPEUTIQUE 

Cataracte : Chirurgie cf. particularités de prise en charge et précautions anesthésique 
 
Ptosis : Evaluation des possibilités de chirurgie au cas par cas (risque ŘΩƛƴƻŎŎƭǳǎƛƻƴ Ŝǘ ƪŞǊŀǘƛǘŜ), alternatives non 
chirurgicales όŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŀƴǘƛ Ǉǘƻǎƛǎ aŜǊŎƛŜǊ Ł ŦƛȄŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ƭǳƴŜǘǘŜǎΣ Ǌǳōŀƴ ŀŘƘŞǎƛŦΧύΦ 
 
5ŞŦŀǳǘ ŘΩƻŎŎƭǳǎƛƻƴ ǇŀƭǇŞōǊŀƭŜ : larmes artificielles si sécheresse symptomatique, voire pommade oculaire 
vitamine A le soir si atteinte chronique de surface oculaire (kératite). 
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3.9. Conseil génétique 

 
[ŀ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ ŀ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ōǳǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘκƻǳ ǎŜǎ ǇŀǊŜƴǘǎ ǎǳǊ ƭŜ 
mode de transmission de la maladie, ƭŜǎ ŎŀǊŀŎǘŞǊƛǎǘƛǉǳŜǎ ŘŜ ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ 
ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ, ƭΩƻōƭƛƎŀǘƛƻƴ ƭŞƎŀƭŜ (loi de bioéthique 2013, Décret 2013-527 du 20/6/2013) de 
ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǇŀǊŜƴǘŝƭŜ. [ΩŀǊōǊŜ ƎŞƴŞŀƭƻƎƛǉǳŜ ŦŀƳƛƭƛŀƭ ǎŜǊŀ ŜŦŦŜŎǘǳŞ ŀŦƛƴ ŘŜ ǊŜǇŞǊŜǊ ƭŜǎ 
ŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘΩşǘǊŜ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ƻǳ ŘŜ ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ, afin de leur proposer un diagnostic 
présymptomatique. En cas de projet parental, les prises en charge en diagnostic préimplantatoire ou 
prénatal seront discutées. 
 
Ainsi, la consultation de génétique peut intervenir à différentes étapes du parcours du patient : au 
ƳƻƳŜƴǘ Řǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ όŜƴ ǇǊŞƴŀǘŀƭΣ ŎƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƻǳ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜύΣ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŜƴŦŀƴǘ-adulte, 
ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǇǊƻƧŜǘ ǇŀǊŜƴǘŀƭΦ 
 
Information génétique 
 
La dystrophie myotonique de Steinert est une affection autosomique dominante à expressivité 
variable et dont la pénétrance est ŞƭŜǾŞŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ ǎƻǳǎ ǊŞǎŜǊǾŜ ŘΩǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ƻǊƛŜƴǘŞŜ.  
La maladie est pratiquement ǘƻǳƧƻǳǊǎ ǘǊŀƴǎƳƛǎŜ ǇŀǊ ƭΩǳƴ ŘŜǎ ŘŜǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎΣ ŎŜ ǉǳƛ ƴŞŎŜǎǎite la poursuite 
ƻōƭƛƎŀǘƻƛǊŜ ŘŜ ƭΩŜƴǉǳşǘŜ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜΦ 
Il existe un ǊƛǎǉǳŜ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ όforme plus précoce et plus sévère dans la descendance) en lien avec 
ƭΩƛƴǎǘŀōƛƭƛǘŞ méiotique ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ ǘǊƛǇƭŜǘǎΦ /ŜǘǘŜ ŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘŜ 
lors de la transmission maternelle, les formes congénitales de la maladie étant quasiment toujours 
transmises par la mère. 
! ƭΩŞŎƘŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Ŝǎǘ ŎƻǊǊŞƭŞŜ Ł ƭŀ ǘŀƛƭƭŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ 
de triplets. Néanmoins cette information ne peut être utilisée à titre individuel et il ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǇƻǎǎƛōƭŜ 
de prédire ƭΩŃƎŜ ŘŜ ŘŞōǳǘ ou la sévérité de la maladie à partir des résultats ŘŜ ƭΩŞǘǳŘŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜΦ 
 
Enquête familiale 
 
{ǳƛǘŜ ŀǳ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘΩǳƴ ǇǊŜƳƛŜǊ Ŏŀǎ ŘŜ 5aмΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴŘǊŀ ŘŜ ǊŞŀƭƛǎŜǊ ǳƴ ŀǊōǊŜ ƎŞƴŞŀƭƻƎƛǉǳŜ Ǿƛǎŀƴǘ Ł 
repérer les ŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘΩşǘǊŜ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ƻǳ ŘŜ ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ [Ωinformation à la 
parentèle est primordiale, compte tenu du bénéfice médical à connaître son statut pour la mise en 
ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ŀŘŀǇǘŞŜ όƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ŎŀǊŘƛƻƭƻƎƛǉǳŜύΣ Ŝǘ Ł ǾƛǎŞŜ ŘŜ ŎƻƴǎŜƛƭ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ  
[ŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ǘǊŀƴǎƳŜǘǘǊŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳȄ ŀǇǇŀǊŜƴǘŞs est abordée préalablement à la réalisation 
Řǳ ǘŜǎǘ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜ Ŝǘ ƛƴŘƛǉǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎƻƴǎŜƴǘŜƳŜƴǘ ŞŎǊƛǘΦ [Ŝ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘΣ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ł ƭŀ ǇŀǊŜƴǘŝƭŜ 
pourra être effectuée par le patient/ses parents, et facilitée par le médecin qui indique les personnes 
Ł ǇǊŞǾŜƴƛǊ Ŝǘ ǊŜƳŜǘ ǳƴ ŘƻŎǳƳŜƴǘ ŘΩƛƴŦormation qui pourra leur être transmis. 
Dans le cas où la personne ne souhaite pas informer elle-même ses apparentés, elle peut demander 
par écrit au médecin prescripteur de procéder à cette information (article L.1131-1-2 du Code de la 
Santé Publique).  
 
Une consultation de génétique sera proposée aux apparentés à risque afin de les informer sur la 
maladie recherchée, les moyens de la détecter, le degré de fiabilité des examens, les possibilités de 
prévention et de traitement, ainsi que les risques de transmission génétique de cette maladie. 
Lors de cette consultation, le médecin procède à un interrogatoire et un examen clinique à la recherche 
de signes de la maladie. 
[Ŝ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŘŜ ŎƻƴŦƛǊƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊǊŀ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞ ŘΩŜƳōƭŞŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ŀǇǇŀǊŜƴǘŞǎ 
symptomatiques. 
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Concernant les apparentés asymptomatiques, le test moléculaire pourra être réalisé dans le cadre de 
la procédure de diagnostic présymptomatique (DPS) encadré par la loi (articles R.1131-1 à R.1132.20 
du Code de la Santé Publique) et par les règles de bonnes pratiques en génétique constitutionnelle à 
ŘŜǎ Ŧƛƴǎ ƳŞŘƛŎŀƭŜǎ ŘŜ ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜΦ Un protocole de prise en charge adapté doit être 
ǊŜǎǇŜŎǘŞ Υ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŘŞŎƭŀǊŞŜ Ł ƭΩ!ƎŜƴŎŜ ŘŜ ƭŀ .ƛƻƳŞŘŜŎƛƴŜΣ ŘŞƭŀƛ ŘŜ ǊŞŦlexion, 
accompagnement psychologique. Cet examen, habituellement réservé aux individus majeurs, peut 
être réalisé chez un enfant mineur à partir de 10 ans en raison du bénéfice individuel direct dans le 
cadre de la dystrophie myotonique de Steinert, notamment en termes de surveillance cardiaque. Le 
ǊŞǎǳƭǘŀǘ ŘΩǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞǎȅƳǇǘƻƳŀǘƛǉǳŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŎƻƴŦƛǊƳŞ ǎǳǊ ǳƴ ǎŜŎƻƴŘ ǇǊŞƭŝǾŜƳŜƴǘ 
indépendant. 
Le recours à un accompagnement psychologique doit être envisagé dans tous les cas. 
La ƳƛǎŜ Ŝƴ ŞǾƛŘŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛǉǳŜ ŘŜ ǘǊƛǇƭŜǘǎ Řǳ ƎŝƴŜ DMPK conduira à la mise en 
ǇƭŀŎŜ Řǳ ǎǳƛǾƛ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŀŘŀǇǘŞ Ł ƭΩŃƎŜ Ŝǘ Ł ƭŀ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ Řǳ ǇŀǘƛŜnt. Lorsque le 
résultat du test moléculaire est négatif, le patient peut être rassuré pour lui-même et pour sa 
descendance. La poursuite du suivi psychologique est proposée systématiquement, quel que soit le 
résultat du test. 
 
Projet parental 
 
Dans la descŜƴŘŀƴŎŜ ŘΩǳƴ ƛƴŘƛǾƛŘǳ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘŜ ƭΩŀƴƻƳŀƭƛŜ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜ ŀǎǎƻŎƛŞŜ Ł ƭŀ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜ 
myotonique de Steinert, le risque de transmission est de 50% ǉǳŜƭ ǉǳŜ ǎƻƛǘ ƭŜ ǎŜȄŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ όŀŦŦŜŎǘƛƻƴ 
autosomique dominante).  
Lƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩƛƴǎǘŀōƛƭƛǘŞ Řǳ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǊŞǇŞǘƛǘƛƻƴǎ ŀǾŜŎ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŜ Ǉƭǳǎ ǎŞǾŝǊŜ Ŝǘ 
plus précoce dans la descendance (anticipation). Le risque de transmettre une forme congénitale de 
ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŞǾŀƭǳŞ ǇǊŞŎƛǎŞƳŜƴǘΣ Ƴŀƛǎ ŀǳƎƳŜƴǘŜ ŀǾŜŎ ƭŀ ǘŀƛƭƭŜ ŘŜ ƭΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ maternelle. 
 
Un diagnostic préimplantatoire (DPI) ou un diagnostic prénatal (DPN) peuvent être proposés. Les 
modalités de ces prises en charges seront expliquées lors de la consultation de génétique. 
 
Le DPI pourra être pris en charge sous réserve de conditions techniques satisfaisantes (résultats du 
bilan de médecine de la reproduction, informativité des marqueurs pour le diagnostic moléculaire 
indirect). Le couple pourra être adressé par le généticien clinicien ou le conseiller en génétique dans 
ƭΩǳƴ ŘŜǎ centres de DPI pour évaluation de sa faisabilité.  
 
[Ŝ 5tb ǇƻǳǊǊŀ şǘǊŜ ǊŞŀƭƛǎŞ Ł ǇŀǊǘƛǊ ŘΩǳƴ prélèvement de villosités choriales (choriocentèse ou biopsie 
de trophoblaste), réalisable entre мм Ŝǘ мо ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜΣ ƻǳ ŘΩǳƴŜ amniocentèse réalisable 
à ǇŀǊǘƛǊ ŘŜ мр ǎŜƳŀƛƴŜǎ ŘΩŀƳŞƴƻǊǊƘŞŜ. Ces deux gestes invasifs, même conduits dans des conditions 
de compétence et de sécurité maximales, comportent un risque de fausse couche estimé à 0,5 %. Il est 
ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜ ŎƻǳǇƭŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ƭƛƳƛǘŜǎ ŘŜ ƭΩƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ƳƻƭŞŎǳƭŀƛǊŜǎ : en cas 
ŘΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ ǘǊƛǇƭŜǘǎ ƛŘŜƴǘƛŦƛŞŜΣ ƛƭ ƴŜ ǎŜǊŀ Ǉŀǎ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘŜ ǇǊŞŘƛǊŜ ƭΩŃƎŜ ŘŜ ŘŞōǳǘ ƻǳ ƭŜ ŘŜƎǊŞ ŘŜ 
ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ł ƴŀƞǘǊŜΦ bŞŀƴƳƻƛƴǎΣ ŘŜǎ ǘŀƛƭƭŜǎ ŘΩŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŀǳ-delà de 150 répétitions peuvent 
être associées à une forme congénitale de la maladie. Le couple pourra faire une demande 
ŘΩƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴ ƳŞŘƛŎŀƭŜ ŘŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Řƻƴǘ ƭŀ ǊŜŎŜǾŀōƛƭƛǘŞ ǎŜǊŀ ŘƛǎŎǳǘŞŜ Ŝƴ ŎƻƳƳƛǎǎƛƻƴ 
pluridisciplinaire de diagnostic prénatal. Si la grossesse est poursuivie alors ǉǳΩǳƴŜ ŜȄǇŀƴǎƛƻƴ ŘŜ 
triplets a été identifiéeΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴŘǊŀ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ǳƴ ǎǳƛǾƛ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ Ŝƴ ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜΣ Ł ƭŀ 
ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŘŜ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩƘȅǇƻƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜ όƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎΣ ƳŀƭǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǇƛŜŘǎΣ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜǎ 
ƳƻǳǾŜƳŜƴǘǎ ŀŎǘƛŦǎ ŦǆǘŀǳȄΧύΣ Ŝǘ ŘΩŜƴǾƛsager un accouchement en maternité de niveau 3. 
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3.10. Circonstances particulières de prise en charge 

3.10Φм DŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ 

 
Annexe associée : DŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм 
 
Les recommandations suivantes peuvent être adoptées dans la plupart des situations cliniques. Quand 
le rapport bénéfice-ǊƛǎǉǳŜ ƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŘŞǘŜǊƳƛƴŞ ƻǳ ƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ Şǘŀōƭƛ Ł ƭΩǳƴŀƴƛƳƛǘŞ ǇŀǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ 
médicale comme une attitude clinique de référence, la prise en charge anesthésique et chirurgicale 
doit être discutée et proposée au cas par cas avec avis pluridisciplinaire et consensuel. 
 
[ΩƻōƧŜŎǘƛŦ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛǎǘŜ Ŝǎǘ ŘŜ ǇǊŞǾŜƴƛǊ ƭŜǎ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŎŀǊŘƛƻǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ et la crise de myotonie 
à chaque étape de la prise en charge périopératoire. 
 
[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǇǊŞƻǇŞǊŀǘƻƛǊŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ Şǘŀƴǘ ŘƻƴƴŞ ƭŜ ŎŀǊŀŎǘŝǊŜ ƳǳƭǘƛǎȅǎǘŞƳƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ 
a{Φ [Ŝǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ŀǾƻƛǊ Ŧŀƛǘ ƭΩƻōƧŜǘ ŘΩǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǊŞŎŜƴǘŜ Ŝǘ 
documentée : cardiaque, respiratoire, neurologique, gastro-intestinale, endocrinienne et biologique 
(CPK). Les effets indésirables de certains médicaments potentiellement responsables de 
déclenchement de crise myotonique comme le propranolol, le potassium, la néostigmine, les 
ŀƴǘƛŎƘƻƭƛƴŜǊƎƛǉǳŜǎ όΧύ Řƻivent être anticipés. 
 
Le risque majoré de complications anesthésiques est directement lié au caractère systémique de la 
maladie de Steinert. C'est donc essentiellement : 
- un risque respiratoire: grande sensibilité aux effets dépresseurs respiratoires des morphiniques, 
faiblesse des muscles respiratoires en fonction de la sévérité de 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 à l'atteinte myocardique: conduction, cardiomyopathie 
La crise de myotonie peut être localisée (un membre) ou généralisée. Elle peut survenir en réponse: 
- au contact avec une surface froide 
- à l'injection de certains médicaments: succinylcholine (célocurine) et, théoriquement, néostigmine 
(utilisée pour antagoniser les curares non dépolarisants). C'est pourquoi le sugammadex est désormais 
recommandé pour antagoniser les curares, ce qui implique le rocuronium comme curare de premier 
choix 
- à la douleur provoquée par l'injection IV d'un médicament (quelques cas décrits avec le propofol). 
Les anesthésistes veulent éviter la crise de myotonie car: 
- au niveau des voies aériennes, elle peut rendre la ventilation au masque facial (masséters) ou 
l'intubation (cordes vocales et laryngospasme) difficiles 
- au niveau abdominal, elle peut rendre la chirurgie difficile voire impossible car elle répond mal à la 
curarisation. Il n'y a pas de risque majoré de rhabdomyolyse, même après l'utilisation de 
succinylcholine. 
 
wŜŎƻƳƳŀƴŘŀǘƛƻƴǎ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ 
 
- [ŀ 5aм ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǳƴŜ ƳȅƻǇŀǘƘƛŜ ŎƻƴǎƛŘŞǊŞŜ Ł ǊƛǎǉǳŜ ƳŀƧƻǊŞ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǘŞ Ł ƭΩƘȅǇŜǊǘƘŜǊƳƛŜ 
maligne. 
- Lƭ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ǳƴŜ ŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞ préopératoire en diminuant les temps 
ŘΩŀǘǘŜƴǘŜ Ŝǘ ƭŀ durée du jeûne préopératoire, ainsi que la stimulation mécanique des muscles (garrots, 
neurostimulation, garrots pneumatiques). 
- Le monitorage de la température associé au monitorage standard per-anesthésique est obligatoire. 
Tous les moyens de réchauffeƳŜƴǘ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ Ƴƛǎ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ǇǊŞŎƻŎŜƳŜƴǘ όǘŜƳǇŞǊŀǘǳǊŜ 
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ŘŜ ƭŀ ǎŀƭƭŜΣ ŎƻǳǾŜǊǘǳǊŜ ŎƘŀǳŦŦŀƴǘŜΣ ǊŞŎƘŀǳŦŦŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ǎƻƭǳǘŞǎύ ŀŦƛƴ ŘΩŞǾƛǘŜǊ ƭΩƘȅǇƻǘƘŜǊƳƛŜ Ŝǘ ƭŜǎ 
frissons responsables de crise myotonique. Le contact avec une surface froide (plaque de bistouri, 
mains des soignants) sera évité. En cas de chirurgie cardiaque sous circulation extracorporelle, une 
température corporelle supérieure à 31°C a été utilisée sans provoquer de myotonie. 
  
Agents anesthésiques (tableau en annexe) : 
 

 les agents halogénés ne sont pas contre-indiqués mais sont à 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) peuvent être utilisés. Cependant leur dose sera diminuée et titrée car la réponse 
du patient atteint de DM1 est imprévisible. Leurs effets hémodynamiques et respiratoires 
ŘƻƛǾŜƴǘ şǘǊŜ ǇǊƛǎ Ŝƴ ŎƻƳǇǘŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ Ŝǘκƻǳ ŘΩƘȅǇƻǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴΦ 

 le propofol ǎŜƳōƭŜ şǘǊŜ ƭΩƘȅǇƴƻǘƛǉǳŜ ŘŜ ŎƘƻƛȄ ƳŀƭƎǊŞ ŘŜǎ ŜŦŦŜǘǎ ǎŜŎƻƴŘŀƛǊŜǎ ǊŀǇǇƻǊǘŞǎ όǊŜǘŀǊŘ 
ŘŜ ǊŞǾŜƛƭΣ ǊŞǇƻƴǎŜǎ ŜȄŀƎŞǊŞŜǎ Ŝǘ ǉǳŜƭǉǳŜǎ Ŏŀǎ ŘŜ ŎǊƛǎŜ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ Ł ƭΩƛƴƧŜŎǘƛƻƴ ƛƴǘǊŀǾŜƛƴŜǳǎŜύΦ 
[ΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ǇŀǊ ǾƻƛŜ ƛƴǘǊŀǾŜƛƴŜǳǎŜ ǘƻǘŀƭŜ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ƻōƧŜŎǘƛŦ de concentration sera 
ŘŜ ǇǊŞŦŞǊŜƴŎŜ ǘƛǘǊŞŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴŀƭȅǎŜ ŘŜ ƭΩ99DΦ 

 les morphiniques par voie intraveineuse seront utilisés avec prudence étant donné le risque 
ƳŀƧŜǳǊ ŘŜ ŘŞǇǊŜǎǎƛƻƴ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ Υ ƭŜǎ ŀƎŜƴǘǎ ŘŜ ŘǳǊŞŜ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ŎƻǳǊǘŜ ƻǳ ƳƻȅŜƴƴŜ 
(rémifentanil ou sufentanil) seront utilisés. 

 Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜ ŘΩŞǇŀǊƎƴŜ ƳƻǊǇƘƛƴƛǉǳŜΣ ƭŀ dexmédétomidine a été utilisée avec 
succès mais son dosage (surtout la dose de charge) doit être diminué. 

 le curare dépolarisant (succinylcholine, célocurine ou suxaméthonium) est contre indiqué en 
Ǌŀƛǎƻƴ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƻƴǘǊŀŎǘǳǊŜ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎŞŜΦ [Ŝ ǊƛǎǉǳŜ ǘƘŞƻǊƛǉǳŜ ŘΩƘȅǇŜǊƪŀƭƛŞƳƛŜ ƴΩŀ ŞǘŞ 
confirmé par aucune publication. 

 si la curarisation est nécessaire, bien que les autres curares non dépolarisants puissent être 
ǳǘƛƭƛǎŞǎΣ ƛƭ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜ rocuronium car sa réversibilité au sugammadex permet 
ŘΩŞǾƛǘŜǊ ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƴŞƻǎǘƛƎƳƛƴŜΦ [ŀ ƴŞƻǎǘƛƎƳƛƴŜ ŜȄǇƻǎŜ Ŝƴ ŜŦŦŜǘ Ł ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ Ǉƭǳǎ 
ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘŜ ŎǳǊŀǊƛǎŀǘƛƻƴ ǊŞǎƛŘǳŜƭƭŜ Ŝǘ ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ sécrétions bronchiques et à un 
ǊƛǎǉǳŜ ǘƘŞƻǊƛǉǳŜ ŘŜ ƳȅƻǘƻƴƛŜ όōƛŜƴ ǉǳΩŀǳŎǳƴ Ŏŀǎ ƴΩŀƛǘ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞύΦ 

- ƭŜ ƳƻƴƛǘƻǊŀƎŜ ǉǳŀƴǘƛǘŀǘƛŦ ŘŜ ƭŀ ŎǳǊŀǊƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞΦ Lƭ Ŝǎǘ ǇǊŞŦŞǊŀōƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭŜ 
ƳƻƴƛǘƻǊŀƎŜ ōŀǎŞ ǎǳǊ ƭΩ9aD Ǉƭǳǘƾǘ ǉǳŜ ƭΩŀŎŎŞƭŞǊƻƳȅƻƎǊŀǇƘƛŜΦ 

 
- Les troubles de déglutition avec stases salivaires pharyngées voir endolaryngées et le retard de 
ǾƛŘŀƴƎŜ ƎŀǎǘǊƛǉǳŜ ŜȄǇƻǎŜƴǘ Ł ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ŀŎŎǊǳ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƛƴŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ŀǳ ǊŞǾŜƛƭ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜΦ 
.ƛŜƴ ǉǳΩǳƴ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ǎǳǇǊŀƎƭƻǘǘƛǉǳŜ ŀƛǘ ŞǘŞ ǳǘƛƭƛǎŞ Řŀƴǎ ǉǳelques cas, ƭΩƛƴǘǳōŀǘƛƻƴ ǘǊŀŎƘŞŀƭŜ 
systématique est fortement recommandée. Une induction en séquence rapide classique ou modifiée 
όҐǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ ǇǊǳŘŜƴǘŜ ŀǳ ƳŀǎǉǳŜ ŦŀŎƛŀƭ Ŝƴ ŀǘǘŜƴŘŀƴǘ ƭŀ ŎǳǊŀǊƛǎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ŞǾƛǘŜǊ ƭΩƘȅǇƻȄŞƳƛŜ Ŝǘ 
permettre ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ŘŜǎ ŘƻǎŜǎ habituelles de rocuronium) est recommandée. Il peut être utile de 
réaliser une échographie gastrique ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŀ ǾŀŎǳƛǘŞ ƎŀǎǘǊƛǉǳŜύΦ 
 
- [ŀ ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘΩǳƴŜ ŎǊƛǎŜ de ƳȅƻǘƻƴƛŜ ǇŜǳǘ ŜƴǘǊŀƞƴŜǊ ŘŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ł ƛƴǘǳōŜǊ ǾƻƛǊŜ ǊŜƴŘǊŜ ƭΩƛƴǘǳōŀǘƛƻƴ 
impossiōƭŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ƭŀǊȅƴƎŞǎ Ŝǘ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎΦ 9ƭƭŜ ƴŜ ǊŞǇƻƴŘ ƎŞƴŞǊŀƭŜƳŜƴǘ ƴƛ Ł 
ƭΩŀǇǇǊƻŦƻƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜΣ ƴƛ Ł ƭŀ ŎǳǊŀǊƛǎŀǘƛƻƴΦ 
Les crises de myotonie se traduisent par une raideur musculaire de courte durée qui survient à la suite 
ŘΩǳƴŜ ŎƻƴǘǊŀŎǘƛƻƴ ǾƻƭƻƴǘŀƛǊŜΦ [ΩƛƴŎŀǇŀŎƛǘŞ Ł ǊŜƭŃŎƘŜǊ ƭŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ŀǇǊŝǎ ǳƴ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘ ŘŜ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ 
ǎŜǊǊŞŜ Ŝǘ ƭŀ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞ Ł ǎŜ ǊŜƭŜǾŜǊ ŘΩǳƴŜ Ǉƻǎƛǘƛƻƴ ŀǎǎƛǎŜ ǎƻƴǘ ŘŜǳȄ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŎƻǳǊŀƴǘǎ ŘΩǳƴŜ ŎǊƛǎŜ ŘŜ 
myotonie. Les crises peuvent durer de quelques secondes à plusieurs minutes et occasionner aussi 
ōƛŜƴ ǳƴ ƭŞƎŜǊ ƛƴŎƻƴŦƻǊǘ ǉǳΩǳƴŜ ƛƴǾŀƭƛŘƛǘŞ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǘƻǘŀƭŜΦ 9ƭƭŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ 
déclenchées par des facteurs extérieurs tels des bruits intenses et inattendus ou des températures 
froides. Il faut surtout éviter le contact avec le froid et maintenir une température ambiante élevée. 
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- [ΩŜȄǘǳōŀǘƛƻƴ ƻǊƻǘǊŀŎƘŞŀƭŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǊŞŀƭƛǎŞŜ Ł ƭΩŞǾŜƛƭ ŎƻƳǇƭŜǘ ŀǇǊŝǎ ǊŞŎƘŀǳŦŦŜƳŜƴǘ ŜŦŦƛŎŀŎŜ ǇƻǳǊ 
minimiser le risque de crise myotonique. 
 
Recommandations pour ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƭƻŎƻǊŞƎƛƻƴŀƭŜ ό![wύ 
 
[Ω![w ƴŜǳǊŀȄƛŀƭŜ ƻǳ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞŜ ŎƘŀǉǳŜ Ŧƻƛǎ ǉǳŜ ǇƻǎǎƛōƭŜΦ Lƭ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ 
ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ ƭΩŞŎƘƻƎǳƛŘŀƎŜ plutôt que la neurostimulation. Elle pourra être proposée en alternative ou en 
ŎƻƳōƛƴŀƛǎƻƴ ŘŜ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜΦ [Ωǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŞŘŀǘƛŦǎ Ŝƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘΩǳƴŜ ![w ǾƛƎƛƭŜ Řƻƛǘ 
être prudente et les ǇǊŞŎŀǳǘƛƻƴǎ ŎƻƴǘǊŜ ƭΩƘȅǇƻǘƘŜǊƳƛŜΣ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎƻƴǘŀŎǘ ŀǾŜŎ ŘŜǎ 
surfaces froides, doivent être prises. Les morphiniques par voie périmédullaire doivent être utilisés 
avec prudence et avec surveillance respiratoire continue. 
 
Pour ce qui concerne l'anesthésie locale : on sait qu'elle ne permet pas d'éviter ou de traiter une crise 
de myotonie localisée. Mais tous les cas d'ALR vigile (par exemple en obstétrique), impliquent 
probablement une anesthésie de la peau et des tissus sous-cutanés pour réaliser le bloc. Aucune crise 
de myotonie n'a été rapportée mais on pourrait recommander l'utilisation d'une aiguille fine et 
l'injection lente (par exemple lidocaïne bicarbonatée pour diminuer la douleur de l'injection) pour 
éviter de provoquer une contraction musculaire réflexe, source possible de myotonie localisée.  
 
Surveillance post-opératoire 
 
- Une crise myotonique est toujours possible malgré toutes les précautions et consignes. 
- Le risque de dépression respiratoire et de complications pulmonaires est majeur.  
- [ŀ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜ ŀƳōǳƭŀǘƻƛǊŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞŜ ǎŀǳŦ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩ![w ǎŀƴǎ ǎŞŘŀǘƛƻƴΦ 
- Une surveillance en soins continus, voire en réanimation, de la période postopératoire doit être 
ǇǊƻǇƻǎŞŜ Ł ǊŞŞǾŀƭǳŜǊ ŀǾŜŎ ƭŀ ƎǊŀǾƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜΦ [ŀ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ motrice et respiratoire est 
préconisée. Un iléus post-opératoire prolongé est possible. 
 
Cas particulier de la prise en charge anesthésique obstétricale 
 
Iƭ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ ƭΨŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ǳƴ ŎŜƴǘǊŜ ŘŜ ǊŜŎƻǳǊǎ ƳŀǘŜǊƴŜƭΦ [ŀ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ 
ŜƴǘǊŀƞƴŜ ǎƻǳǾŜƴǘ ǳƴŜ ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ǇŀǊ ƭΩƛƳǇǊŞƎƴŀǘƛƻƴ ǇǊƻƎŜǎǘŞǊƻƴƛǉǳŜΦ 
[ΩƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ǇǊŞƳŀǘǳǊŞ ǎƻƴǘ ŦǊŞǉǳŜƴǘǎΦ [Ω![w ǇŀǊ ǇŞridurale, rachianesthésie ou 
association rachianesthésie-ǇŞǊƛŘǳǊŀƭŜ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀƴŀƭƎŞǎƛŜ ƻōǎǘŞǘǊƛŎŀƭŜ ƻǳ ǇƻǳǊ ƭŀ 
ŎŞǎŀǊƛŜƴƴŜΦ Lƭ ŀ ŞǘŞ ŞǾƻǉǳŞ ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ƳŀƧƻǊŞ ŘΩƘŞƳƻǊǊŀƎƛŜ Řǳ Ǉƻǎǘ-partum par atonie utérine. Un 
pédiatre doit être présent à la naissance en raison du risque de transmission au nouveau-né avec risque 
de détresse respiratoire ou hypotonie (cf. chapitre spécifique). 
 
Cas particulier de la pris en charge anesthésique pédiatrique 
 
[ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘΩǳƴ ƴƻǳǾŜŀǳ-né ou nourrisson atteint ƻǳ ǎǳǎǇŜŎǘ ŘΩşǘǊŜ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘŜ 5aм ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘ 
Ł ŎŜƭƭŜ ŘΩǳƴ ŜƴŦŀƴǘ ǘǊŝǎ ƘȅǇƻǘƻƴƛǉǳŜ ƻǳ Ŝƴ ŘŞǘǊŜǎǎŜΦ [ŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ƴΩŀǇǇŀǊŀƞǘ ŎƭƛƴƛǉǳŜƳŜƴǘ ǉǳŜ ǾŜǊǎ о-
р ŀƴǎΦ /ƘŜȊ ƭŜ ƎǊŀƴŘ ŜƴŦŀƴǘ Ŝǘ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘΣ ƭŜ ŎƘƻƛȄ ŘŜǎ ŀƎŜƴǘǎ Ŝǘ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŀƴŜǎǘƘŞǎƛǉǳŜǎ Ŝǎǘ 
similaire à celǳƛ ŘŜ ƭΩŀŘǳƭǘŜΦ 
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3.10.2. Prise en charge eƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ  

 
Annexes associées Υ  ŎƘŜƳƛƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩurgenceΣ ŦƛŎƘŜ Ŝǘ ŎŀǊǘŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ 5aм 
 
¦ƴ ŘŞŦƛ ŘŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ Ŝǎǘ ŘΩŀǾƻƛǊ ƭŀ ōƻƴƴŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŀǳ ōƻƴ ƳƻƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ƭŜ ōƻƴ ǇǊŀǘƛŎƛŜƴΦ 
[Ŝ ŎƘŜƳƛƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ŎǊŞŀǘƛƻƴ Řǳ ŘƻǎǎƛŜǊ ŘŜ ƭƛŀƛǎƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǎƻƴǘ détaillés en annexe. 
 
[ŀ ƎǊŀǾƛǘŞ ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǊŜƴŎƻƴǘǊŞŜǎ Ŝǎǘ ƭƛée à deux grands types de complications :  

1) cardiaques : troubles de la conduction ou du rythme (avec risque embolique sur fibrillation 
atriale) et risque de mort subite 

2) insuffisances respiratoires aiguës : pathologies infectieuses, syndrome de pénétration, 
embolie pulmonaire  

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

 
La DM1 prédispose aussi à des urgences digestives (syndrome occlusif, cholécystite, appendicite 
ŜǘŎΦΧ), traumatologiques (fractures et/ou luxations liées aux chutes ou autres mécanismes) ou 
psychiatriques. Il conviendra là également de solliciter le bon interlocuteur au bon moment toujours 
en lien avec le médecin référent de la filière neuro-musculaire 
 
Il faut rappeler également la sous-estimation par les patients ou leur entourage de la gravité des 
symptômes 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 règles essentielles et particularités dans la prise en charge médicale 
préhospitalière : 
- wŞŎǳǇŞǊŜǊ ƭŜ 5[¦ ŀǾŜŎ ƭŀ ŎŀǊǘŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΣ 
- Réaliser systématiquement un ECG, 
- <ǘǊŜ ǇǊǳŘŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜ ƳƻǊǇƘƛƴƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ ǎŞŘŀǘƛŦǎΣ 
- Garder en mémoire les médicaments contre-indiqués (curares dépolarisants, anticholinergiques, 
fluidifiants bronchiques), 
- Ne pas introduire de bétabloquants sans ETT préalable 
- tǊƛǾƛƭŞƎƛŜǊ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ŘŞǘǊŜǎǎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ƭŀ ±bL Ŝƴ ŞǾƛǘŀƴǘ ŀǳǘŀƴǘ ǉǳŜ ŦŀƛǊŜ ǎŜ ǇŜǳǘ ƭΩƛƴǘǳōŀǘƛƻƴ 
endotrachéale (qui poserait des problèmes de sevrage ventilatoire), laisser le patient en position demi-
assise et sans effort, possibilités dans certains SMUR de réaliser des gaz du sang capillaires, 
- <ǘǊŜ ǇǊǳŘŜƴǘ ŀǾŜŎ ƭΩƻȄȅƎŞƴƻǘƘŞǊŀǇƛŜ Ł Ƙŀǳǘ ŘŞōƛǘ ŎƘŜȊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎƻǳǾŜƴǘ ƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴǘǎ respiratoires 
restrictifs, 
- En cas de détresse respiratoire chez un patient trachéotomisé, penser à changer la canule interne et 
réaliser des aspirations trachéo-bronchiques (encombrement), 
- Une fois le bilan fait avec le médecin régulateur, obtenir une orientation adéquate en fonction des 
troubles présentés par le patient (USIC si troubles cardiaques et voir si indication de pacemaker), soins 
intensifs / réanimation sur une filière dédiée (organisation locale) ou admission dans un service 
ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ ŘŜǎ ǳǊƎŜƴŎŜǎΦ 
 
tǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝƴ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜǎ 
 
Comme pour le dépƭŀŎŜƳŜƴǘ ŘΩǳƴ {a¦w Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜΣ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Řƻƛǘ ŀǊǊƛǾŜǊ ŀǾŜŎ ǎŀ ŎŀǊǘŜ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ 
ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǉǳƛ ǊŜǘǊŀŎŜ ƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ŘŜ ŘŞŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ Ŝǘκƻǳ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎΣ ƻǳ ƭŜǎ 
ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ƛƴǘŜǊŎǳǊǊŜƴǘŜǎ όƳŞŘƛŎŀƭŜǎ ƻǳ ŎƘƛǊǳǊƎƛŎŀƭŜǎύΦ [Ωentourage du patient est un élément clé 
Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ǎƻƛƴǎ ŘŜ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘΩƻǊƛŜƴǘŜǊ ƭŜǎ ŎƻƴŘǳƛǘŜǎ Ł ǘŜƴƛǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ŞǉǳƛǇŜǎ 
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ǎƻƛƎƴŀƴǘŜǎΦ [ΩŞǉǳƛǇŜ ŘŜǎ ¦ǊƎŜƴŎŜǎ ǇŜǳǘ ŀǾƻƛǊ ŀŎŎŝǎ ŀǳȄ ŦƛŎƘŜǎ hǊǇƘŀƴŜǘ ǳǊƎŜƴŎŜǎ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ǳƴŜ      
prise en charge adaptée. 
 
La prise en soins est multidisciplinaire en lien avec le médecin référent de la filière neuro-musculaire, 
ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ǎƻƛƴǎ Řŀƴǎ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǘ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭŜ ǇŀǘŜƴǘ ƧƻǳŜƴǘ ǳƴ ǊƾƭŜ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭΦ 
 
[ŀ ǎƻǊǘƛŜ ŘŜ ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ ƛƳǇƭƛǉǳŜǊŀ ƭŜǎ acteurs de Santé de Ville (médecins traitants, infirmiers libéraux, 
pharmaciens, masseurs-kinésithérapeutes, HAD, SSIAD ou prestataire de soins à domicile) en lien étroit 
ŀǾŜŎ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ŝǘ ƭŜǎ ŀƛŘŀƴǘǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ƎŀǊŀƴǘƛǊ ǳƴŜ ǎƻǊǘƛŜ Ŝƴ ǘƻǳǘŜ ǎŞŎǳǊƛǘŞ ŎƘŜȊ ŎŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ qui sont 
multi-hospitalisés en raison de la survenue de multiples décompensations. 
 
Détresse respiratoire aiguë 
 
Dans la majorité des cas, le patient est admis aux urgences dans un contexte de détresse respiratoire 
aiguë liée à une hypoventilation alvéolaire, une pneumopathie majoritairement sur des fausses-routes. 
 
9ƴŎƻǊŜ ǳƴŜ Ŧƻƛǎ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ŦƻǊŎŞƳŜƴǘ ǾƛǎƛōƭŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘΩŀǇǇŀǊŜƴŎŜ ǇŀƛǎƛōƭŜ Ƴŀƛǎ Ŝƴ 
réelle détresse respiratoire aiguë (piège clinique). Il convient de réaliser des gaz du sang (artériels ou 
capillaires) permettant de montrer une hypoxémie, une hypercapnie (ou son aggravation par rapport 
aux chiffres usuels), une acidose respiratoire. Une évaluation de la fonction cardiaque globale pourra 
être également réalisée dans le même temps. 

 
/Ŝ ǘŜƳǇǎ ŘΩŜȄŀƳŜƴ ǇŜǊƳŜǘǘǊŀ ŘŜ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ǎǳƛǾƛ 
clinique de son efficacité. Une prise de contact avec le médecin référent de la filière neuro-musculaire 
(cf. ŎŀǊǘŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜύ ǎŜǊŀ ŜƴǘǊŜǇǊƛǎ ǘƻǳǘ Ŏƻmme un contact quand cela le nécessite avec le médecin 
réanimateur. La prise en charge fait très souvent appel à une VNI et des aspirations trachéo-
bronchiques et à la kinésithérapie respiratoire (désencombrement manuel et in/exsufflation à 
privilégier ; aspirations endotrachéales en seconde intention car plus invasives). En cas de saignement 
hw[Σ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǎǳǊ ǘǊŀŎƘŞƻǘƻƳƛŜΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴŘǊŀ ŘŜ ǎƻƭƭƛŎƛǘŜǊ ƭΩŞǉǳƛǇŜ hw[ ƻǳ ŘŜ ǇƴŜǳƳƻƭƻƎƛŜ Ŝƴ 
fonction des organisations internes. 
 
[Ŝǎ ǎƛƎƴŜǎ ŘŜ ƭǳǘǘŜ ǎƻƴǘ ŦǊǳǎǘŜǎ Ŝǘ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇŜǳǘ ǎΩŞǇǳƛǎŜǊ ǊŀǇƛŘŜƳŜƴǘΦ [Ŝ ǎƻǳǘƛŜƴ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǇŀǊ ±bL 
doit être envisagé rapidement en association au désencombrement.  
 
[ΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ǎŜ ŦŜǊŀ Ł ƭŀ ƭǳƳƛŝǊŜ ŘŜ ǎƻƴ ŞǾƻƭǳǘƛǾƛǘŞ Ŝǘ ŘŜǎ ŦƛƭƛŝǊŜǎ ƭƻcales. 

 
Décompensation cardiaque 
 
Le choc cardiogénique reste rare dans cette population et devra être traité comme tout insuffisant 
cardiaque à FEVG altérée, de même pour les tableaux de décompensation cardiaque.  
 
LΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǇŜǳǘ ǊŞǾŞƭŜǊ ƭŀ Ƴŀƭadie. Le patient peut décompenser sous 2 formes principales : 
ǘǊƻǳōƭŜǎ Řǳ ǊȅǘƘƳŜ όŦŀǾƻǊƛǎŞǎ ǇŀǊ ƭΩŜŦŦƻǊǘ ǇƘȅǎƛǉǳŜύ ƻǳ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴ όŎƻǊǊŞƭŞǎ Ł ƭŀ ŘǳǊŞŜ ŘŜ 
la maladie). Il existe un risque de mort subite. Enfin, il faut toujours penser à une embolie pulmonaire. 
[ΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ǇŜǳǘ ǎŜ ƳŀƴƛŦŜǎǘŜǊ ǇŀǊ ƭŀ ǎǳǊǾŜƴǳŜ ŘŜ ǎȅƴŎƻǇŜǎΣ ƭƛǇƻǘƘȅƳƛŜǎΣ ƻǳ ǇŀƭǇƛǘŀǘƛƻƴǎΦ 
 
[ΩECG peut montrer une bradycardie, une tachycardie ou une arythmie. Il peut coexister une mauvaise 
tolérance hémodynamique avec une chute de pression artérielle ou des manifestations de bas débit 
ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΦ /Ŝ ŘŜǊƴƛŜǊ ǇŜǳǘ ǎΩŞǾŀƭǳŜǊ ƎǊŃŎŜ Ł ǳƴŜ ŞŎƘƻŎŀǊŘƛƻƎǊŀǇƘƛŜ ŀǳ ƭƛǘ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ La prise en charge 
ǊŜǎǘŜ ŎƻƴǾŜƴǘƛƻƴƴŜƭƭŜΣ ǘƻǳǘ Ŝƴ ƭƛƳƛǘŀƴǘ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜǎ ōŞǘŀōƭƻǉǳŀƴǘǎ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǎŀƴǎ ŞǾŀƭǳation 
échocardioƎǊŀǇƘƛǉǳŜ ŀǳ ǇǊŞŀƭŀōƭŜΦ [ΩŀƳƛƻŘŀǊƻƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŜƴǾƛǎŀƎŞŜ ŀǳ Ŏŀǎ ǇŀǊ ŎŀǎΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ 
cas de troubles du rythme ventriculaire. 
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[ΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇŜǳǘ ǎŜ ŦŀƛǊŜ Ŝƴ ¦{L/ ƻǳ Ŝƴ aLw Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴǎ ƭƻŎŀƭŜǎ 
toujours en lien avec le médecin référent de la filière neuro-ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ Ŝǘ ƭΩŀƛŘŜ ǇǊŞŎƛŜǳǎŜ ŘŜ 
ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ǇŀǊŦŀƛǘŜ ŎƻƻǊŘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎΦ 
 
De manière générale, les antiarythmiques de classe 1 ne sont que très rarement indiqués en urgence 
Ŝǘ ǎƻƴǘ Ł ŞǾƛǘŜǊ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ ŘŜ 5aмΦ [ΩŀƳƛƻŘŀǊƻƴŜ ǇŜǳǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ƭƛƳƛǘŜǊ ǳƴŜ 
incrémentation thérapeutique de type sédation profonde chez les patients qui se présentent pour de 
la TV récidivante. A ce titre elle représente une solution thérapeutique qui peut être 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 volémiǉǳŜ όǊƛǎǉǳŜ ŘΩŀƎƎǊŀǾŜǊ ǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝƴ C! 
rapide sur une introduction trop précoce des bétabloquants simplement pour diminuer la cadence 
ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜύΦ  9ƴ Ŏŀǎ ŘŜ C! ǊŀǇƛŘŜ Ƴŀƛǎ ζ ōƛŜƴ ǘƻƭŞǊŞŜ η ŎŜ ǉǳƛ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊŞŎƛǎŞ Ŝƴ 9¢¢Σ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜǎ 
bétabloquants peut être discuté au cas par cas, idem en cas de troubles du rythme ventriculaire. 

3.10.3. Grossesse/ Accouchement  

 
Les patientes DM1 peuvent rencontrer des problèmes de fertilité diminuée (réserve ovarienne 
diminuée, réponse altérée à la stimulation ovariŜƴƴŜύ Ŝǘ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜǊ ǳƴ ǊŜŎƻǳǊǎ Ł ƭΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǇǊƻŎǊŞŀǘƛƻƴΦ 
Lƭ Ŝǎǘ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŜǊ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘŜǎ ƭŜǎ ǇƻǎǎƛōƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ƭƛŞǎ Ł ƭŀ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ 
Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘŜ ƭΩŀŦŦŜŎǘƛƻƴΦ  
 
Une consultation pré conceptionnelle avec le gynécologue-obstétricien, le généticien et/ou le 
ƴŜǳǊƻƭƻƎǳŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ǊŜǇǊŜƴŘǊŜ ŀǾŜŎ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘŜǎ ƭŜ ƳƻŘŜ ŘŜ ǘǊŀƴǎƳƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀŦŦŜŎǘƛƻƴΣ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ 
ŘŜ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜΣ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴ diagnostic pré-implantatoire ou prénatal. Il sera abordé la 
nécessité ŘΩǳƴ ǎǳƛvi obstétrical et multidisciplinaire renforcé pendant la grossesse notamment en 
ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘŜǎ ŜƴŘƻŎǊƛƴƛŜƴƴŜǎΣ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜǎ ƻǳ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ ŎƻƴƴǳŜǎΣ Ŝǘ ƭΩƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ ǾŜǊǎ ǳƴŜ 
prise en charge en maternité de type2. Les maternités de niveau 3 ǇƻǎǎŝŘŜƴǘ Ŝƴ Ǉƭǳǎ ŘΩǳƴ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘŜ 
néonatologie avec un secteur de soins intensifs néonataux, une unité de réanimation néonatale, 
ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǎƛ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ŝǎǘ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘΩşǘǊŜ ǘƻǳŎƘŞ. Elles suivent particulièrement les grossesses 
présentant des risques pour la ǎŀƴǘŞ ŘŜ ƭŀ ƳŝǊŜ ƻǳ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ Řƻƴǘ ŎŜƭƭŜǎ ƭƛŞŜǎ ŀǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜ 
ǇǊŞƳŀǘǳǊŞŜΦ [ŀ Ŏƻƴǎǳƭǘŀǘƛƻƴ ǇǊŞ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǇŜǊƳŜǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩŞǾƻǉǳŜǊ ƭΩƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ 
retour à la maison et de la vie dans la pratique avec le bébé ainsi que les aides existantes (Guide 
ά5ŜǾŜƴƛǊ ǇŀǊŜƴǘǎ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ƳŀƭŀŘƛŜ ƴŜǳǊƻƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜέΣ {ŎƘŀƴŜƴ-Bergot MO et al., 2018). 
Le suivi multidisciplinaire sera adapté à la patiente, mais en pratique au moins respiratoire, 
neurologique et cardiologique.  
 
Risque de complications 
 
La fréquence des fausses-ŎƻǳŎƘŜǎ ǎǇƻƴǘŀƴŞŜǎΣ ŘŜ ƭŀ ǇǊŞƳŀǘǳǊƛǘŞ Ŝǘ ƭŜǎ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴǎ ŦǆǘŀƭŜǎ 
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 
ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ όнр҈ ŘŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜǎ Ł ǘŜǊƳŜǎ ƛƴŘŜƳƴŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎύΦ ¦ƴŜ ŞǘǳŘŜ ǎǳǊ ом ǇŀǘƛŜƴǘŜǎ 
DM1 retrouvait que 39% des patientes étaient non diagnostiquées avant de découvrir que leur enfant 
όŎŀǎ ƛƴŘŜȄύ Şǘŀƛǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘŜ ƭΩŀŦŦŜŎǘƛƻƴΦ  
 
¦ƴ ǇƻƭȅƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎ ǎƛ ƭŜ Ŧǆǘǳǎ Ŝǎǘ ŀǘǘŜƛƴǘ ŘŜ 5aм όǇŀǊ ōŀƛǎǎŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴ ǎŀƭƛǾŀƛǊŜύ ǇŜǳǘ ǎǳǊǾŜƴƛǊ 
όмт҈ύΣ ŘŜ ƳşƳŜ ǉǳΩǳƴŜ ŀǊǘƘǊƻƎǊȅǇƻǎŜ ƳǳƭǘƛǇƭŜȄ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ Ŝǘ ǳƴŜ ǊŞŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜΦ 
 
Les patientes peuvent présenter une durée de travail prolongée (contractions utérines inefficaces) ou 
raccourcie (incompétence musculaire utérine liée à la myotonie) de la 1ére phase du travail (dilatation 



 

93 
 

Řǳ Ŏƻƭ Ŝǘ ŘŜǎŎŜƴǘŜ ŦǆǘŀƭŜ dans le pelvis). Il peut survenir des hémorragies péri-partum (14%), par 
atonie utérine ou ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘŜ ƭΩƛƳǇƭŀƴǘŀǘƛƻƴ ǇƭŀŎŜƴǘŀƛǊŜ.  
 
Certaines patientes rapportent une aggravation transitoire ou permanente de leur état 
neuromusculaire suite à la grossessŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘΦ 
 
Suivi 
 
Une prise en charge coordonnée et pluridisciplinaire est donc importante (gynécologue-obstétricien, 
sage - femme, neuropédiatre, neurologue, médecin traitant, pneumologue, cardiologue, anesthésiste, 
généticien) pour anticiper et prendre en charge ces complications sur les plans ƳŀǘŜǊƴŜƭ Ŝǘ ŦǆǘŀƭΦ 
 
[ƻǊǎǉǳΩƛƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŦǆǘŀƭŜΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ǇǊŞimplantatoire 
ou prénatal, il conviendra de proposer un ǎǳƛǾƛ ǊŀǇǇǊƻŎƘŞ Ŝƴ ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ, à la recherche 
ŘŜ ǎƛƎƴŜǎ ŘΩƘȅǇƻƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜ όƘȅŘǊŀƳƴƛƻǎΣ ƳŀƭǇƻǎƛǘƛƻƴǎ ŘŜǎ ǇƛŜŘǎΣ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘǎ 
ŀŎǘƛŦǎ ŦǆǘŀǳȄΧύΦ 
 
Sur le plan maternel, une évaluation cardiologique (symptômes, ECG, ETT +/- holter ECG) et 
respiratoire (symptômes, EFR, GDS au réveil et oxymétrie nocturne) pré-conceptionnelle ou au début 
ŘŜ ƭŀ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Ŝǎǘ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŞŜ ǇƻǳǊ ŀƴǘƛŎƛǇŜǊ Ŝǘ ǎǳǊǾŜƛƭƭŜǊ ŘΩŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜǎ ŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴǎ ŘǳǊŀƴǘ ƭŀ 
ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘΦ {ƛ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘŜ 5aм ŀ ƭƛŜǳ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŀ grossesse, un bilan cardiaque 
initial standard doit être réalisé. La patiente devra être adressée dans une maternité de niveau 3 en 
ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ǾŜƴǘǊƛŎǳƭŀƛǊŜ ƎŀǳŎƘŜ ǎŞǾŝǊŜΦ 
Il faut surveiller la capnographie/oxymétrie au cours des différents trimestres. Le SAOS augmente en 
prévalence pendant les grossesses (hors pathologie) et lΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ǘŀƛƭƭŜ utérine contribue à de 
la dysfonction diaphragmatique. 
 
Sur le plan cardiologique, les critères de sévérité sont une dyspnée NYHA III-IV, une FEVG < 45%, des 
ŀƴǘŞŎŞŘŜƴǘǎ ŘΩŀǊȅǘƘƳƛŜ ƻǳ ŘΩŀŎŎƛŘŜƴǘ ǾŀǎŎǳƭŀƛǊŜ ŎŞǊŞōǊŀƭ Ŝǘ ŘƻƛǾŜƴǘ ŎƻƴŘǳƛǊŜ Ł ǳƴŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ 
ǊŜƴŦƻǊŎŞŜ ŘǳǊŀƴǘ ƭŀ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ό9¢¢ ƳŜƴǎǳelle ou trimestrielle, ECG +/- Holter ECG 
et autres explorations). Le traitement cardiologique doit être adapté à la grossesse, accouchement et 
éventuel allaitement, les IEC et AARA2 étant contre-indiqués durant la grossesse du fait du risque de 
ŦǆǘƻǇŀǘƘƛŜ, le métoprolol et la digoxine étant autorisés. Lors du travail, une analgésie épidurale 
ŎƻƴǘƛƴǳŜ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ƭƛƳƛǘŜǊ ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ C/ ƭƛŞŜ Ł ƭŀ ŘƻǳƭŜǳǊΦ [Ŝǎ ōƻƭǳǎ ŘΩƻŎȅǘƻŎƛƴŜ ǇŜǳǾŜƴǘ 
exposer à un risque de tachycardie à anticiper. Une césarienne pourra être réalisée si décompensation 
cardiaque. 
 
Accouchement 
 
La date de lΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ soit par voie vaginale soit par césarienne doit être soigneusement évaluée 
en fonction du contexte spécifique. Une surveillance durant le travail des signes vitaux (TA, FC, scope 
ǇƻǳǊ ǊȅǘƘƳŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜύ ƳŀǘŜǊƴŜƭƭŜ Ŝǘ ŦǆǘŀƭŜ Ŝǎǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜΦ [ΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ǇŀǊ ǾƻƛŜ ōŀǎǎŜ ǎƻǳǎ 
ŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ƭƻŎƻǊŞƎƛƻƴŀƭŜ Ŝǎǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŀǾŜŎ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƳŀƴǆǳǾǊŜǎ ŘΩŜȄǘǊŀŎǘƛƻƴǎ ƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘŀƭŜǎ 
(forceps, ventouse) si travail prolongé-difficultés de délivrance.  
Une conversion en césarienne peut être réalisée si complications (hémorragies, travail prolongé, 
ŘŞǘǊŜǎǎŜ ŦǆǘŀƭŜύΦ 5Ŝǎ ŎŞǎŀǊƛŜƴƴŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ǇǊƻƎǊŀƳƳŞŜǎ ǇƻǳǊ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ƳŀǘŜǊƴŜƭƭŜǎ ƻǳ ŦǆǘŀƭŜǎΣ 
le taux étant augmenté chez les patientes DM1 (36% dans une série).  
Les atteintes cardiaques ou respiratoires sévères chez la mère peuvent constituer des indications de 
césarienne : 
- D5{ ŀƴƻǊƳŀǳȄΣ /± Җ м-1,5L, HTAP, défaillance cardiaque D 
- Faiblesse diaphragmatique- abdominale importante 
- Anomalies pelviennes 
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hƴ ǎŜǊŀ ǾƛƎƛƭŀƴǘ ǎǳǊ ƭŜ Ǉƭŀƴ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ Ł ƭΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ŀǳ statut respiratoire. Il y a 
un risque de décompensation pendant ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǘ ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘ ȅ ŎƻƳǇǊƛǎ ŎƘŜȊ ǳƴŜ ǇŀǘƛŜƴǘŜ ŀǾŜŎ 
ǇŜǳ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ et pas de ventilation prŞŀƭŀōƭŜΦ [ŀ ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ όŜŦŦƻǊǘǎ ŜȄǇǳƭǎƛŦǎύΣ ƭŀ ŘƻǳƭŜǳǊ Ŝǘ ƭΩŜŦŦŜǘ ŘŜ 
ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘǎ όƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩƻǇƛƻƠŘŜǎύ ǇŜǳǾŜƴǘ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ ŜƴǘǊŀƞƴŜǊ ǳƴŜ ŘŞŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ 
respiratoire. 
 
Post-partum 
 
Une évaluation pédiatrique néonatale est recommandée pour la recherche de signes de forme 
congénitale (détresse respiratoire, troubles de la succion, hypotonie, anomalies articulaires dont pieds 
bots) avec accès à un ǎŜŎǘŜǳǊ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ƛƴǘŜƴǎƛŦǎ ƴŞƻƴŀǘŀƭ Ŝǘ ŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ŞǾŜƴǘǳŜƭ ǎǳǇǇƻǊǘ 
respiratoire et nutritionnel. 
 
Pour la patiente, il faut rester vigilant à un risque de détresse respiratoire en post-partum (étirement 
ǇǊƻƎǊŜǎǎƛŦ Řǳ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ ŎƻƳōƛƴŞ Ł ƭΩƛƴǾƻƭǳǘƛƻƴ ǳǘŞǊƛƴŜ Ŝƴ н ƻǳ о ƧƻǳǊǎ ǉǳƛ 
laisse le diaphragme trop étiré et flaccide avec des difficultés à se contracter dans toute sa course). 
¦ƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ Ŝǎǘ ǇǊşǘŞŜ ǎƛ ƛƴŘƛǉǳŞŜ Ł ƭŀ ǎǳǇǇƭŞƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ǾƛǘŀƳƛƴƛǉǳŜ ό5ύΣ ŦŜǊǊƛǉǳŜΣ Ł ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ 
thyroïdien et à la contraception en post partum. 
 
Sur le plan de la préparation du partum-post partum, on peut citer les HDJ MPR parentalité, des 
ƛƴǎŎǊƛǇǘƛƻƴǎ Ŝƴ ŎƘŀƳōǊŜ ŘŜ ƳŀǘŜǊƴƛǘŞ ζ ƘŀƴŘƛƳŀƳ ηΣ ƭŜǎ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ǇǊŞǇŀǊŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀŎŎƻǳŎƘŜƳŜƴǘΣ ŘŜǎ 
évaluations ergothérapeutique pour anticiper les aides techniques, les aides aux déplacements, 
ƭΩŀƳŞƴŀƎŜƳŜƴǘ Řǳ ƭƻgement (technique de portage, siège et tables à roulettes réglables en hauteur, 
poussettes ultralégères, baignoire sur pieds, lit à barreaux à hauteur variable électrique, lit cododo, 
ǘŀōƭŜ ŘŜ ŎƘŀƴƎŜ ŀŘŀǇǘŞŜΧύΤ ƭΩŞǾƛŎǘƛƻƴ Řǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƘǳǘŜǎ Ŝǘ ŘŜ ǘǊŀǳƳŀǘƛsmes étant importante. 
On peut citer sur le plan des aides : 
- Réseaux AFM-Téléthon, référent parcours santé RPS 
- taL ŀǾŜŎ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘΩŀƛŘŜ Ŝǘ ŘΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ Ł ƭŀ ǇŀǊŜƴǘŀƭƛǘŞ 
- Dispositif Prado 
- tǊŜǎǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ Řǳ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ǊŜƭŀǘƛǾŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ƘǳƳŀƛƴŜΣ Ŝǘ Ł ƭΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǇŀǊŜƴǘŀƭƛǘŞ 
- /ŀƛǎǎŜ ŘΩŀƭƭƻŎŀǘƛƻƴǎ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜǎ ό/!CύΣ ŦƛƴŀƴŎŜƳŜƴǘ ¢ŜŎƘƴƛŎƛŜƴǎ Ŝƴ ƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ǎƻŎƛŀƭŜ Ŝǘ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜ 
ό¢L{Cκ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŦŀƳƛƭƛŀƭŜǎΣ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜ ŘΩǳƴ ŜƴŦŀƴǘΦΦΦύ 
- Certaines mutuelles financent temporairement des ǇǊŜǎǘŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀƛŘŜǎ ƳŞƴŀƎŝǊŜǎ ƻǳ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǘȅǇŜǎ 
ŘΩŀƛŘŜǎΦ 

4. Considérations éthiques 
 
Interruption médicale de grossesse 
 
Les équipes des centres pluridisciplinaires de diagnostic prénatal (CPDPN) regroupent des 
gynécologue-obstétriciens, échographistes, pédiatres, généticiens, psychiatres ou psychologues, 
ŦǆǘƻǇŀǘƘƻƭƻƎƛǎǘŜǎ Ŝǘ ŎƻƴǎŜƛƭƭŜǊǎ Ŝƴ ƎŞƴŞǘƛǉǳŜΦ 
Ces équipes pluridisciplinaires travaillent au sein d'établissements de santé disposant d'une unité 
ŘϥƻōǎǘŞǘǊƛǉǳŜ Ŝǘ ƻƴǘ ǇƻǳǊ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŘŜ ŘŞƭƛǾǊŜǊ ŘŜǎ ŀǾƛǎ Ŝǘ ŎƻƴǎŜƛƭǎ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ǎǳǎǇƛŎƛƻƴ ŘΩŀŦŦŜŎǘƛƻƴ ŘΩǳƴ 
ŜƳōǊȅƻƴ ƻǳ ŘΩǳƴ ŦǆǘǳǎΦ 
Lorsque l'affection est grave, voire incurable comme dans le cas de la maladie de Steinert, l'équipe 
pluridisciplinaire peut pǊƻǇƻǎŜǊ ŀǳȄ ǇŀǊŜƴǘǎ ƭΩƛƴǘŜǊǊǳǇǘƛƻƴ ŘŜ ƎǊƻǎǎŜǎǎŜ ǇƻǳǊ ƳƻǘƛŦ ƳŞŘƛŎŀƭΦ [ŀ ŦŜƳƳŜ 
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 à son suivi, à l'accouchement et 
à la prise en charge du nouveau-né dans les meilleures conditions de soins possibles. 
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Limitation et arrêt des thérapeutiques actives 
 
Lŀ [ƻƛ /ƭŀŜȅǎ [ŜƻƴŜǘǘƛ Řǳ н ŦŞǾǊƛŜǊ нлмсΣ ǇǊŞŎƛǎŜ ǉǳŜ ζ [ŀ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭƛƳƛǘŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘΩŀǊǊşǘ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ 
respecte la volonté du patient antérieurement exprimée dans des directives anticipées. Lorsque le 
ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǎǘ ƘƻǊǎ ŘΩŞǘŀǘ ŘΩŜȄǇǊƛƳŜǊ ǎŀ ǾƻƭƻƴǘŞΣ ƭŀ ŘŞŎƛǎƛƻƴ ŘŜ ƭƛƳƛǘŜǊ ƻǳ ŘΩŀǊǊşǘŜǊ ƭŜǎ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎ 
ŘƛǎǇŜƴǎŞǎΣ ŀǳ ǘƛǘǊŜ Řǳ ǊŜŦǳǎ ŘΩǳƴŜ ƻōǎǘƛƴŀǘƛƻƴ ŘŞǊŀƛǎƻƴƴŀōƭŜΣ ƴŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƛǎŜ ǉǳΩŁ ƭΩƛǎǎǳŜ ŘŜ ƭŀ 
ǇǊƻŎŞŘǳǊŜ ŎƻƭƭŞƎƛŀƭŜ ǇǊŞǾǳŜ Ł ƭΩŀǊǘƛŎƭŜ [Φ мммл-5-1 et dans le respect des directives anticipées et, en 
ƭŜǳǊ ŀōǎŜƴŎŜΣ ŀǇǊŝǎ ǉǳΩŀ ŞǘŞ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭŀ ǇŜǊǎƻƴƴŜ ŘŜ ŎƻƴŦƛŀƴŎŜ ƻǳΣ Ł ŘŞŦŀǳǘΣ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭŀ 
ŦŀƳƛƭƭŜ ƻǳ ŘŜ ƭΩǳƴ des proches le témoignage de la volonté exprimée par le patient. »  
 
hƴ ŜǎǎŀƛŜǊŀ ŘΩŀōƻǊŘŜǊ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ en consultation avec les patients et leurs proches la place des 
directives anticipéesΣ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ŘŜǎ ǇǊƻŎŞŘǳǊŜǎ ŘΩƛƴǘǳōŀǘƛƻƴ ƻǊƻǘǊŀŎƘŞŀƭŜ Ł ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ǎŜ 
transformer en trachéotomies définitives (avec une majoration de la dépendance). Les dispositions 
légales doivent être expliquées au patieƴǘΣ Řŝǎ ƭƻǊǎ ǉǳΩƛƭ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ Řéglutition et/ou une 
insuffisance respiratoire notamment. Les troubles cognitifs (cf. partie spécifique) compliquent encore 
la production de directives anticipées et la compréhension des enjeux. 

5. Transition enfant-adulte 
 
[ŀ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ Ł ƭΩŃge adulte pour les personnes atteintes de maladies rares est un processus 
complexe qui nécessite une planification et une coordination spécifiques pour assurer une continuité 
des soins et un soutien approprié. Voici quelques principes clés de la transition pour une consultation 
sur une maladie rare : 
 
-Planification précoce : la planification de la transition devrait commencer dès que possible, 
ƛŘŞŀƭŜƳŜƴǘ Řŝǎ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜΣ ǇƻǳǊ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ǎǳŦŦƛǎŀƳƳŜƴǘ ŘŜ ǘŜƳǇǎ ǇƻǳǊ ŘƛǎŎǳǘŜǊ ŘŜǎ ōŜǎƻƛƴǎΣ ŘŜǎ 
préoccupations et des objectifs du patient et de sa famille. 
 
-Approche multidisciplinaire : la transition nécessite souvent la collaboration de multiples 
professionnels de la santé, y compris des médecins spécialistes, des infirmières, des travailleurs 
sociaux, des psychƻƭƻƎǳŜǎ Ŝǘ ŘΩŀǳǘǊŜǎ ǇǊŜǎǘŀǘŀƛǊŜǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ ŘŜ ǎŀƴǘŞ ǇƻǳǊ ǊŞǇƻƴŘǊŜ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ 
médicaux, émotionnels et sociaux du patient. 
 
-tŀǊǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴ ŀŎǘƛǾŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Υ ƛƭ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭ ŘΩƛƳǇƭƛǉǳŜǊ ŀŎǘƛǾŜƳŜƴǘ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ŘŜ 
ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΣ Ŝƴ ƭΩŀƛŘŀƴǘ Ł ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ŘŜǎ ŎƻƳǇŞǘŜƴŎŜǎ Ŝƴ ŀǳǘƻƎŜǎǘƛƻƴΣ Ŝƴ ŦŀǾƻǊƛǎŀƴǘ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Ŝǘ Ŝƴ 
encourageant la prise de décision éclairée sur sa propre santé. 
 
-Éducation et sensibilisation : il est important de fournir des informations complètes et adaptées à 
ƭΩŃƎŜ ǎǳǊ ƭŀ maladie rare, ses implications à long terme, les options de traitement disponibles et les 
ressources de soutien disponibles pour aider le patient et sa famille à prendre des décisions éclairées. 
 
-Coordination des soins : assurer une transition en douceur implique de coordonner les soins entre les 
professionnels de la santé pédiatriques et adultes pour garantir une continuité des soins, y compris la 
transmission des dossiers médicaux, des plans de traitement et des recommandations de suivi. 
 
-Soutien psychosocial : la transition peut être 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 à 
faciliter le processus et à promouvoir le bien-être émotionnel. 
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-Évaluation de la prise en charge de la maladie : pendant la transition, il est important de réévaluer 
ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǇƻǳǊ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ǉǳΩŜƭƭŜ Ŝǎǘ ŀŘŀǇǘŞŜ ŀǳȄ ōŜǎƻƛƴǎ 
ŎƘŀƴƎŜŀƴǘǎ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ł ƳŜǎǳǊŜ ǉǳΩƛƭ ǇŀǎǎŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜΦ 
 
9ƴ ƳŜǘǘŀƴǘ Ŝƴ ǆǳǾǊŜ ŎŜǎ ǇǊƛƴŎƛǇŜǎ ŘŜ ǘǊŀƴǎƛǘƛƻƴΣ ƭŜǎ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ŘŜ ƭŀ ǎŀƴǘŞ ǇŜǳǾŜƴǘ ŀƛŘŜǊ Ł ƎŀǊŀƴǘƛǊ 
une transition réussie pour les personnes atteintes de maladies rares, en préservant la qualité du lien 
médecin-malade malgré le cƘŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘΩƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘǎ Ŝǘ ƭΩŞƳŀƴŎƛǇŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ 

6. DM-Scope (https://www.dmscope.fr/ ) 
 
La base de données DM-{ŎƻǇŜΣ ǎƻǳǘŜƴǳŜ ǇŀǊ ƭΩ!Ca-Téléthon, a été mise en place en 2008 en France 
dans le but de collecter les données des personnes atteintes de dystrophie myotonique et de favoriser 
la recherche clinique dans ces maladies. Dans un article publié en juin 2019, un consortium franco-
québécois avec à sa tête des chercheurs de ƭΩLƴǎǘƛǘǳǘ ŘŜ aȅƻƭƻƎƛŜ ŘŜ tŀǊƛǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜ ǳƴ Şǘŀǘ ŘŜǎ ƭƛŜǳȄ 
de cette base de données. DM-Scope recueille les données démographiques, cliniques et biologiques 
de près de 3.000 personnes : 2828 atteintes de dystrophie myotonique de type 1 (DM1) et 142 de 
dystrophie myotonique de type 2 (DM2), parmi lesquels 322 enfants. 
 
Grâce à une étroite concertation avec 55 centres de référence ou de compétence neuromusculaires 
DM-Scope est la base de données consacrée à la DM1 la plus importante dans le monde. Elle est à 
ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ŘƛȄ ŞǘǳŘŜǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎ όŞǘǳŘŜ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴƴŜƭƭŜΣ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ŦƻƴŘŀƳŜƴǘŀƭŜΣ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘŜ 
ǇŀǘƛŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ŘŜǎ Ŝǎǎŀƛǎ ŎƭƛƴƛǉǳŜǎΧύΦ 

7. Recours aux associations de patients (AFM-Téléthon : 

DǊƻǳǇŜǎ ŘΩLƴǘŞǊşǘΣ {ŜǊǾƛŎŜ wŞƎƛƻƴŀǳȄΣ 5ŞƭŞƎŀǘƛƻƴǎΧ) 
 
Comme toutes les maladies dites rares, la maladie de Steinert laisse les malades et leurs familles dans 
ŘŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƛƻƴ ƻǳ ŘŜ ŘŞǘǊŜǎǎŜ Ǉƭǳǎ ƻǳ Ƴƻƛƴǎ ƳŀǊǉǳŞŜǎ ŀǳȄǉǳŜƭƭes le temps forcément 
réduit des consultations médicales ne permet pas toujours de répondre. Les problèmes les plus 
ǎƻǳǾŜƴǘ ŞǾƻǉǳŞǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ ǎƻƴǘ ƭŀ ŦŀǘƛƎǳŜΣ Ŝǘ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƎŀǎǘǊƻ-intestinale, très handicapants 
socialement, mais aussi la difficulté de reconnaissance de leur handicap. Les symptômes visibles de la 
maladie sont aggravés par la composante cognitive très spécifique, toujours présente dans la forme 
congénitale, mais aussi retrouvée à des degrés divers chez une large majorité de patients. Ce handicap 
invisible, dévastateur sur le plan socio-professionnel, nécessite un accompagnement spécifique. Les 
relations avec les intervenants de santé ou familiaux sont en particulier souvent perturbées se 
traduisant par des rejets ou des incompréhensions.  
 
Afin de soutenir les patients et leurs famillesΣ ƭΩ!Ca-Téléthon apporte les réponses les plus adaptées 
possibles au travers de plusieurs équipes travaillant en synergie : 
 
ǒ Des délégations départementales, présentes sur la majorité du territoire, constituant la porte 
ŘΩŜƴǘǊŞŜ Řŀƴǎ ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴΦ /Ŝǎ ŞǉǳƛǇŜǎ ŘŜ ōŞƴŞǾƻƭŜǎ ǎƻƴǘ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭŀ ǊǳǇǘǳǊŜ 
ŘΩƛǎƻƭŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ Ŝǘ ǇŀǊǘƛŎƛǇŜƴǘ Ł ƭŀ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ŘŜ ǇǊŞǾŜƴǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ƳŜƴŞŜ ǇŀǊ 
ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜƴǘ ƻŦŦƛŎƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ŀǳ ǎŜƛn des instances locales liées au handicap (dont 
/5!tIΧύΦ 
 

ǒ Des Services Régionaux implantés dans chaque région, en charge du soutien personnalisé aux 
familles. Chaque personne ǎƻƭƭƛŎƛǘŀƴǘ ŎŜ ǎŜǊǾƛŎŜ ŘŜ ƭΩ!Ca ¢ŞƭŞǘƘƻƴ Ŝǘ ŘŞǎƛǊŀƴǘ şǘǊŜ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞŜΣ 
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sera en ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ǳƴ wt{ Řƻƴǘ ƭŀ Ƴƛǎǎƛƻƴ ŎŜƴǘǊŀƭŜ Ŝǎǘ ŘŜ ƭΩŀƛŘŜǊ Řŀƴǎ ǎƻƴ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǾƛŜ Ŝƴ ǘǊƻǳǾŀƴǘ 
avec lui les réponses à ses questions/problèmes. Il diffuse une information adaptée, accompagne 
les familles dans les relations avec les instances locales liées au handicap (dont MDPH) et assure 
notamment le lien avec les consultations pluridisciplinaires, le monde scolaire, professionnel, etc. 

 
ǒ !ǳ ƴƛǾŜŀǳ ƴŀǘƛƻƴŀƭΣ ǳƴ DǊƻǳǇŜ ŘΩLƴǘŞǊşǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞ ŘŜ ōŞƴŞǾƻƭŜǎ ŎƻƴŎŜǊƴŞǎ ǇŀǊ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΣ ǉǳƛ 
ŀǇǇƻǊǘŜ ƭΩŜȄǇŜǊǘƛǎŜ ŘŜǎ Ǉŀǘƛents dans les études ou projets, et diffuse une information détaillée 
aux familles (blog, newsletter, réunions régionales, webinaires thématiques). Il représente 
ƭΩ!ǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƎǊŀƴŘǎ ǊŜƴŘŜȊ-vous internationaux liés à la maladie et au sein de la 
fédération européenne Euro-DyMA dédiée à la maladie. Euro-DyMA porte la voix des patients dans 
les études et essais cliniques en cours au niveau européen et diffuse la documentation la plus à 
ƧƻǳǊ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜǎ мн Ǉŀȅǎ ǉǳΩŜƭƭŜ ǊŜǇǊŞǎŜƴǘŜ όнлнпύΦ Euro-DyMA ς Federation of European Myotonic 
Dystrophy Associations (https://euro-dyma.eu/) 
 

Coordonnées : www.afm-telethon.fr ; Ligne accueil famille 0800 35 36 37 
 
Annuaire des serviŎŜǎ ŘŜ ƭΩ!Ca Ł ǇǊƻȄƛƳƛǘŞ ŘŜ ǾƻǘǊŜ ŘƻƳƛŎƛƭŜ Υ L'AFM-Téléthon près de chez moi | 
AFM Téléthon (afm-telethon.fr) (https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi) 
 
DǊƻǳǇŜ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ {ǘŜƛƴŜǊǘ Υ Accueil | Groupe d'intérêt Steinert de l'AFM-Téléthon (afm-telethon.fr)  
(www.steinert.afm-telethon.fr) 
 
Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49 
 
Page Facebook : AFM-Téléthon - Groupe d'Intérêt Steinert | Facebook 
(https://www.facebook.com/GISteinert) 
 
Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/ 
 
bŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ά¢Ǌŀƛǘ ŘΩ¦ƴƛƻƴέ Υ https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/ 
 

8. Aspects recherche  
 
!ǳŎǳƴ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ƴΩŜǎǘ ǾŀƭƛŘŞ Ł ƭΩƘŜǳǊŜ ŀŎǘǳŜƭƭŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜΦ 
 
[Ω!Ca ¢ŞƭŞǘƘƻƴ ǇǳōƭƛŜ ǊŞƎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ƭŜǎ ŀǾŀƴŎŞŜs de la recherche concernant la maladie de Steinert. 
Cette documentation est disponible sur leur site internet : https://www.afm-telethon.fr/fr/avancees.  
 
Document associé : SAVOIR & COMPRENDRE Avancées dans la maladie de Steinert Juin 2024 (PDF) 
 

https://euro-dyma.eu/
https://euro-dyma.eu/
http://www.afm-telethon.fr/
https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi
https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi
https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi
https://steinert.afm-telethon.fr/
http://www.steinert.afm-telethon.fr/
https://www.facebook.com/GISteinert
https://www.facebook.com/GISteinert
https://steinert.afm-telethon.fr/contact/
https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/
https://www.afm-telethon.fr/fr/avancees
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MDHI Myotonic dystrophy health index :  
https://www.urmc.rochester.edu/health-technology/our-expertise/outcomes/myotonic-dystrophy-
health-
index.aspx#:~:text=The%20MDHI%20is%20a%20fully,clinical%20trials%20or%20clinical%20monitorin
g. 
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https://www.has-sante.fr/jcms/c_2722363/fr/pour-tous-comment-rediger-vos-directives-anticipees/ 

                                                                                                                                  

https://www.sfrms-sommeil.org/sommeil-pediatrique/
https://www.urmc.rochester.edu/health-technology/our-expertise/outcomes/myotonic-dystrophy-health-index.aspx#:~:text=The%20MDHI%20is%20a%20fully,clinical%20trials%20or%20clinical%20monitoring
https://www.urmc.rochester.edu/health-technology/our-expertise/outcomes/myotonic-dystrophy-health-index.aspx#:~:text=The%20MDHI%20is%20a%20fully,clinical%20trials%20or%20clinical%20monitoring
https://www.urmc.rochester.edu/health-technology/our-expertise/outcomes/myotonic-dystrophy-health-index.aspx#:~:text=The%20MDHI%20is%20a%20fully,clinical%20trials%20or%20clinical%20monitoring
https://www.urmc.rochester.edu/health-technology/our-expertise/outcomes/myotonic-dystrophy-health-index.aspx#:~:text=The%20MDHI%20is%20a%20fully,clinical%20trials%20or%20clinical%20monitoring
https://mfm-nmd.org/
https://www.has-sante.fr/jcms/c_2722363/fr/pour-tous-comment-rediger-vos-directives-anticipees/
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Annexe 1 : Liste des participants 

 
Ce travail a été coordonné par le Dr Céline Tard, centre de référence des maladies neuromusculaires 
du CHU de Lille et soutenu dans sa réalisation par Marine Rocquin-Plumel, chargée de projet. 
 
Rédacteurs (par ordre alphabétique) : (*ont également participé à la phase de relecture finale) 

Nathalie Angeard, neuropsychologie, Paris  
Pr Benoit Arveiler, génétique médicale, Bordeaux 
Dr Cécile Bossaert, ƳŞŘŜŎƛƴŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ, Lille 
Pr François Constant Boyer, MPR, Reims* 
Dr Sébastien Cabasson, neurologie pédiatrique, Pau 
Dr Nadège Calmels, diagnostic génétique, Strasbourg 
Pr Robert-Yves Carlier, radiodiagnostic et imagerie médicale, Garches 
Claire ColasΣ ǇƘȅǎƛƻƭƻƎƛŜ ŘŜ ƭΩŜȄŜǊŎƛŎŜΣ {ǘ-Etienne 
Dr Ivana Dabaj, neurologie pédiatrique, Rouen 
Dr Anne-Frédérique Dalmas, anesthésie-réanimation, Lille 
Dr Jean-Baptiste Davion, neurologie et neurologie pédiatrique, Lille 
Dr Hélène Delmotte, MPR, Reims 
Christian Devaux, kinésithérapie, AFM-Téléthon 
Pr Pierre Fayoux, otorhinolaryngologie, Lille  
Pr Leonard Feasson, neurophysiologie, St-Etienne 
!ƭŀƛƴ DŜƛƭƭŜ όDǊƻǳǇŜ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ {ǘŜƛƴŜǊǘΣ !Ca-Téléthon)* 
Dr Marie-Céline Gellez, MPR, Lille 
Jean-Yves Hogrel, physiologie, Paris 
M. Lacombe, kinésithérapie, AFM-Téléthon 
Camille Le Net, orthophonie, Paris 
Dr Marie-Anne Melone, pneumologie, Rouen 
Dr Xavier Morel, ophtalmologie, Paris 
Dr Leslie Motté, cardiologie, Paris 
Pr David Orlikowski, réanimation médicale, Garches 
Virginia Noel, neuropsychologie, Paris* 
Dr Thierry Perez, pneumologie, Lille 
Pr Florence Petit, génétique, Lille* 
Dr Bénédicte Rysman, otorhinolaryngologie, Lille  
Pr Catherine Sarret, neurologie pédiatrique, Clermont-Ferrand* 
Sabrina Sayah, neuropsychologie, Paris 
Marjorie Sawadogo, ergothérapie, Marseille 
Dr Vasily Smirnov, ophtalmologie, Lille 
Dr Tanya Stojkovic, neurologie, Paris 
Dr Juliette Svahn, neurologie, Lyon* 
Dr Céline Tard, neurologie, Paris* 
Dr Jessica Taytard, pneumologie pédiatrique, Paris 
Dr Sandrine Touzet, chirurgie maxillo-faciale, Lille 
Dr Julie Usseglio, chirurgie maxillo-faciale, Limoges 
Pr Marie-Christine Vanthyghem, endocrino-diabétologie-métabolisme, Lille 
Dr Francis Veyckemans, anesthésie pédiatrique, Lille 
Pr Carole Vuillerot, MPR pédiatrique, Lyon 
Dr Ulrike Walther-Louvier, neurologie pédiatrique, Montpellier 
Pr Karim Wahbi, cardiologie, Paris  
Pr Eric WielΣ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΣ [ƛƭƭŜ 
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Relecteurs : 
Dr Melisande Baravalle, pédiatrie, Marseille 
Dr Aurélie Basille-Fantinato, neurophysiologie clinique, Amiens 
Dr Guillaume Bassez, neurologie, Paris 
Alyssa Belmanaa, ergothérapeute, St-Etienne 
Dr Alexandra Binoche, réanimation pédiatrique, Lille 
Dr Catherine Blanchet, ORL chirurgie cervico-faciale, Montpellier 
Dr Françoise Bouhour, neurologie, Lyon 
Dr Emmanuelle Campana-Salort, neurologie, Marseille 
Dr Emmeline Chane-Law, MPR Neuropédiatrie, Rouen 
Dr Sabine Crestani, Otorhinolaryngologie, Toulouse 
Dr Ariane Choumert, neurologie, St-Denis (La Réunion) 
Dr Florence Esselin, neurologie, Montpellier 
Dr Olivier Flabeau, neurologie, Bayonne 
Pr Brigitte Fauroux, pneumologie pédiatrique, Paris 
Pr Patricia Franco, neurologie pédiatrique, explorations fonctionnelles neurologiques, Lyon 
Pr Marjolaine Georges, pneumologie, Dijon 
De Anne-Marie Guerrot, Génétique, Rouen 
Pr Agnès Jacquin, neurologie, Dijon 
Pr Jean-Paul Janssens, pneumologie, Genève (Suisse) 
Dr Cédric Klein, cardiologie, Lille 
Dr Lise Lanvin, neurologie, Lille 
Pr Vincent Laugel, neurologie pédiatrique, Strasbourg 
Marielle Leflon, orthophonie, Reims 
Dr Anne-Gaëlle Le Moing, neurologie pédiatrique, Amiens 
Dr Armelle Magot, neurologie, Nantes 
Pr Laurent Magy, neurologie, Limoges 
Mélanie Mandrick, orthophonie, Paris 
Ingrid Mars, Directrice SR AFM Téléthon, Hauts-de-France 
Dr Maud Michaud, neurologie, Nancy 
Dr Aleksandra Nadaj-Pakleza, neurologie, Strasbourg 
Dr Jean-Baptiste Noury, Neurologie, Explorations fonctionnelles neurologiques, Brest 
Dr Maxime Patout, pneumologie, Paris 
Pr Hélène Prigent, Garches 
Félicie Ringeissen, ergothérapie, Paris 
Pr Sabrina Sacconi, neurologie, Nice 
Dr Elisabeth Sarrazin, neurologie pédiatrique, La martinique 
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, neurologie pédiatrique, Toulouse 
 
5ŞŎƭŀǊŀǘƛƻƴǎ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ 
¢ƻǳǎ ƭŜǎ ǇŀǊǘƛŎƛǇŀƴǘǎ Ł ƭΩŞƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ Řǳ tb5{ ƻƴǘ ǊŜƳǇƭƛ ǳƴŜ ŘŞŎƭŀǊŀǘƛƻƴ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ, transmises à la 
HAS. 
 
Réunions/ groupes de travail : 
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- Filière de santé FILNEMUS et centres de références des maladies neuromusculaires 
 
Site internet de la fiière : https://www.filnemus.fr/ 
 
Centre de référence des maladies neuromusculaires PACA- Réunion- Rhône Alpes  

Site coordonnateur : AP-HM Hôpital de La Timone Marseille (Pr Shahram Attarian) 

Sites constitutifs CRMR :  

1. CHU de La Réunion (Dr Ariane Choumert) 
2. HCL Lyon (Pr Carole Vuillerot) 
3. CHU de Saint-Etienne (Pr Léonard Féasson)   
4. CHU de Nice (Pr Sabrina Sacconi) 
5. CHU de Clermont-Ferrand (Dr Catherine Sarret) 
6. CHU de Grenoble Alpes (Dr Klaus Dieterich) 

Centres de compétences CCMR :  

1. Hôpital d'Enfants de St Denis La Réunion (Dr Anne Pervillé) 
2. AVODD Toulon ς Site Hôpital d'Instruction des Armées (HIA) Ste Anne (Pr Anthony Faivre) 
3. CH de Grasse (Dr Pierre-Yves Dides)   
4. CHI Toulon La Seyne-sur-mer (Dr Anke Marguery Rietveld) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires Nord/Est/Ile de France  

Site coordonnateur : APHP- GHU Saclay- Site Raymond Poincaré Garches (Pr Pascal Laforêt) 

Sites constitutifs CRMR :  

1. APHP- GHU Sorbonne ς Site Trousseau Paris 12  (Dr Arnaud Isapof) 
2. APHP- GHU Sorbonne - Site Pitié Salpêtrière Paris 13 (Dr Tanya Stojkovic) 
3. APHP- GHU Centre ς Site Necker Enfants malades Paris 15 (Pr Isabelle Desguerre) 
4. APHP- GHU Centre ς Site Cochin Paris 14 (Pr Karim Wahbi) 
5. APHP- GHU Mondor ς Site Henri Mondor Créteil (Pr François Jérôme Authier) 
6. CHU de Lille (Dr Céline Tard) 
7. Hôp. Universit. de Strasbourg (Dr Aleksandra Nadaj-Pakleza) 
8. CHU de Nancy (Dr Maud Michaud) 
9. CHU de Reims (Pr François Constant Boyer) 
10. CHU de Rouen- Hôpital Charles Nicolle (Dr Ivana DABAJ) 

Centres de compétences CCMR :  

1. APHP- GHU Sorbonne ς Site Rothschild Paris 12 (Dr Michèle Mane) 
2. APHP- Hôpital Marin de Hendaye (Dr Brigitte Soudrie) 
3. CH Sud Seine et Marne (Pr Marc Sorel) 
4. Fondation Adolphe de Rothchild (Dr Antoine Gueguen) 
5. CHRU de Tours (Dr Sybille Pellieux) 
6. CHU de Caen Normandie (Dr Nathalie Bach) 

https://www.filnemus.fr/


 

102 
 

7. /I¦ ŘΩ!ƳƛŜƴǎ tƛŎŀǊŘƛŜ (Dr Philippe-Edouard Merle) 
8. CHU de Dijon Bourgogne (Dr Agnès Jacquin-Piques) 
9. CHU de Besançon (Pr Laurent Tatu) 

Centre de référence des maladies neuromusculaires Atlantique Occitanie Caraïbe (AOC)  

Site coordonnateur : CHU de Bordeaux (Dr Guilhem Solé) 

Sites constitutifs CRMR :  

1. CHU de Toulouse (Dr Claude Cancès) 
2. CHU de Montpellier (Dr Ulrike Walther Louvier) 
3. CHU de Nantes (Pr Yann Péréon) 
4. /I¦ ŘΩ!ƴƎŜǊǎ ό5Ǌ aŀǊŎƻ {ǇƛƴŀȊȊƛύ 
5. CHRU de Brest (Dr Juliette Ropars) 
6. CHU de la Martinique (Dr Elisabeth Sarrazin) 
7. CHU de Limoges (Pr Laurent Magy) 

Centres de compétences CCMR :  

1. CHU de la Guadeloupe Pointe à Pitre/ Abymes  (Dr Hugo Chaumont) 
2. CH de la Côte Basque Bayonne (Dr Olivier Flabeau) 
3. ESEAN_établissement de santé pour enfants et adolescents de la région nantaise (Dr 

Capucine de Lattre) 
4. CHU de Nîmes (Dr Dimitri Renard) 
5. CHU de Rennes (Dr Mélanie Fradin) 
6. CH Bretagne Atlantique ς Vannes (Dr Florence Demurger) 
7. CHU de Poitiers (Dr Mathilde DEVALUEZ-PEYRET) 

2- Associations de patients  

AFM Téléthon  

Coordonnées : www.afm-telethon.fr ; Ligne accueil famille 0800 35 36 37 

!ƴƴǳŀƛǊŜ ŘŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ŘŜ ƭΩ!Ca όŘƻƴǘ ƭŜǎ ǎŜǊǾƛŎŜǎ ǊŞƎƛƻƴŀǳȄ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭΩŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŘŜǎ 

parcours des patients) : L'AFM-Téléthon près de chez moi | AFM Téléthon (afm-telethon.fr) 

(https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi) 

DǊƻǳǇŜ ŘΩƛƴǘŞǊşǘ {ǘŜƛƴŜǊǘ Υ Accueil | Groupe d'intérêt Steinert de l'AFM-Téléthon (afm-telethon.fr)  

(www.steinert.afm-telethon.fr) 

Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49 

Page Facebook : AFM-Téléthon - Groupe d'Intérêt Steinert | Facebook 

(https://www.facebook.com/GISteinert) 

Mail : https://steinert.afm-telethon.fr/contact/ 

bŜǿǎƭŜǘǘŜǊ ά¢Ǌŀƛǘ ŘΩ¦ƴƛƻƴέ Υ https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/  

http://www.afm-telethon.fr/
https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi
https://steinert.afm-telethon.fr/
http://www.steinert.afm-telethon.fr/
https://www.facebook.com/GISteinert
https://steinert.afm-telethon.fr/contact/
https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter/
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Annexe 3 : Figure récapitulative PNDS 

 

 
Created in BioRender. Tard, C. (2024) BioRender.com/k78g227 

 
 Schéma des principales complications à rechercher (à gauche : en rouge par la biologie, en bleu lors de 
la consultation experte annuelle par le neurologue, neuropédiatre ou le MPR, en vert par des 
ǎǇŞŎƛŀƭƛǎǘŜǎ ŘΩƻǊƎŀƴŜ ƭŜ Ŏŀǎ ŞŎƘŞŀƴǘύ Ŝǘ ŘŜǎ ǎƻƭǳǘƛƻƴǎ Ł ǇǊƻǇƻǎŜǊ όŁ ŘǊƻƛǘŜ : en rose traitements 
médicamenteux, en bleu aides techniques/appareillages, en vert paramédicaux) 
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Annexe 4 : Forme congénitale de la maladie : particularités 
 
 
[ŀ ǇǊŞǎŜƴǘŀǘƛƻƴ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ Ŝǎǘ ŎŜƭƭŜ ŘΩǳƴŜ ƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ŀǾŜŎ des signes dysmorphiques qui doivent faire 
évoquer le diagnostic : bouche ouverte, lèvre supérieure en forme de tente (« tented- upper lip »), 
Ǉǘƻǎƛǎ ōƛƭŀǘŞǊŀƭΣ ŦŀŎƛŝǎ ǇŜǳ ŜȄǇǊŜǎǎƛŦΦ 5Ŝǎ ǎǘƛƎƳŀǘŜǎ ŘΩƘȅǇƻƳƻōƛƭƛǘŞ ŦǆǘŀƭŜ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ǇǊŞǎŜƴǘǎ : 
pieds bots varus équins, pouces adductus... Certaines équipes proposent une classification en deux 
types : Ia) comprenant une atteinte respiratoire nécessitant une ventilation Ib) sans détresse 
respiratoire mais avec hypotonie, difficulté de succion-déglutition, pieds bots bilatéraux, pouces 
ŀŘŘǳŎǘǳǎΣ Ŝƴ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘΩƘȅŘǊŀƳƴƛos. 
 
La myotonie est absente à la naissance, même dans les formes néonatales sévères. Si elle est réalisée, 
ƭΩLwa ŎŞǊŞōǊŀƭŜ Ŝǎǘ Ŝƴ ǊŝƎƭŜ ƎŞƴŞǊŀƭŜ ƴƻǊƳŀƭŜ ƻǳ ƳƻƴǘǊŜ ŘŜǎ ǎƛƎƴŜǎ ǇŜǳ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ όŞƭŀǊƎƛǎǎŜƳŜƴǘ 
ventriculaire, anomalies de signal de la substance blanche). Le diagnostic différentiel est large, et traité 
ailleurs dans le PNDS. Une fois le diagnostic confirmé, le pronostic peut être délicat car la corrélation 
génotype-phénotype est très inconstante (en lien avec un mosaïcisme tissulaire). La corrélation avec 
ƭŜ ƴƻƳōǊŜ ŘŜ ǘǊƛǇƭŜǘǎ ŜȄƛǎǘŜ Ƴŀƛǎ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ utilisable à titre individuel. Dans les formes néonatales, les 
enfants présentent des déficits cognitifs plus importants et des troubles du spectre autistique. 
 
Une insuffisance respiratoire (accompagnée ou non de signes de détresse) aigüe peut survenir dès 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 à des techniques de ventilation non 
ƛƴǾŀǎƛǾŜǎΣ Şǘŀƴǘ ŘƻƴƴŞ ƭŜǎ ǊƛǎǉǳŜǎ ŘΩŞŎƘŜŎ ŘΩŜȄǘǳōŀǘƛƻƴΦ [ŀ ŘǳǊŞŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞǇŜƴŘŀƴŎŜ ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜ Ŝƴ 
ǇŞǊƛƻŘŜ ƴŞƻƴŀǘŀƭŜ Ŝǎǘ ŎƻǊǊŞƭŞŜ Ł ǳƴ ǇǊƻƴƻǎǘƛŎ Ǉƭǳǎ ǎŞǾŝǊŜ Ŝǘ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘΩǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜ 
ǇŜƴŘŀƴǘ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ ƻǳ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŘŞŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴ ŀƛƎǳŜ ƴŞŎessitant une intubation et ventilation 
ŀǎǎƛǎǘŞŜΦ [ŀ ǉǳŜǎǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǘǊŀŎƘŞƻǘƻƳƛŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǎƻǳƭŜǾŞŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŎŀŘǊŜ ŘΩǳƴŜ ŘƛǎŎǳǎǎƛƻƴ ŞǘƘƛǉǳŜ 
ƳǳƭǘƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜ ŎŀǊ ƭŀ ǇǊƻōŀōƛƭƛǘŞ ǉǳŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǎΩŀǳǘƻƴƻƳƛǎŜ ŘŜ ƭŀ ǘǊŀŎƘŞƻǘƻƳƛŜ Řŀƴǎ ƭŜ ŦǳǘǳǊ Ŝǎǘ 
faible. 
 
[ΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ǎŜ Ŧŀƛǘ ƭŜ Ǉƭǳǎ ǎƻǳǾŜƴǘ Ǿƛŀ ǎƻƴŘŜ ƴŀǎƻ-gastrique et la gastrostomie sera discutée du fait 
dŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ŝǘ ŘŜ ƭŀ ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ Ł ƭΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴΣ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ŘŜ ŘŞƎƭǳǘƛtion. 
LΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ ŀƭƛƳŜƴǘŀƛǊŜ ǇŀǊ ƭŜ ƴƻuveau-ƴŞ Řƻƛǘ ǎŜ ŦŀƛǊŜ Ŝƴ ǇǊŞǾŜƴŀƴǘ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ 
ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀǾŜŎ ƭΩŀƛŘŜ ŘŜ ƪƛƴŞǎithérapeutes ou orthophonistes formés. 
 
Les ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ sont volontiers très sévères dans cette forme. Il faut les distinguer des troubles 
de la déglutition. Ils nécessitent une pǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǇǊŞǾŜƴǘƛǾŜ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŀ ǇƘŀǎŜ ŘΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ 
ŜƴǘŞǊŀƭŜ Ŝǘ ŘǳǊŀƴǘ ƭΩƛƴǘǊƻŘǳŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ƻǊŀƭŜΦ  Il faudra une prise en charge thérapeutique 
Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩƻǊŀƭƛǘŞ ŀǾŞǊŞǎΦ  
Leur prévention peut être réalisé par tout personnel soignant formé en milieu hospitalier (y compris 
IDE, AS). Leur prise en charge thérapeutique reposera sur un travail coordonné de psychomotriciens, 
kinésithérapeutes, orthophonistes. 
 
La question de la prise en charge respiratoire ultérieure est complexe et doit se faire avec des 
ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞǎΦ [ŀ ±bL Ŝǎǘ ŘƛǎŎǳǘŞŜ Řŀƴǎ ƭΩŜƴŦŀƴŎŜ Ŝƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƭƛƴƛǉǳŜ 
(éventuellement à visée préventive lors des périodes de croissance accrue). Le risque de dépendance 
ventilatoire eǘ ŘΩŜȄŀŎŜǊōŀǘƛƻƴǎ ǎŞǾŝǊŜǎ Şǘŀƴǘ ŘΩŀǳǘŀƴǘ Ǉƭǳǎ ŀŎŎǊǳ ǉǳŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ǳƴ ǎǳǇǇƻǊǘ 
ǾŜƴǘƛƭŀǘƻƛǊŜ ǇŜƴŘŀƴǘ ƭŀ ǇŞǊƛƻŘŜ ƴŀǘŀƭŜΣ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ǎǘŀǘǳǘ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǎǳǊǾŜƛƭƭŞ 
de façon rapprochée et discutée le cas échéant dans une démarche palliative.  
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Annexe 5 Υ  aŞǘƘƻŘŜǎ ŘΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴǎ ǎǇŞŎƛŀƭƛǎŞŜǎ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ 

 
Evaluation diaphragmatique 

 

5ŜǳȄ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜƳŜƴǘ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ par la stimulation 
phrénique magnétique : les pressions trans-diaphragmatiques (Pdi) et la pression buccale sous 
ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴΣ ƴƻƴ ƛƴǾŀǎƛǾŜΦ Lƭ ƴΩŜȄƛǎǘŜ Ǉŀǎ ŘŜ ŘƻƴƴŞŜǎ ŘŜ ǾŀƭƛŘŀǘƛƻƴ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ŎŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ Řŀƴǎ ƭŀ 
DM1, et leur disponibilité est très limitée. Leur indication clinique principale est la discordance entre 
les mesures non invasives (spirométrie, PImax, SNIP) et le contexte clinique.  

Ces techniques sont contre-indiquées en cas de défibrillateur implanté ou de pace maker, situation 
fréquente dans la DM1.  

 

[ΩŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ Ŝǎǘ ǳƴŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ǎƛƳǇƭŜ ǇƻǳǊ ŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ ŎƻƴǘǊŀŎǘƛƭƛǘŞ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ, encore mal 
étudiée dans les maladies neuromusculaires. Le paramètre le mieux évalué est la fraction 
ŘΩŞǇŀƛǎǎƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ Ŝƴ ƛƴǎǇƛǊŀǘƛƻƴΣ ŞǾŀƭǳŞŜ Řŀƴǎ ƭŀ ȊƻƴŜ ŘΩŀǇǇƻǎƛǘƛƻƴ Řǳ ƳǳǎŎƭŜΦ 
[ΩŀƳǇƭƛǘǳŘŜ ŘŜ ŘŞǇƭŀŎŜƳŜƴǘ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ Ŝƴ ƳƻŘŜ a ŀ ŞǘŞ ŎƻǊǊŞƭŞŜ Ł ƭŀ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ /±Φ 
¢ƻǳǘŜŦƻƛǎΣ ŎŜǘǘŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǳƴƛǾŜǊǎŜƭƭŜƳŜƴǘ ŀŎŎŜǎǎƛōƭŜ Ŝǘ ƻƴ ƴŜ ǇŜǳǘ ŘƻƴŎ ǊŜŎƻƳƳŀƴŘŜǊ ǎƻƴ 
utilisation systématique dans le suivi de la DM1. 

[ŀ ǎŜǳƭŜ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ōƛŜƴ ǾŀƭƛŘŞŜ ŘŜ ƭΩŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ ǊŜǎǘŜ ǎƻƴ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝƴ ŎƻƴǘŜȄǘŜ ŘŜ 
ǊŞŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ ŀƛƎǸŜ ƛƴŘǳƛǘŜ ǇŀǊ ƭŀ ǾŜƴǘƛƭŀǘƛƻƴ 
mécanique. Les deux paramètres les plus évalués sont la course diaphragmatique (mesurée en fenêtre 
trans-ƘŞǇŀǘƛǉǳŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴŜ ǎƻƴŘŜ ōŀǎǎŜ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ Ŝƴ ƳƻŘŜ ¢aύ Ŝǘ ƭŀ ŦǊŀŎǘƛƻƴ ŘΩŞǇŀƛǎǎƛǎǎŜƳŜƴǘ 
(mesurée par une sonde haute fréquence au niveau de la zone de jonction hépato-pulmonaire en 
mode B). De façon générale, on peut retenir que : 

1-ǳƴŜ ŎƻǳǊǎŜ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ җ мŎƳ ŀǳ ǾƻƭǳƳŜ ŎƻǳǊŀƴǘ 

2-ǳƴŜ ŦŀŎǘƛƻƴ ŘΩŞǇŀƛǎǎƛǎǎŜƳŜƴǘ җор҈ Ł ƭŀ /t¢ 

ƴŜ ǎƻƴǘ Ǉŀǎ Ŝƴ ŦŀǾŜǳǊ ŘΩǳƴŜ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘƛŀǇƘǊŀƎƳŀǘƛǉǳŜ ǎŞǾŝǊŜ. 

 

Evaluation du contrôle ventilatoire 

 

Plusieurs études ont évalué le contrôle ventilatoire et surtout la réponse au CO2 chez les patients DM1, 
en analysant également les corrélations entre cette réponse et les paramètres spirométriques et 
musculaires respiratoires. La diminution de la réponse au CO2 ǎΩŜǎǘ ŀǾŞǊŞŜ ǇŀǊǘƛŜƭƭŜƳŜƴǘ ƻǳ ƴƻƴ 
corrélée à la faiblesse des muscles inspiratoires. ¦ƴŜ ŀǳǘǊŜ ŞǘǳŘŜ ŀ ƳƻƴǘǊŞ ƭΩŀōǎŜƴŎŜ ŘΩƛƳǇŀŎǘ ŘŜ ƭŀ 
VNI sur la réponse ventilatoire, suggérant une dysfonction intrinsèque de la réponse centrale. Il peut 
şǘǊŜ ǳǘƛƭŜ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭŀ ǊŞǇƻƴǎŜ ŀǳ /hн Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ ŘƛǎŎƻǊŘŀƴŎŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜ ƴƛǾŜŀǳ ŘΩƘȅǇŜǊŎŀǇƴƛŜ Ŝt les 
paramètres fonctionnels, notamment musculaires (PImax, PEmax, SNIP). Néanmoins ce test est peu 
disponible en pratique courante Ŝǘ ŀ ǇŜǳ ŘΩƛƳǇŀŎǘ ǎǳǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ǎƛ ŎŜ ƴΩŜǎǘ ƭŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ Ł 
corriger la capnie malgré la ventilation.   
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Annexe 6 : Fiche IRM musculaire 
 
 
[ΩLwa ŘŜǎ ƳŀǎǎŜǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ Řǳ ǘƻǳǘ ǎȅǎǘŞƳŀǘƛǉǳŜ ǇƻǳǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƻǳ ƭŜ ǎǳƛǾƛ ŘŜǎ 
patients. Si elle est faite, lŜǎ ŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴǎ ǉǳŜ ƭΩƻƴ ǇŜǳǘ ǊŜǘǊƻǳǾŜǊ ǎǳǊ ƭŜǎ ǎŞǉǳŜƴŎŜǎ ǇƻƴŘŞǊŞŜǎ ¢м όC{9 
T1, image Fat de la séquence 5ƛȄƻƴΧύ ǎƻƴǘ ŘŜǎ ŀƴƻƳŀƭƛŜǎ ŘŜ ǾƻƭǳƳŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ǳƴ ǊŜƳǇƭŀŎŜƳŜƴǘ 
graisseux intra-musculaire (variable au sein de chaque muscle, répartition parfois évocatrice de telle 
ƻǳ ǘŜƭƭŜ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜύΣ ƭŀ ǊŞǇŀǊǘƛǘƛƻƴ Řǳ ǊŜƳǇƭŀŎŜƳŜƴǘ ƎǊŀƛǎǎŜǳȄ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘŜ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜ la musculature 
Řǳ ŎƻǊǇǎ όƳǳǎŎƭŜǎ ǇǊŞǎŜǊǾŞǎΣ ƳǳǎŎƭŜǎ ŀǘǘŜƛƴǘǎ Ŝǘ ŘŜƎǊŞ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜύΦ 
 
Les altérations étudiées sur les séquences dites « ǎŜƴǎƛōƭŜǎ Ł ƭΩƛƴŦƭŀƳƳŀǘƛƻƴ » (STIR, T2 Dixon, FSE T2 
Cŀǘ ǎŀǘΧύ ǎƻƴǘ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŘŜ ŎŜƭƭŜǎ ŦƻǳǊƴƛŜǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ǎŞǉǳŜƴŎŜǎ ǇƻƴŘérées T1 et reflètent plutôt 
ƭΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŎƻƴǘŜƴǳ Ŝƴ Ŝŀǳ ƛƴǘǊŀ-ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΦ /ŜǘǘŜ ŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ Řǳ ŎƻƴǘŜƴǳ Ŝƴ Ŝŀǳ ƴΩŀ ǊƛŜƴ 
de spécifique. 
/ŜǇŜƴŘŀƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŘȅǎǘǊƻǇƘƛŜǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎ ŀŎǘƛǾŜǎ ƭΩŀƳŞƭƛƻǊŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǎŞǉǳŜƴŎŜǎ ǎŜƴǎƛōƭŜǎ Ł 
ƭΩƛƴŦƭŀƳƳŀǘƛƻƴ ǇŜǳǘ ǇŜǊƳŜǘǘǊŜ ŘŜ ŘŞǘŜŎǘŜǊ ŘŜǎ ȊƻƴŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ǉǳƛ ǇŜǳǾŜƴǘ ǇǊŞŎŞŘŜǊ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ ŘŜ 
zones de remplacement graisseux. 
Dans la DM1, les muscles les plus fréquemment altérés au niveau de la partie supérieure du corps sont 
les érecteurs spinaux cervicaux et thoraciques, suivis par le trapèze, le grand dorsal, et le supra-
épineux. 
!ǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭΩŀōŘƻƳŜƴ Ŝǘ Řǳ ōŀǎǎƛƴΣ ƭŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ŀŦŦŜŎǘŞǎ ǎƻƴǘ ƭŜ ƳǳƭǘƛŦƛŘǳǎ Ŝǘ ƭŜ ƎƭǳǘŜǳǎ 
minimus, suivis du rectus abdominis et du muscle iliocostal lombaire. Comme dans la dystrophie facio-
scapulo-ƘǳƳŞǊŀƭŜ ƛƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴŜ ŦƻǊǘŜ ŘƛǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ Ŝƴ ǇŞǊƛǊŀŎƘƛŘƛŜƴ ŜƴǘǊŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳƭǘƛŦƛŘǳǎ Ŝǘ ƛƭƛƻ-
costaux et la préservation constante des psoas-iliaques. 
5ŀƴǎ ƭΩŜƴǎŜƳōƭŜΣ ƭŜǎ ƧŀƳōŜǎ ǎƻƴǘ Ǉƭǳǎ ƎǊŀǾŜƳŜƴǘ ǘƻuchées que les cuisses et le bassin. 
!ǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜ ƭŀ ŎǳƛǎǎŜΣ ƭŜǎ Ǿŀǎǘƛ ŞǘŀƛŜƴǘ ƭŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ŀƭǘŞǊŞǎ ŀǾŜŎ ǳƴ ƎǊŀŘƛŜƴǘ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǇǊƻȄƛƳƻ-
distal. Le compartiment postérieur de la cuisse est plus préservé.  
Dans la jambe, le gastrocnémien médial est le plus souvent et le plus sévèrement lésé, suivi du soléaire 
Ŝǘ Řǳ ƎŀǎǘǊƻŎƴŞƳƛŜƴ ƭŀǘŞǊŀƭΣ Řǳ ƭƻƴƎ ŦƭŞŎƘƛǎǎŜǳǊ ŘŜ ƭΩƘŀƭƭǳȄ Ŝǘ Řǳ ǘƛōƛŀƭ ŀƴǘŞǊƛŜǳǊΦ [Ŝ ǘƛōƛŀƭ ǇƻǎǘŞǊƛŜǳǊ 
est le muscle le plus épargné. 
 
Comme dans nombre de dystrophies, il existe aussi des zonŜǎ ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ƭŞǎƛƻƴƴŜƭƭŜ Ŝƴ Ƙŀǳǘ ǎƛƎƴŀƭ {¢Lw 
ou T2 fat sat. Les hypersignaux sont particulièrement fréquents dans cette maladie, présents chez 84% 
des patients, prédominant au niveau des cuisses et jambes en particulier des vastes, tibial antérieur et 
fléŎƘƛǎǎŜǳǊ ƭƻƴƎ ŘŜ ƭΩƘŀƭƭǳȄΦ [Ŝǎ ƘȅǇŜǊǎƛƎƴŀǳȄ ŜƴǘƻǳǊŜƴǘ ƭŜǎ ȊƻƴŜǎ ŘŜ ǊŜƳǇƭŀŎŜƳŜƴǘ ƎǊŀƛǎǎŜǳȄΦ 
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Annexe 7 : EMG 
 
 
[ΩŞƭŜŎǘǊƻƳȅƻƎǊŀƳƳŜ ό9aDύ ƳƻƴǘǊŜ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘŜ ǎŀƭǾŜǎ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ ǎǳǊǾŜƴŀƴǘ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭϥƛƴǎŜǊǘƛƻƴ ŘŜ 
l'aiguille dans le muscle ou après percussion ou contraction musculaire. Les salves myotoniques 
correspondent à des bouffées de décharges répétitives de potentiels d'action de fibres musculaires à 
haute fréquence (20 à 150 Hz). 

Ces potentiels varient en amplitude et en fréquence. En contraction, on peut observer un syndrome 
ƳȅƻƎŝƴŜ ƴƻǘŀƳƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ŘƛǎǘŀǳȄ ƻǳ ŘŜ ƭŀ ŦŀŎŜ όǇƻǘŜƴǘƛŜƭǎ ŘΩǳƴƛǘŞ ƳƻǘǊƛŎŜ ǇƻƭȅǇƘŀǎƛǉǳŜǎΣ 
ŘŜ ŦŀƛōƭŜǎ ŀƳǇƭƛǘǳŘŜǎΣ ōǊŜŦǎΣ ŀǾŜŎ ǊŜŎǊǳǘŜƳŜƴǘ ŘΩŜƳōƭŞŜ ƳŀȄƛƳŀƭŜ ƳşƳŜ ǇƻǳǊ ǳƴŜ ŦƻǊŎŜ ŘŜ 
contraction faible). Comme les patients atteints de myotonie congénitale et les patients atteints de 
5aнΣ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ǇŜǳǾŜƴǘ ǇǊŞǎŜƴǘŜǊ ǳƴ ǇŀǘǘŜǊƴ ŘŜ ǘȅǇŜ LL ŀǳ ǘŜǎǘ ŘΩŜŦŦƻǊǘ ōǊŜŦΣ ŀǾŜŎ ǳƴ ŜŦŦŜǘ 
amplificateur du froid (diminution significative mais transitoire de l'amplitude du potentiel global 
d'action musculaire après le premier test d'effort bref). 

¦ƴŜ ƴŜǳǊƻǇŀǘƘƛŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƻōǎŜǊǾŞŜ όǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴŜ ƴŜǳǊƻǇŀǘƘƛŜ ǎǳǊ ƭΩŞǘǳŘŜ ŘŜǎ ŎƻƴŘǳŎǘƛƻƴǎ 
ƴŜǊǾŜǳǎŜǎ ŎƘŜȊ мκо ŘŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ Řŀƴǎ ǳƴŜ ǎŞǊƛŜύΦ /ŜǘǘŜ ƴŜǳǊƻǇŀǘƘƛŜ ǇŜǳǘ ǎΩŀǎǎƻŎƛŜǊ ŀǳȄ ƛntolérances 
ŀǳ ƎƭǳŎƻǎŜ Ŝǘ κƻǳ ŘƛŀōŝǘŜΣ ƻǳ ǎǳǊǾŜƴƛǊ Ŝƴ ƭΨŀōǎŜƴŎŜ ŘŜ ŎŜǎ ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ όŎŀǊŀŎǘŝǊŜ ŘŞƳȅŞƭƛƴƛǎŀƴǘ Ŝǘ 
ƳƻǘŜǳǊ ŀǾŜŎ ǳƴŜ ŀǎǎƻŎƛŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ ƭΩŃƎŜΣ ƭŜ ǎŜȄŜ ƳŀǎŎǳƭƛƴΣ ƭŀ ŘǳǊŞŜ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ Ŝǘ ŎŜǊǘŀƛƴǎ 
ǇŀǊŀƳŝǘǊŜǎ ƳŞǘŀōƻƭƛǉǳŜǎ ǘŜƭǎ ǉǳΩǳƴ ŘŞǎŞǉǳilibre lipidique). 

Lien vidéo   

Vidéo : Myotonie des fléchisseurs des doigts, il est demandé à la patiente de fermer fort la main puis de 
ƭΩƻǳǾǊƛǊ ƭŜ Ǉƭǳǎ vite possible. On peut observer le retard au relâchement musculaire qui définit la 
myotonie. 

 
 

{ŀƭǾŜ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜ Ŝƴ ŘŞǘŜŎǘƛƻƴ Ł ƭΩŀƛƎǳƛƭƭŜ 
 
 
 
 
 
 
 

https://drive.google.com/file/d/1-OZmJLgfq-TX79_nT_q0K3VMTyzMacwK/view?usp=sharing
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Annexe 8 : Evaluation de la chute 
 
 
 
Définitions 

 

[ŀ ŎƘǳǘŜ Ŝǎǘ ŘŞŦƛƴƛŜ ŎƻƳƳŜ ǳƴŜ ǇŜǊǘŜ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŎƻƴŘǳƛǎŀƴǘ à se retrouver au sol ou toute autre 
surface en dessous de la ligne des genoux, une presque-ŎƘǳǘŜ ŘŜǎ ŜƳōŀǊŘŞŜǎ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŘŞǎǘŀōƛƭƛǎŀƴǘ 
ƭŀ ƳƻōƛƭƛǘŞΣ ƭŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳŀǊŎƘŜ ǎΩŜȄǇǊƛƳŀƴǘ ǇŀǊ ǳƴŜ ōƻƛǘŜǊƛŜ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘǊƛŎŜΦ 

Le risque de chute est plus importaƴǘ ǎƛ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Ŝǎǘ ǎŞǾŝǊŜ si échelle MIRS (Muscular Impairment 
Rating Scale) est җ пύ avec également un surrisque de chutes répétées (> 1 à 60 fois sur une période 
ŘŜ ǎǳƛǾƛ ŘΩǳƴ ŀƴύΦ [Ŝǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎ 5aм ǇǊŞǎŜƴǘŜƴǘ ŜƴǾƛǊƻƴ лΣн ǘǊŞōǳŎƘŜƳŜƴǘǎ ƻǳ ŎƘǳǘŜǎ ǇƻǳǊ рл00 pas, 
10 fois plus que des volontaires sains, ce qui fait un niveau de prévalence des chutes chez les patients 
5aм ŎƻƴǎƛŘŞǊŞ ǎŜƳōƭŀōƭŜ Ł ŎŜƭǳƛ ŘΩǳƴŜ ǇƻǇǳƭŀǘƛƻƴ ŘŜ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ ŃƎŞŜǎΦ 

tƻǳǊ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǾƛǎǳŜƭƭŜΣ une dystrophie réticulée maculaire ou une cataracte peuvent de même être 
responsable de baisse d'acuité visuelle. Avec le vieillissement, un glaucome est aussi possible, sans lien 
cette fois avec la DM1. 

[ΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ ǇŜǳǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ǊŜǎǇƻƴǎŀōƭŜ ŘŜ ƭƛǇƻǘƘȅƳƛŜǎ ƻǳ ŘŜ ǎȅƴŎƻǇŜǎ ǇƻǳǊ ƭŀǉǳŜƭƭŜ ƭŜ 
motif de consultation est la chute. 
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Annexe 9 : Echelle MIRS (The Muscular Impairment Rating Scale) 
 
 

 
 
Mathieu J. , Boivin H., Meunier D., Gaudreault M., Bégin P., Assessment of a disease-specific muscular 
impairment rating scale in myotonic dystrophy, Neurology, 2001 Feb 13;56(3):336-40.  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Mathieu+J&cauthor_id=11171898
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Boivin+H&cauthor_id=11171898
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Meunier+D&cauthor_id=11171898
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=Gaudreault+M&cauthor_id=11171898
https://pubmed-ncbi-nlm-nih-gov.proxy.insermbiblio.inist.fr/?term=B%C3%A9gin+P&cauthor_id=11171898
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Annexe 10 : Score FSS Fatigue Severity Scale 
 
 

 
 
Krupp, L. B., LaRocca, N. G., Muir-Nash, J., & Steinberg, A. D. (1989). "The Fatigue Severity Scale: 
development and validation." Journal of Psychosomatic Research, 33(5), 573-581. 
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Annexe 11 : Echelle QoL-gNMD v1.0 
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Annexe 12 Υ 9ŎƘŜƭƭŜ ŘŜ ǎƻƳƴƻƭŜƴŎŜ ŘΩ9ǇǿƻǊǘƘ 

 
Johns, M. W. (1991). "A new method for measuring daytime sleepiness: the Epworth Sleepiness Scale." 
Sleep, 14(6), 540-545 
Kaminska M., Jobin M., Mayer P., Amyot R., Perraton-Brillon M., Bellemare F., The Epworth Sleepiness 
Scale: self-administration versus administration by the physician, and validation of a French version, 
Can Respir J.,  2010 Mar-Apr;17(2):e27-34.  
 
Echelles sommeil pédiatriques : https://www.sfrms-sommeil.org/sommeil-pediatrique/ 

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/
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Annexe 13 : Fiche kinésithérapie 
 
[ŀ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ Řŀƴǎ ƭŀ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ŘŜ {ǘŜƛƴŜǊǘ 5aм Ŝǎǘ ŘΩǳƴŜ ƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ƳŀƧŜǳǊŜ Řŀƴǎ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 
charge locomotrice et respiratoire. 

Conditionnée par une prescription médicale, elle est assurée environ 2 à 3 fois par semaine à domicile, 
au sein du cabinet du thérapeute, en toute structure médico-ǎƻŎƛŀƭŜ ƛƴǘŜǊǾŜƴŀƴǘ ŀǳǇǊŝǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƻǳ 
ŘŜ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴǘΦ 9ƭƭŜ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǇƻǳǊǎǳƛǾƛŜ ƭƻǊǎ ŘŜǎ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ŀǳ ƭƻƴƎ ŎƻǳǊǎΦ 

A - Prise en charge locomotrice pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte. 
 
Le bilan des déficiences et des incapacités est un préalable essentiel pour proposer des objectifs et des 
ƳƻȅŜƴǎ ŘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴŜ ŦǊŞǉǳŜƴŎŜ ŘŜ ǎŞŀƴŎŜ ŀŘŀǇtée à chaque malade. La 
ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ ǎΩƛƴǘŝƎǊŜ Řŀƴǎ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ǎƻƛƴǎ ŎƻƻǊŘƻƴƴŞŜ Ŝǘ ǇƭǳǊƛŘƛǎŎƛǇƭƛƴŀƛǊŜΦ 

[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜ ǎŜǊǾƛǊŀ ŘŜ ōŀǎŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŎƻƴŎŜǇǘƛƻƴ Řϥǳƴ ǇǊƻƎǊŀƳƳŜ ŘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ǇŜǊǎƻƴƴŀƭƛǎŞΦ 
Des bilans périodiques, le plus souvent annuels, ǇŜǊƳŜǘǘǊƻƴǘ ŜƴǎǳƛǘŜ ƭΩŀƧǳǎǘŜƳŜƴǘ ŘŜ ŎŜǘǘŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ 
charge thérapeutique. 

Objectifs :  

[ΩƻōƧŜŎǘƛŦ Ŝǎǘ ŘŜ ǇǊŞǎŜǊǾŜǊ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎ Ŝǘ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ Ŝƴ ŀǎǎǳǊŀƴǘ ǳƴŜ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ 
troubles orthopédiques et de la myotonie, caractéristique très variable de la DM1, non seulement 
ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ ǇŀǘƛŜƴǘǎΣ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ŀǳ ǎŜƛƴ ŘΩǳƴ ƳşƳŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ŘΩǳƴ ƧƻǳǊ Ł ƭΩŀǳǘǊŜ Ŝǘ ƳşƳŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ƭŀ 
même journée est indispensable.   

[ƻǊǎ ŘŜ ǘŃŎƘŜǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ƭŀ ŦŀǘƛƎǳŜ ƻǳ ƭŀ ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ ƭƛŞŜ Ł ƭΩŜȄŜǊŎƛŎŜ Ŝǎǘ ŘǳŜ Ł ƭΩƛƴŎŀǇŀŎƛǘŞ ŘΩǳƴ ƳǳǎŎƭŜ 
Ł ǎƻǳǘŜƴƛǊ ƭŀ ŦƻǊŎŜ ǊŜǉǳƛǎŜ ƻǳ ŀǘǘŜƴŘǳŜ Ŝǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ŘΩƻǊƛƎƛƴŜ ŎŜƴǘǊŀƭŜ Ŝǘκƻǳ ǇŞǊƛǇƘŞǊƛǉǳŜΦ 

[ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ƭƻŎƻƳƻǘǊƛŎŜ ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ƭŀ ƳşƳŜ Ł ŎƘŀǉǳŜ ŃƎŜΦ 9ƭƭŜ Řƻƛǘ ǎΩŀŘŀǇǘŜǊ Ł ŎƘŀǉǳŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ Ł 
ŎƘŀǉǳŜ ŦƻǊƳŜΦ [ΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ Ŝǎǘ ŜȄǘǊşƳŜƳŜƴǘ ǾŀǊƛŀōƭŜ ŘΩǳƴ ƛƴŘƛǾƛŘǳ Ł ƭΩŀǳǘǊŜΦ 

Malgré la différence de phénotype moteur entre les formesΣ ƛƭ ǎΩŀƎƛǘ ōƛŜƴ ŘŜ ƭŀ ƳşƳŜ ƳŀƭŀŘƛŜ 
όŀƴƻƳŀƭƛŜ Řǳ ƎŝƴŜ 5atYύ Ŝǘ ƴƻƴ ŘŜ п ƳŀƭŀŘƛŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎΣ ŘΩŀƛƭƭŜǳǊǎ ƭŀ ŦǊƻƴǘƛŝǊŜ ŜƴǘǊŜ ƭŜǎ άп ŦƻǊƳŜǎέ 
ƴΩŜǎǘ Ǉŀǎ ǊƛƎƛŘŜΣ ƛƭ ȅ ǳƴ ŎƻƴǘƛƴǳǳƳ Řŀƴǎ ƭΩŜȄǇǊŜǎǎƛƻƴ ŘŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎΣ ƻƴ ǇŀǊƭŜ ǇŀǊ ŜȄŜƳǇƭŜ ŘŜ ƭŀ ŦƻǊƳŜ 
« juvénile » (continuum infantile/adulte) et de la forme « tardive » (continuum 
adulte/asymptomatique). 

Moyens : 

Les moyens seront déclinés suivant les déficiences associées aux ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŦƻǊƳŜǎΦ Lƭ ǎΩŀƎƛǘ 
essentiellement : 

-          de stimulations sensori-motrices 
-          ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ǇƻǎǘǳǊŀƭΣ ŘΩŞǘƛǊŜƳŜƴǘǎΣ ŘŜ ƳŀǎǎŀƎŜǎΣ ŘŜ Ƴƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴǎ ǇŀǎǎƛǾŜǎ Ŝǘ ŀŎǘƛǾŜǎΣ 
-          ŘΩŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎΣ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŞǎ ǎƛ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ 
-          ŘΩŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ǇƘȅǎƛǉǳŜǎ ŀŘŀǇǘŞŜǎΣ ŘŜ ōŀƭƴŞƻǘƘŞǊŀǇƛŜΣ ŘŜ ǇƘȅǎƛƻǘƘŞǊŀǇƛŜΦ 
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1 Forme congénitale 

  
La prise en charge rééducative multidisciplinaire débute dès la naissance, au sein du service de 
ƴŞƻƴŀǘƻƭƻƎƛŜΣ ǇŀǊ ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ ŀŘŞǉǳŀǘŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴŜ ƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ǎƻǳǾŜƴǘ ƳŀƧŜǳǊŜΣ ōǳŎŎƻ 
faciale, axiale et périphérique des 4 membres. 
La rééducation est impactée par une atteinte cognitive, souvent sévère dans les formes congénitales.  
  
Une rééducation adaptée : Dès la période néonatale (kinésithérapie motrice, orthophonie avec prise 
Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘΩƻǊŀƭƛǘŞΣ ǇǎȅŎƘƻƳƻǘǊƛŎƛǘŞύ Ŝǎǘ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŀǾŜŎ ǳƴ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜƳŜƴǘ ŦŀƳƛƭƛŀƭΦ 
[Ŝǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŞŜǎ Ł ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘŜ ƭŀ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ ǎŜƴǎƻǊƛ-motrice de leur enfant, à 
ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎe du portage adéquat et de la communication avec leur enfant dès la naissance. 
 
Un travail de stimulation de la motricité globale : Stimulation du redressement actif, des changements 
de positions et déplacements au sol, du passage assis, à la station debout. Comme pour tout enfant 
ƘȅǇƻǘƻƴƛǉǳŜΣ ƭŜ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜ ǉǳŜ ƭŀ ƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ǊŜǎǘŜ ǎȅƳŞǘǊƛǉǳŜ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜǎ ŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴǎΣ 
et tient compte des éventuelles déformations orthopédiques associées.   

Prise en charge du/des pied(s) bot(s), du/des pied(s) varus équin(s) ou de pouces adductus : [ΩƛƳǇŀŎǘ 
du déficit moteur sur la croissance peut entraîner des déformations orthopédiques plus importantes 
ǘŜƭǎ ǉǳΩǳƴ ǾŀǊǳǎ Şǉǳƛƴ ŀǳ ƴƛǾŜŀǳ ŘŜǎ ǇƛŜŘǎ ƻǳ ŘŜǎ ŘŞŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ǊŀŎƘƛŘƛŜƴƴŜǎ όǎŎƻƭƛƻǎŜύΦ 

Le traitement comporte des mobilisations passives et actives, des orthèses suropédieuses de jour et 
de nuit mises précocement. Des plâtres successifs (Ponsetti) peuvent aussi être proposés pour les pieds 
bots varus équins. 

Prise en charge de la scoliose : Elle nécessite une prise en charge précoce en kinésithérapie et des 
appareillages par corset selon la gravité de la scoliose. Dans les formes infantiles précoces, ces corsets 
doivent être 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 être assuré durant les périodes péri-opératoires. 

Appareillage : [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩŀǇǇŀǊŜƛƭƭŀƎŜǎ ŀƛŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ƘȅǇƻǘƻƴƛǉǳŜ Ł ǇƻǳǊǎǳƛǾǊŜ ǎŜǎ ŀŎǉǳƛǎƛǘƛƻƴǎ 
ƳŀƭƎǊŞ ƭŀ ŦŀƛōƭŜǎǎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ ŀȄƛŀƭŜ Ŝǘ ǇǊƻȄƛƳŀƭŜΦ [ŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ ǎǳǊƻǇŞŘƛŜǳǎŜǎ Ŝǎǘ ƭŜ 
plus souvent proposée pour des raisons orthopédiques. 

[Ŝ ŎƻǊǎŜǘ ǎƛŝƎŜ ƻǳ ǎƛŝƎŜ ŎƻǉǳŜ ƭΩŀƛŘŜ Ł ŘŞǾŜƭƻǇǇŜǊ ǎŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘŜ ǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴΦ Lƭ Ŝǎǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǘǊŝǎ 
utile pour avoir une bonne installation lors des prises alimentaires. 

Le verticalisateur permet une station érigée, avec abduction des hanches pour mieux recentrer les 
hanches. 

[ΩŜƴŦŀƴǘ ǇƻǊǘŜǳǊ ŘΩǳƴŜ ŦƻǊƳŜ ŎƻƴƎŞƴƛǘŀƭŜ ŘŜ 5aм ŀ ǎƻǳǾŜƴǘ ōŜǎƻƛƴ ŀǳ ŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƴ ŘŞǾŜƭƻǇǇŜƳŜƴǘ 
ŘΩǳƴŜ ŀƛŘŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜΦ /Ŝƭŀ ǇŜǳǘ ŘŞōǳǘŜǊ ǇŀǊ ǳƴŜ ǎŜƭƭŜ ŘŜ ŘŞŀƳōǳƭŀǘƛƻƴΣ Ǉǳƛǎ ǇŀǊ ǳƴ 
déambulateur ou des cannes anglaises. 

tƻǳǊ ƭŜǎ ƭƻƴƎǳŜǎ ŘƛǎǘŀƴŎŜǎΣ Ŝƴ Ǌŀƛǎƻƴ ŘΩǳƴŜ ƎǊŀƴŘŜ ŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞΣ ƛƭ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩŀǇǇǊŜƴŘǊŜ Ł 
ƭΩŜƴŦŀƴǘ Ł ǳǘƛƭƛǎŜǊ ǳƴ ŦŀǳǘŜǳƛƭ Ǌƻǳƭŀƴǘ ƳŀƴǳŜƭΣ ǳƴ ŦŀǳǘŜǳƛƭ Ǌƻǳƭŀƴǘ ƳƻǘƻǊƛǎŞ ƻǳ ǳƴ ŦŀǳǘŜǳƛƭ Ǌƻǳƭŀƴǘ 
électrique, voire un scooter. 
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 2 Forme infantile et juvénile 
  
La rééducation doit être mise en place précocement après le diagnostic des formes infantiles et 
juvéniles de DM1, avec dans un premier temps, des évaluations multidisciplinaires par les rééducateurs 
: kinésithérapeute, ergothérapeute, orthophoniste, psychomotricien(ne), APA. Les troubles cognitifs 
impactent la prise en charge rééducative globale. Les troubles moteurs sont modérés voire légers.  

Mobilisation ostéoarticulaire : La prévention et la lutte contre ces déficiences reposent sur une 
mobilisation ostéoarticulaire régulière des quatre membres et du tronc, associée à des étirements 
musculaires (étirement continu, inhibition réciproque de Sherrington, contracté-relâché). 

Massages, étirements, postures : Un des objectifs de la kinésithérapie est de réaliser un entretien 
orthopédique en luttant contre les rétractions musculaires et les raideurs articulaires du tronc et des 
п ƳŜƳōǊŜǎ ǉǳƛ ǇŜǳǾŜƴǘ ŎƻƳǇǊƻƳŜǘǘǊŜ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎΣ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ Ŝǘ şǘǊŜ ǎƻǳǊŎŜ ŘΩƛƴŎƻƴŦƻǊǘ 
et de douleurs. 

Etirements et postures pour lutter contre les rétractions musculaires distales et proximales aux 4 
membres : fléchisseurs de hanche, ischio-jambiers et triceps suraux aux membres inférieurs, grands 
pectoraux, fléchisseurs des coudes et des doigts 

Massages et étirements des muscles intrinsèques et extrinsèques des mains, une mobilisation en 
ouverture et en fermeture, une prise de conscience du relâchement des muscles dystoniques. 

Un travail moteur analytique adapté doit être proposé selon la faiblesse musculaire notée lors de 
ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ƛƴƛǘƛŀƭŜΣ ŀǾŜŎΣ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŜƳōǊŜǎ ƛƴŦŞǊƛŜǳǊǎ Υ ǳƴŜ ǎƻƭƭƛŎƛǘŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ǊŜƭŜǾŜǳǊǎ Ŝƴ ŘƛǎǘŀƭΣ ƭŀ ŦƻǊŎŜ 
motrice des releveurs se détériore significativement dans les formes infantiles, des quadriceps, des 
ŜȄǘŜƴǎŜǳǊǎ Ŝǘ ŦƭŞŎƘƛǎǎŜǳǊǎ ŘŜ ƘŀƴŎƘŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ǇǊƻȄƛƳŀƭŜ ŀǎǎƻŎƛŞŜΦ 

Un travail ciblé de contrôle sur les genoux semble important (Faucher et al, 2007). 

Un renforcement des membres supérieurs : Selon le testing moteur, est indiqué, pour les muscles 
proximaux comme distaux, avec un travail ciblé, sur la force de préhension globale et la force des prises 
fines. 

Un travail de stimulation de la motricité globale : Stimulation du redressement actif, des changements 
de positions et déplacements au sol, du passage assis, à la station debout. Le kinésithérapeute 
ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜ ŀǳǎǎƛ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǇƻǳǊ ǎƻƴ ŀǳǘƻƴƻƳƛŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩƘŀōƛƭƭŀƎŜ-déshabillage. 

Rééducation de la scoliose : Elle consiste en des étirements sous pelviens, un renforcement actif du 
trƻƴŎΣ Ŝǘ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘΩŀǳǘƻ-ƎǊŀƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘΦ [Ŝ ǇƻǊǘ ŘΩǳƴ ŎƻǊǎŜǘ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǎƛ ƭŀ ǎŎƻƭƛƻǎŜ Ŝǎǘ 
évolutive. 

Appareillage : [ŀ ǾŜǊǘƛŎŀƭƛǎŀǘƛƻƴΣ ƭŜǎ ǇƻǎǘǳǊŜǎ ǎǳǊ ǘŀōƭŜΣ ƻǳ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩƻǊǘƘŝǎŜǎ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ 
préconisées afin de lutter contre les rétractions musculaires. Les orthèses releveurs sont également 
indiquées en cas de steppage.  

Positionnement au fauteuil et au lit : 9ƴ Ŏŀǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳƻǘǊƛŎŜ ǎŞǾŝǊŜΣ ǳƴŜ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ Řƻƛǘ 
être donnée au positionnement au fauteuil et au lit pour éviter les attitudes vicieuses et faciliter la 
déglutition et la respiration. 

¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǳǊ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ Ŝǎǘ ŀǳǎǎƛ ƛƴŘƛǉǳŞΦ [Ŝǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ǎƻƴǘ ƭƛŞŜǎ ŀǳȄ ŘŞŦƛŎƛǘǎ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜǎΣ 
aux rétractions des triceps, aux troubles visuels, et à la fatigue (Faucher et al, 2007, Missaoui et al, 
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нлмлύΦ Lƭ ŜȄƛǎǘŜ ǳƴ ǊƛǎǉǳŜ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘŜ ŎƘǳǘŜ όŀǾŜŎ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŦǊŀŎǘǳǊŜ ǎǳǊ ƻǎǘŞƻǇƻǊƻǎŜ Ł ƭΩŃƎŜ ŀŘǳƭǘŜύΦ 
(Wiles et al, 2006, Hammaren, 2014). 

Activités physiques adaptées : Des séances collectives ou individuelles en Activités Physiques adaptées 
permettent un renforcement moteur global et un travail de coordination, avec un abord différent 
souvent très apprécié par les patients. 

La prise en charge en balnéothérapie (Binôme APA-kinésithérapeute/ergothérapeute) est également 
un atout pour le renforcement moteur global avec allègement du poids du corps.  
 
3 Forme adulte 
  
Objectifs 

La kinésithérapie prescrite aux patients adultes atteints de DM1 vise à : 

-          maintenir la mobilité 
-          à améliorer la force musculŀƛǊŜ ƻǳ Ł ŘŞŦŀǳǘ Ł ǊŜǘŀǊŘŜǊ ƭΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ ƳƻǘŜǳǊ 
-          Ł ŀǘǘŞƴǳŜǊ ƭŜǎ ǎȅƳǇǘƾƳŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ǇǊŞǎŜǊǾŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Řŀƴǎ ƭŜǎ ŀŎǘŜǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ 
quotidienne 
-          Ł ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩƛƴǘŞƎǊŀǘƛƻƴ ǎƻŎƛƻ-professionnelle 
 
Moyens 

Etirements, mobilisations articulaires : Des exercices d'étirements réguliers peuvent aider à lutter 
contre les hypoextensibilités musculaires associées et maintenir les amplitudes articulaires. Apprendre 
ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘΩŞǘƛǊŜƳŜƴǘǎ ŎƛōƭŞǎ ǇǊŞŀƭŀōƭŜǎ Ł ǳƴ ŜŦŦƻǊǘ ƻǳ ǳƴ ƎŜǎǘŜ Ŧƛƴ ƭǳƛ ǇŜrmet de 
ǊŜǎǘǊŜƛƴŘǊŜ ƭΩŜƴǘǊŀǾŜ ŎŀǳǎŞŜ ǇŀǊ ƭŜǎ ƳȅƻǘƻƴƛŜǎΦ  

Une rééducation locomotrice active : Une rééducation active est proposée par le kinésithérapeute 
ǉǳΩŜƭƭŜ ǎƻƛǘ ŀƛŘŞŜ όŁ ǎŜŎ ƻǳ Ŝƴ ōŀƭƴŞƻǘƘŞǊŀǇƛŜύ ƻǳ ŎƻƴǘǊŜ ǊŞǎƛǎǘŀƴŎŜǎ ƳƻŘŞǊŞŜǎΦ 

Au niveau des membres ǎǳǇŞǊƛŜǳǊǎΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘΩŜȄǇƭƻƛǘŜǊ ƭŜǎ ŀƳǇƭƛǘǳŘŜǎ ŀǊǘƛŎǳƭŀƛǊŜǎ ŘƛǎǇƻƴƛōƭŜǎ όŎƾƴŜ 
de préhension, orientation de la main). 

5Ŝǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ Ŝƴ ǘŃŎƘŜǎ ƻǊƛŜƴǘŞŜǎ ǇŜǳǾŜƴǘ ŦŀŎƛƭƛǘŜǊ ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Řǳ ƳŀƭŀŘŜΦ ¦ƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ 
motricité fine de la main peut être associé. 

Le travail en appui du membre supérieur (chaîne fermée) a toute son importance pour se rapprocher 
ŘŜ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ŎƻƳƳŜ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ŀƛŘŜ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜ Ł ƭŀ ƳŀǊŎƘŜΣ ŘŜǎ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎΣ 
des réactions parachutes. 

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

Lƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘΩƛƴŎƭǳǊŜ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƭŀ ƳƻǘǊƛŎƛǘŞ ŀȄƛŀƭŜ ŀǾŜŎ ŘŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘΩŀuto-
ƎǊŀƴŘƛǎǎŜƳŜƴǘΣ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ Řǳ ǘǊƻƴŎ Ŝǘ ŘŜ ƎŀƛƴŀƎŜΦ 

5Ŝ ƭΩŀǳǘƻ-rééducation peut être proposée en complément en prenant en compte les capacités 
ŘΩƻōǎŜǊǾŀƴŎŜ Ŝǘ ŘŜ ŎƻƳǇƭƛŀƴŎŜ ŀǳȄ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘǎΦ Lƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ǉǳŜ ƭŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ǇǊƻǇƻǎŞǎ 
soient coǊǊŜŎǘŜƳŜƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞǎ ŀǳ ŘƻƳƛŎƛƭŜ Ŝƴ ǎΩŀǇǇǳȅŀƴǘ ǎƛ ōŜǎƻƛƴ ǎǳǊ ƭŀ ǘŞƭŞ-réadaptation et les 
ŀǇǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŘΩŀǳǘƻ-rééducation. 
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Travail aérobie ς réhabilitation cardio-respiratoire : tƭǳǎƛŜǳǊǎ ŞǘǳŘŜǎ ǘŞƳƻƛƎƴŜƴǘ ŘŜ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ 
ƭΩŜȄŜǊŎƛŎŜ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŀŦƛƴ ŘΩŀƳŞƭƛƻǊŜǊ la force musculaire et les capacités aérobies. (Lessard. et al., 2021, 
Kierkegaard et al. 2011) La réponse à l'entraînement et les bénéfices sur les capacités fonctionnelles 
semblent varier individuellement. Une réhabilitation cardio respiratoire, axée sur un programme 
ŀŞǊƻōƛŜ Ł ƭΩŀƛŘŜ ŘΩǳƴ ǘŀǇƛǎ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜ ƻǳ ŘΩǳƴ ŎȅŎƭƻ-ergomètre peut être proposée aux patients. 
(Orngreen et al.  2005) 
  
[Ŝǎ ǎŞŀƴŎŜǎ ŘΩǳƴŜ ŘǳǊŞŜ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ ол Ƴƴ ǎƻƴǘ ǊŞŀƭƛǎŞŜǎ ǎƛ ǇƻǎǎƛōƭŜ Ł Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ н Ł о Ŧƻƛǎ ǇŀǊ ǎŜƳŀƛƴŜ 
(avec au moins une journée de repos entre 2 séances) doivent tenir compte de la fatigabilité du 
malade. Elles sont guidées par la tolérance cardio respiratoire en monitorant la saturation et la 
fréquence cardiaque. 

Un programme d'entraînement pourrait être proposé comme Řŀƴǎ ƭΩŞǘǳŘŜ ŘŜ !ƭŘŜƘŀƎ Ŝǘ ŀƭΦ 

Renforcement musculaire : La progression de la force musculaire est surtout notée pour les muscles 
ǇǊƻȄƛƳŀǳȄ ƧǳǎǉǳΩŁ ƭΩŀŘƻƭŜǎŎŜƴŎŜΦ tƻǳǊ ŎŜǘǘŜ ǊŀƛǎƻƴΣ ƭŀ ǇǊŀǘƛǉǳŜ ŘΩǳƴŜ ŀŎǘƛǾƛǘŞ ǇƘȅǎƛǉǳŜ ŀŘŀǇǘŞŜ Ŝǎǘ 
fortement encouragée dans les formes congénitales. ((reco Jonhson et al, 2019).  Des études 
ǎǳǇǇƭŞƳŜƴǘŀƛǊŜǎ ǎƻƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŘŞŦƛƴƛǊ ƭŜǎ ƳƻŘŀƭƛǘŞǎ ŘΩŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ƭŜǎ Ǉƭǳǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘŜǎΦ 

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 

/ŜǘǘŜ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ Řƻƛǘ şǘǊŜ ǎǘǊǳŎǘǳǊŞŜ ǎǳǊ ǳƴŜ ǇŞǊƛƻŘŜ ŘΩŀǳ Ƴƻƛƴǎ с ǎŜƳŀƛƴŜǎ Ł Ǌŀƛǎƻƴ ŘŜ ŘŜǳȄ Ł ǘǊƻƛǎ 
séances hebdomadaires. 

Les exercices proposés peuvent inclure : un travail analytique des muscles les plus faibles qui peut être 
ŎƻƳǇƭŞǘŞ ǇŀǊ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘŜ ƭΩŞƭŜŎǘǊƻǘƘŞǊŀǇƛŜ ŀƛƴǎƛ ǉǳΩǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝƴ ŎƘŀƞƴŜ ƻǳǾŜǊǘŜ Ŝǘ ŦŜǊƳŞŜΦ 

On peut ainsi proposer et initier des activités physiques adaptées personnalisées que le patient 
poursuivra en auto-exercices à la maison 

Prise en charge fonctionnelle : [ŀ ǊŞŞŘǳŎŀǘƛƻƴ ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜ ǘŜƴŘ Ł ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řǳ ƳŀƭŀŘŜΦ 
DǳƛŘŞŜ ǇŀǊ ƭŜ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƪƛƴŞΣ ŜƭƭŜ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ƭŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ƳƻǘǊƛŎŜǎ ǇǊŞǎŜƴǘŜǎ ǘƻǳǘ Ŝƴ ǇǊƻǇƻǎŀƴǘ ǎƛ 
besoin des stratégies de compensations des déficiences. Le kinésithérapeute, si possible en lien avec 
ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜΣ ǇŜǳǘ ŀŎŎƻƳǇŀƎƴŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Řŀƴǎ ƭϥŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ Řǳ ǊŜŎƻǳǊǎ ŀǳȄ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ ŀƛŘŜǎ 
techniques dont il dispose. Des mises en situations permettent de confronter le malade aux stratégies 
motrices et de compensations nécessaires pour gérer des situations dans lesquelles son autonomie est 
ƭƛƳƛǘŞŜ όǊŜƭŜǾŜǊ ŘΩǳƴŜ Ǉƻǎƛǘƛƻƴ ŀƭƭƻƴƎŞŜΣ ŘΩǳƴŜ Ǉƻǎƛǘƛƻƴ ŀǎǎƛǎŜ ōŀǎǎŜ ƻǳ ŀǳ ǎƻƭΣ ƭŜ ǇŀǎǎŀƎŜ ŘΩǳƴŜ ƳŀǊŎƘŜ 
ƻǳ ŘΩǳƴ ƻōǎǘŀŎƭŜύΦ  

Rééducation de la marche : La rééducation à la marche vise à potentialiser la déambulation tout en 
minimisant le risque de chute. Elle inclut un travail qualitatif du schéma de marche en insistant 
particulièrement sur le passage du pas et le contrôle du verrouillage du genou lors de la phase de 
simple appui. 

[ŀ ƳŀƧƻǊƛǘŞ ŘŜ ŎŜǎ ŎƘǳǘŜǎ ƻƴǘ Ŝǳ ƭƛŜǳ Ł ƭΩƛƴǘŞǊƛŜǳǊΣ ŘΩƻǴ ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ ƭΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ ǇƻǳǊ 
réduire les risques de chute à 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 âgés, les moins actifs et ceux qui 
présentent la plus grande faiblesse musculaire. 
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9ƴ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜȄǇƭƻƛǘŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŞǊƛƳŝǘǊŜ ŘŜ ƳŀǊŎƘŜΣ ƛƭ Ŝǎǘ ǎƻǳhaitable de se rapprocher des 
ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŞŎƻƭƻƎƛǉǳŜǎ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Ŝƴ ŦŀǾƻǊƛǎŀƴǘ ƭŀ ƳŀǊŎƘŜ ǎǳǊ ǘŜǊǊŀƛƴǎ ǾŀǊƛŞǎΣ ƭŜ ǇŀǎǎŀƎŜ ŘΩƻōǎǘŀŎƭŜ ƻǳ 
ŜƴŎƻǊŜ ƭŜǎ ƳƻƴǘŞŜǎ Ŝǘ ƭŜǎ ŘŜǎŎŜƴǘŜǎ ŘΩŜǎŎŀƭƛŜǊǎΦ 

Afin de favoriser la décharge du poids du corps, la rééducation en suspension ou en balnéothérapie 
Řƻƛǘ şǘǊŜ ŜƴǾƛǎŀƎŞŜΦ 5ΩŀǳǘǊŜǎ ǎǘǊŀǘŞƎƛŜǎ ǘŜƭƭŜǎ ƭΩǳǎŀƎŜ ŘΩŜȄƻǎǉǳŜƭŜǘǘŜ ƻǳ ƭŀ ǎǘƛƳǳƭŀǘƛƻƴ ŞƭŜŎǘǊƛǉǳŜ 
fonctionnelle peuvent être également proposées. 

5Ŝǎ ŀƛŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ŘŞŀƳōǳƭŀǘƛƻƴ όŎŀƴƴŜ Ŝƴ ¢Σ ŎŀƴƴŜ ōŞǉǳƛƭƭŜΣ ŘŞŀƳōǳƭŀteur) ou 
compensant une boiterie comme le steppage (releveurs statique ou dynamique, chaussures 
orthopédiques) peuvent être prescrites pour faciliter la marche en toute sécurité. 

¢ǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Υ 5ŀƴǎ ƭΩƻǇǘƛǉǳŜ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀǳǘƻƴƻƳƛŜ Řǳ ƳŀƭŀŘŜ Ŝǘ prévenir les risques de 
ŎƘǳǘŜΣ ǳƴ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜǎ ǘǊŀƴǎŦŜǊǘǎΣ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜ ŘŜōƻǳǘ Ŝǎǘ Ł ŜƴǾƛǎŀƎŜǊΦ 9ƴ ŎƻƭƭŀōƻǊŀǘƛƻƴ ŀǾŜŎ 
ƭΩŜǊƎƻǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜΣ ǳƴŜ ŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴ Řǳ ƭƛŜǳ ŘŜ ǾƛŜ ǇŜǳǘ şǘǊŜ ǇǊƻǇƻǎŞŜ Ŝƴ ǘŜƴŀƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜǎ ŦŀŎǘŜǳǊǎ 
environnementaux et des capacités du paǘƛŜƴǘ όŦŀǘƛƎŀōƛƭƛǘŞ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΣ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŘŜ ƭΩŞǉǳƛƭƛōǊŜΣ ŘŜ 
ƭΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴΣ ōŀƛǎǎŜ ŘŜ ƭŀ ǾƛǎƛƻƴΧύΦ 5Ŝǎ ŀƛŘŜǎΣ ŦŀŎƛƭƛǘŀƴǘ ƭŜǎ ŀŎǘƛǾƛǘŞǎ ŘŜ ƭŀ ǾƛŜ ǉǳƻǘƛŘƛŜƴƴŜ όŀƛŘŜ ŀǳ ǊŜǇŀǎΣ 
Ł ƭΩƘŀōƛƭƭŀƎŜΧύ Ŝǘ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴ ǎƻƴǘ Ł ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǎƛ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜΦ 

Prise en charge de la douleur : [Ŝǎ ƳƻȅŜƴǎ ǘƘŞǊŀǇŜǳǘƛǉǳŜǎ ŎƘƻƛǎƛǎ ŘƻƛǾŜƴǘ ǎΩƛƴǘŞƎǊŜǊ Řŀƴǎ ǳƴŜ ŀŎǘƛƻƴ 
coordonnée avec les autres acteurs de santé. (Guy-Coichard et al., 2018) 

Peuvent être proposés : 

- Les massages et / ou la chaleur et la balnéothérapie (eau à 35°C) afin de lutter contre les contractures 
douloureuses. 
- La Neurostimulation Electrique Transcutanée (TENS) à visée antalgique 
- Le positionnement au lit / au fauteuil pour assurer une posture confortable sans zone 
ŘΩƘȅǇŜǊǇǊŜǎǎƛƻƴǎΦ 
- ¦ƴŜ ǇǊƻǇƻǎƛǘƛƻƴ ŘΩŀƛŘŜǎ ǘechniques pour limiter les contraintes sur les articulations et les groupes 
musculaires les plus sollicités dans les activités de la vie quotidienne. 
 
B - Prise en charge respiratoire pour la DM1, formes congénitale, infantile, juvénile, adulte. 

La kinésithérapie respiratoire est associée à la prise en charge orthopédique afin de lutter contre les 
déformations rachidiennes et thoraciques qui impactent défavorablement la mécanique respiratoire. 
Les étirements musculaires, les mobilisations rachidiennes et les postures en ouverture visent à 
maintenir une ampliation et une compliance thoracique au service de la capacité vitale. Cette prise en 
charge doit être précoce et particulièrement renforcée en cas de scoliose notamment dans les formes 
congénitales, en y associant si besoin un corset. 

Le travail actif doit intégrer la sollicitation des muscles du rachis et des muscles respiratoires. 

Un renforcement spécifique des muscles respiratoires peut également être proposé en utilisant la 
spirométrie incitative ou un travail contre résistance inspiratoire ou expiratoire. 

1 Désencombrement bronchique et aide à la toux : 

Tous les patients ventilés nécessitent un nursing respiratoire quotidien important.  

La rééducation respiratoire est primordiale dans la prise en charge rééducative globale des enfants 
porteurs de DM1, avec kinésithérapie respiratoire manuelle, in-exsufflation, et hyperinsufflations 
périodiques. 9ƭƭŜ ǇŜǳǘ ǎŜ ŦŀƛǊŜ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭ Ŝǘ Ŝƴ ƭƛōŞǊŀƭΦ 

[ŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ ŘŜ ƭΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘ ōǊƻƴŎƘƛǉǳŜ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭƭŜ Ǉour prévenir les surinfections 
ōǊƻƴŎƘƛǉǳŜǎΦ 9ƭƭŜ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ǳƴ ƻōƧŜŎǘƛŦ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ǇǊŞǾŜƴǘƛŦ Ŝǘ ŎǳǊŀǘƛŦΦ Lƭ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘŜ ǇǊƻǇƻǎŜǊ ŀǳ 
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ƳŀƭŀŘŜ ŘŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘŀƭŜǎ ŘΩŀƛŘŜ Ł ƭŀ ǘƻǳȄ Řŝǎ ǉǳŜ ƭŜ ŘŞōƛǘ ŜȄǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ŘŜ ǇƻƛƴǘŜ Ł ƭŀ ǘƻǳȄ 
est inférieuǊ Ł нтл [κƳƛƴΦ [Ŝǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘΩƘȅǇŜǊƛƴǎǳŦŦƭŀǘƛƻƴ ŀǎǎƻŎƛŞŜǎ Ł ŘŜǎ ŎƻƳǇǊŜǎǎƛƻƴǎ ƳŀƴǳŜƭƭŜǎ 
ƻǳ ŘΩƛƴ-exsufflation doivent dans la mesure du possible, être testées et réglées hors période 
ŘΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘΦ Lƭ Ŝǎǘ ŜǎǎŜƴǘƛŜƭ ŘŜ ǎŜƴǎƛōƛƭƛǎŜǊ ƭŜ ƳŀƭŀŘŜ Ŝǘ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Ł ƭΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ŘŜ ŎŜǎ 
ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ƛƴǎǘǊǳƳŜƴǘŀƭŜǎ ŀŦƛƴ ŘŜ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭΩŀŘƘŞǊŜƴŎŜ ŀǳ ǘǊŀƛǘŜƳŜƴǘ Ŝǘ ǎƻƴ ƻōǎŜǊǾŀƴŎŜΦ 

/ƘŜȊ ƭΩŜƴŦŀƴǘΣ ƭŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ǎƻƴǘ ƭŜǎ ƳşƳŜǎ Ƴŀƛǎ ƻƴ ǎŜǊŀ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜƳŜƴǘ ǾƛƎƛƭŀƴǘ ǎǳǊ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ 
collapsus laryngé. La compréhension des consignes et la coopération du patient seront également pus 
difficiles. 

Pour les malades trachéotomisés, en absence de contre-ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴǎΣ ƭΩƛƴ-exsufflation mécanique 
associée aux aspirations endotrachéales semble la technique la plus indiquée pour permettre la 
ƎŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘΦ 

La kinésithérapie respiratoire ne se limite pas au désencombrement à la toux mais travaille aussi le 
recrutement pulmonaire, la prévention des troubles ventilatoires et la prise en charge de la scoliose. 

Lƭ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ŘΩŞǾŀƭǳŜǊ ƭΩŜƴŎƻƳōǊŜƳŜƴǘ ōǊƻƴŎƘƛǉǳŜ (importance et sa chronicité).  

Si inefficacité (thorax peu compliant, mauvaise tolérance, persistance atélectasie) et/ou si difficulté 
pour trouver un praticien pouvant assurer cette prise en charge : éventuelle indication à la VPI ou aux 
hyperinsufflations. Usage par praticien et/ou par les parents à domicile après formation 

9ǾŀƭǳŜǊ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǘƻǳȄΦ bŜ Ǉŀǎ ŎƻƴŦƻƴŘǊŜ ǘƻǳȄ ƛƴŎƻƴǎǘŀƴǘŜ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ŘƛƳƛƴǳǘƛƻƴ Řǳ ǊŞŦƭŜȄŜ 
de toux par hyperstimulation due aux stase laryngée et toux inefficace. Peak Cough Flow à adapter 
ŀǾŜŎ ǾŀƭŜǳǊǎ ŘŜ ƭΩŜƴŦŀƴǘ ǎƛƴƻƴ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΦ {ƛ ǘƻǳȄ ƛƴŜŦŦƛŎŀŎŜΣ ŜƴǾƛǎŀƎŜǊ ƭŀ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ 
in-exsufflateur.  

Le désencombrement passe aussi par la mobilité qui peut être compromise pour ces patients. Travail 
ventilatoire actif, jeux, sport. Installation, changement de position pour les plus sévères. 

2 Croissance thoracique et pulmonaire 

{ǳǊǾŜƛƭƭŜǊ Ŝǘ ǇǊŞǾŜƴƛǊ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŘŞŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎŀƎŜ ǘƘƻǊŀŎƛǉǳŜ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ ƭŀ ǎƻǳǊŎŜ ŘΩǳƴ 
syndrome restrictif.  

Appareillage type corset (voire corset garchois).  

tƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ŘƛǎǇƻǎƛǘƛŦ ŘΩhyperinsufflation permettant de pallier à la déficience des 
muscles inspirateurs et permettant une mobilisation thoracique : Objectifs limiter les rétractions des 
muscles respiratoires, les enraidissements des articulations costo-vertébrales et sterno-costales et 
prévenir ou limiter les déformations thoraciques.  

{ǳǊǾŜƛƭƭŀƴŎŜ ǇƻǎǎƛōƭŜ ǇŀǊ ƭΩŀǎǇŜŎǘ ƎŞƴŞǊŀƭ Řǳ ǘƘƻǊŀȄ όǎǳƛǾƛ ŀǾŜŎ ǇƘƻǘƻǎύΣ ŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜƳŜƴǘ ǇŞǊƛƳŞǘǊƛŜ 
thoraciques et/ou lors de radio thoracique. Pour les plus grands, les EFR pourront renseigner sur 
ƭΩŞǾŜƴǘǳŜƭƭŜ ŀǘǘŜƛƴǘŜ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛǾŜΦ 

{ƛ ƛƴŘƛŎŀǘƛƻƴ ǇƻǳǊ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩƘȅǇŜǊƛƴǎǳŦŦƭŀǘƛƻƴ Υ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇƻǎǎƛōƭŜ ŘΩǳƴ ǊŜƭŀȄŀǘŜǳǊ ŘŜ ǇǊŜǎǎƛƻƴΣ 
ŘΩǳƴ ōŀƭƭƻƴΣ ŘΩǳƴ ƳƻŘŜ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ǎǳǊ ±bLΦ ! ǊŞŀƭƛǎŜǊ ǇŀǊ ƪƛƴŞ Ŝǘκƻǳ ǇŀǊ ǇŀǊŜƴǘǎ ŀǇǊŝǎ ŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎΦ  

! ƴƻǘŜǊ ǉǳŜ ƭΩŀǇǇŀǊƛǘƛƻƴ Ŝǘ ƭŀ ǇǊƻƎǊŜǎǎƛƻƴ ŘΩǳƴ ǎȅƴŘǊƻƳŜ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛŦ ǇŜǳǘ ŜƴƎŜƴŘǊŜǊ ǳƴŜ ƛƴŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ 
ƭŀ ǘƻǳȄ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩƛƴŎŀǇŀŎƛǘŞ Ł ƻōǘŜƴƛǊ ǳƴ ǾƻƭǳƳŜ ƛƴǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǇǊŞ-tussif suffisant pour engendrer un 
débit expiratoire de ponte performant  

Hyperinsufflations peuvent être intéressantes en péri-ƻǇŞǊŀǘƻƛǊŜ ŘΩǳƴŜ ŎƘƛǊǳǊƎƛŜ ǊŀŎƘƛŘƛŜƴƴŜ  

Les réglages et la posologie ne font pas consensus pour ces dispositifs et dépendent beaucoup des 
habitudes des centres. Nécessitée de personnaliser les réglages.  
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3 Evaluation clinique de la mécanique ventilatoire 

Toutes ces mises en place de dispositifs peuvent être sources de lourdeur de prise en charge, 
ŘΩŀǳƎƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƘŀǊƎŜ ƳŜƴǘŀƭŜ ŘŜǎ ŦŀƳƛƭƭŜǎΦ .ƛŜƴ ŘƛǎŎǳǘŜǊ ŘŜ ƭΩƛƴǘŞǊşǘ ŘŜ ƭŜǳǊ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ Ŝƴ 
ŦƻƴŎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ƴŀƛǎ ŀǳǎǎƛ ŘŜ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ Ŝǘ Řǳ ǇǊƻƴƻǎǘƛŎ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ Décision au 
cas par cas 

4 Approche ORL / maxillo-faciale 

LƳǇƻǊǘŀƴŎŜ Řǳ ƴŜǘǘƻȅŀƎŜ ŘŜ ƴŜȊ όǊƾƭŜ ŘŜ ŦƛƭǘǊŜύΣ ŦŀǾƻǊƛǎŜǊ ƭŀ ǇƻǎǎƛōƛƭƛǘŞ ŘΩǳƴŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƛƻƴ ƴŀǎŀƭŜΦ 
Education thérapeutique auprès des parents 

Stase salivaire et/ou bavage. En lien avec les troubles de la déglutition. Evaluer (échelles spécifiques).  

¢ǊŀƛǘŜƳŜƴǘ ǇƻǎǎƛōƭŜ ǇŀǊ ǎŎƻǇƻƭŀƳƛƴŜ Ŝƴ ǇŀǘŎƘΣ ƻǳ ƎƻǳǘǘŜǎ ŘΩŀǘǊƻǇƛƴŜ ƻǳ ƛƴƧŜŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ǘƻȄƛƴŜǎ 
botuliques dans les glandes salivaires 

±ƻƛǊ ǎƛ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ƳƛǎŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ŘΩǳƴ ǎȅǎǘŝƳŜ ŘΩŀǎǇƛǊŀǘƛƻƴ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜΦ LƴŘƛǎǇŜƴǎŀōƭŜ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘŜ 
trachéotomie. Education auprès des parents.  
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Annexe 14 : Auto-questionnaires « Troubles de la déglutition/ troubles de 
ƭΩŞƭƻŎǳǘƛƻƴ όDHI/ VHI) » 

 

Deglutition Handicap Index 

Speyer R, Cordier R, Bouix C, Gallois Y, Woisard V, Using Classical Test Theory to Determine the 
Psychometric Properties of the Deglutition Handicap Index, Dysphagia, 2022 Feb;37(1):65-73. 

Woisard V, Lepage B. The "Deglutition Handicap Index" a self-administrated dysphagia-specific 
quality of life questionnaire: temporal reliability. Rev Laryngol Otol Rhinol (Bord). 2010;131(1):19-22. 
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Voice Handicap Index 

Fichaux-Bourin P, Woisard V, Grand S, Puech M, Bodin S. Validation d'un questionnaire d'auto-
evaluation de la parole (Parole Handicap Index) [Validation of a self assessment for speech disorders 

(Phonation Handicap Index)]. Rev Laryngol Otol Rhinol, (Bord). 2009;130(1):45-51. French. PMID: 
19530524 

Balaguer M, Farinas J, Fichaux-Bourin P, Puech M, Pinquier J, Woisard V. Validation of the French 
Versions of the Speech Handicap Index and the Phonation Handicap Index in Patients Treated for 

Cancer of the Oral Cavity or Oropharynx. Folia Phoniatr Logop. 2020;72(6):464-477. 
doi:10.1159/000503448 
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Annexe 15 : Fiche « [ΩƛƴǘŜǊǾŜƴǘƛƻƴ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 5aм » 
 
DYSARTHRIE et DYSPHONIE 
 
On trouve dans la DM1 une dysarthrie flasque, par atteinte des muscles bucco-faciaux : blocage à 
ƭΩƛƴƛǘƛŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ƳƻǳǾŜƳŜƴǘǎ όƳȅƻǘƻƴƛŜύΣ ƛƳǇǊŞŎƛǎƛƻƴǎ ŀǊǘƛŎǳƭŀǘƻƛǊŜǎ Ŝƴ ƭƛŜƴ ŀǾŜŎ ƭΩŀƳȅƻǘǊƻǇƘƛŜΣ ƭŀ 
faiblesse musculaire et la fatigabilité. On retrouve cliniquement une atteinte de la langue (apex, base 
de langue), du voile du palais, des joues et des lèvres. On trouve en conséquence de nombreuses 
perturbations des consonnes, particulièrement occlusives (t, d, p, b, m, n, k, g), et souvent également 
ŘŜǎ ƭƛǉǳƛŘŜǎ όƭύ Ŝǘ ŦǊƛŎŀǘƛǾŜǎ όŦΣ ǾΣ ǎΣ ȊύΦ [Ŝǎ ǾƻȅŜƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ǇŜǊǘǳǊōŞŜǎ ƭƻǊǎǉǳΩƻƴ ǘǊƻǳǾe une 
altération de la résonance nasale. 
[ΩŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ƎŞƴŞǊŀƭŜƳŜƴǘ ŀǎǎƻŎƛŞŜ Ł ŘŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ǾƻŎŀǳȄ όŎƻƴǎŞŎǳǘƛŦǎ ŀǳȄ 
ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜǎ Ŝǘ Ł ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ƎƭƻǘǘƛǉǳŜǎύΦ hƴ ǘǊƻǳǾŜ ŦǊŞǉǳŜƳƳŜƴǘ ǳƴ 
essoufflement, une hypophonie, et une instabilité vocale. 
La prosodie et le contrôle du débit sont généralement touchés également, ce qui majore la dysarthrie. 
[ΩƘȅǇƻƳƛƳƛŜ ǇŜǊǘǳǊōŜ ƭŀ ŎƻƳƳǳƴƛŎŀǘƛƻƴΣ ǎǳǊ ǎƻƴ ǾŜǊǎŀƴǘ ƴƻƴ-verbal. 
[ŀ ŎƻƴǎŎƛŜƴŎŜ ǉǳΩŀ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘŜ ƭΩŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ ŘŜ ǎŀ ǇŀǊƻƭŜ Ŝǘ ƭΩƛƴǘŜƴǎƛǘŞ ŘŜ ǎŜǎ ǘǊƻǳōƭŜǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ 
ƛƳǇŀŎǘŜƴǘ ƭŜǎ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴǎ ǉǳΩƛƭ ǇŜǳǘ ƳŜǘǘǊŜ Ŝƴ ǇƭŀŎŜ ǎǇƻƴǘŀƴŞƳŜƴǘ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ǎƻƴ 
intelligibilité. 
 
Evaluation : 

- Auto-ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ƳŜǎǳǊŜǊ ƭŜ 
retentissement sur le quotidien (Voice Handicap Index (VHI) ; Speech Handicap Index (SHI)) 

- 9Ǿŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŘȅǎŀǊǘƘǊƛŜ ǇŀǊ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ƳŜǎǳǊŜǊ ƭŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 
altérations de la parole (qualité vocale, articulation, prosodie, débit, mouvements alternatifs 
ǊŞǇŞǘŞǎΣ ǊŜǎǇƛǊŀǘƛƻƴΣ ƛƴǘŜƭƭƛƎƛōƛƭƛǘŞΣ ŎŀǊŀŎǘŝǊŜ ƴŀǘǳǊŜƭ ŘŜ ƭŀ ǇŀǊƻƭŜΧύΣ ŀǎǎƻŎƛŞŜǎ Ł ǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ 
motrice de la parole pour mesurer la tonicité et la mobilité bucco-faciales. 

[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǇŜǊƳŜǘ ŘŜ ǇƻǎŜǊ ǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ Ŝǘ Ře déterminer les axes de rééducation. 
 
Rééducation : 
[ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇǊƻǇƻǎŜ ŘŜǎ ŀȄŜǎ Ŝƴ ǘŜƴŀƴǘ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜǎ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘŜ ǎƻƴ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ όǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭŀ 
dysarthrie, déficits des organes effecteurs, compensations envisageables), mais également de la 
plainte dǳ ǇŀǘƛŜƴǘ Ŝǘ ŘŜ ǎŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎΣ ǇŜǊǎƻƴƴŜƭǎ ŎƻƳƳŜ ǇǊƻŦŜǎǎƛƻƴƴŜƭǎΦ 9ƴŦƛƴΣ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǘƛŜƴǘ 
compte des capacités du patient à mettre en application des adaptations comportementales. 
Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et des explications anatomo-
ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ Ŝǘ ƳƻȅŜƴǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ǎƻƛƴΣ Ŝǘ ŘΩƻōǘŜƴƛǊ 
ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΦ 
Axes de rééducation fréquents : 

- Renforcement des muscles de la sphère oro-faciale (travail analytique par groupes 
musculaires), avec pauses régulières en tenant compte de la fatigabilité musculaire. 

- Entretien de la mobilité des muscles faciaux, notamment dans la communication non-verbale 
(expressivité du visage). 

- Travail du souffle abdominal et de la coordination pneumo-phonatoire. 
- Renforcement glottique (méthode à la paille notamment). 
- 9ȄŜǊŎƛŎŜǎ ŘŜ ǇƻǎŜ ŘŜ ǾƻƛȄ Ŝǘ ǘǊŀǾŀƛƭ ŘŜ ǊŞǎƻƴŀƴŎŜ ǇƻǳǊ ŀƳŞƭƛƻǊŜǊ ƭΩƛƴǘŜƴǎƛǘŞ Ŝǘ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ǾƻŎŀƭŜΦ 
- ¢ǊŀǾŀƛƭ ǎǇŞŎƛŦƛǉǳŜ ŘŜ ƭΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴ Υ ǇǊŞŎƛǎƛƻƴ ŘŜǎ Ǉƻƛƴǘǎ ŘΩŀǊǘƛŎǳƭŀǘƛƻƴΣ rythme et amplitude 

des mouvements. 
- Travail de la prosodie et du débit. 
- Massages faciaux internes et externes (sur le modèle de ceux pour la paralysie faciale 

périphérique, mais avec moins de force), afin de détendre les muscles et apporter du confort 
aprèǎ ƭŜ ǘǊŀǾŀƛƭ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜΦ [ΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀƎŜ ŘŜǎ ŀǳǘƻƳŀǎǎŀƎŜǎ όŎƻǳŘŜǎ Ŝƴ ŀǇǇǳƛ ǎǳǊ ƭŀ ǘŀōƭŜ Řǳ 
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Ŧŀƛǘ Řǳ ŘŞŦƛŎƛǘ ŘŜǎ ŞǇŀǳƭŜǎ Ŝǘ ƳŜƳōǊŜǎ ǎǳǇŞǊƛŜǳǊǎύ ǇŜǊƳŜǘ ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘΩŜƴ ōŞƴŞŦƛŎƛŜǊ ŀǳ 
quotidien. 

- Conseils variés selon les besoins du patient Υ ŜȄǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩƛƴtérêt des échauffements (qui 
réduisent les myotonies, facilitant par exemple une prise de parole en public), les effets 
ƴŞŦŀǎǘŜǎ Řǳ ŦǊƻƛŘ ǎǳǊ ƭŜǎ ƳȅƻǘƻƴƛŜǎΣ ƭŀ ƴŞŎŜǎǎƛǘŞ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ŘŜǎ ǇŀǳǎŜǎΧ 

 
Le travail de renforcement abdominal et global réalisé en kinésithérapie, en ergothérapie ou avec des 
EAPA est généralement bénéfique pour la qualité vocale du patient, en parallèle de la prise en soin 
orthophonique. 
 
DYSPHAGIE 
 
5ŀƴǎ ƭŀ 5aмΣ ƻƴ ǘǊƻǳǾŜ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ǳƴŜ ŘȅǎǇƘŀƎƛŜ ƘŀǳǘŜ Ŝǘ ǳƴŜ ŘȅǎǇƘŀƎƛŜ ōŀǎǎŜΦ [ΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘe évalue 
la déglutition et propose la réadaptation et la rééducation de la dysphagie haute. 
On peut trouver une atteinte des trois phases de la déglutition : 

- Phase orale : altération de la préparation et de la contention du bol alimentaire consécutive 
au déficit et à la fatigabilité des muscles masticateurs, labiaux et linguaux. Il existe un déficit 
de propulsion linguale. Un reflux nasal peut également être trouvé par insuffisance vélaire. 

- Phase pharyngo-laryngée : déficit de progression du bolus dans le pharynx par insuffisance des 
muscles constricteurs, déficit de protection des voies aériennes supérieures et de 
relâchement/ouverture du SSO, avec en conséquence de fréquentes stases pharyngo-
ƭŀǊȅƴƎŞŜǎ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ ŘŜ ŦŀǳǎǎŜ ǊƻǳǘŜǎ ǎƻƴƻǊŜǎ ƻǳ ǎƛƭŜƴŎƛŜǳǎŜǎΦ  

- tƘŀǎŜ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴƴŜ Υ ŀƭǘŞǊŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŞǊƛǎǘŀƭǘƛǎƳŜ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴ Ŝǘ wDhΣ ǇƻǳǾŀƴǘ şǘǊŜ Ł ƭΩƻǊƛƎƛƴŜ 
ŘŜ ōƭƻŎŀƎŜǎ ǆǎƻǇƘŀƎƛŜƴǎΦ 

 
Evaluation : 
[ΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǎǘ ŎƻƴǎǘƛǘǳŞŜ Ł ƭŀ Ŧƻƛǎ ŘΩǳƴŜ ŀǳǘƻ-ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ǊŜŎǳŜƛƭƭƛǊ ƭΩŜȄǇŞǊƛŜƴŎŜ Řǳ 
patient et de mesurer le retentissement des troubles sur le quotidien (Deglutition Handicap Index 
ό5ILύύΣ Ŝǘ ŘΩǳƴŜ ŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜ ŘŜ ƭŀ ŘŞƎƭǳǘƛǘƛƻƴΦ 
 
Cette évaluation clinique de la déglutition permet une analyse des capacités de déglutition en situation 
relativement écoloƎƛǉǳŜΦ 9ƭƭŜ ǎŜ Ŧŀƛǘ ƛŘŞŀƭŜƳŜƴǘ ƭƻǊǎ ŘΩǳƴ ǊŜǇŀǎΣ ŀŦƛƴ ŘΩƻōǎŜǊǾŜǊ ƭŀ ǇǊƛǎŜ ŘŜ ƭƛǉǳƛŘŜǎ 
(boissons) et de solides (aliments). On évaluera préalablement les pré-requis à la déglutition : position 
et tonus de la tête et du tronc, mobilité et tonicité bucco-faciales, denture, salivation et mécanismes 
de protection des voies respiratoires (ascension laryngée, fermeture glottique, toux, raclement de 
ƎƻǊƎŜύΦ [ƻǊǎ ŘΩǳƴ Ŝǎǎŀƛ ŘŜ ōƻƛǎǎƻƴǎ Ŝǘ ŘΩŀƭƛƳŜƴǘǎΣ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ŞǾŀƭǳŜ ƭŀ ǉǳŀƭƛǘŞ ŘŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 
phases de la déglutition et détermine la présence de signes de fausses routes ou de difficultés de 
progression du bol alimentaire. Il est souvent nécessaire pour le patient de boire pour permettre une 
vidange buccale alimentaire complète, et des signes de stases pharyngo-laryngées (voix mouillée, 
raclement de gorge et/ou toux) sont fréquemment présents. Des myotonies, de la langue et des 
muscles masticateurs généralement, peuvent perturber la phase orale. Une fatigabilité est à 
ǊŜŎƘŜǊŎƘŜǊΦ [ΩƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴŜ ǇǊƛǎŜ ŀƭƛƳŜƴǘŀire permet également de noter des éléments 
comportementaux : gestion des quantités, du rythme, et différentes techniques mises en place par le 
patient pour compenser ses difficultés. 
 
Des examens objectifs (nasofibroscopie et vidéofluoroscopie de déglutition) permettent de compléter 
ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ ǉǳƛ ǊŜǎǘŜ ƛƴŎƻƳǇƭŝǘŜΦ Lƭ ƴŜ Ŧŀǳǘ Ǉŀǎ ƴŞƎƭƛƎŜǊ ƭŀ ŎƻƳǇƭŞƳŜƴǘŀǊƛǘŞ ŘŜ ŎŜǎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘŜǎ 
évaluations : examens objectifs et observations cliniques. 
 
DǊŃŎŜ Ł ƭŀ ǇƭŀƛƴǘŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ Ł ƭΩƛƴǘŜǊǊƻƎŀǘƻƛǊŜΣ ŀǳȄ ƻōǎŜǊǾŀǘƛƻƴǎ ŦŀƛǘŜǎ ƭƻǊǎ ŘŜ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ ŎƭƛƴƛǉǳŜΣ Ŝǘ 
ŀǳȄ ǊŞǎǳƭǘŀǘǎ ŘŜǎ ŜȄŀƳŜƴǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎΣ ƭΩƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜ ǇƻǎŜ ǳƴ ŘƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǉǳŜ όǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜǎ 
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ǘǊƻǳōƭŜǎΣ ǘȅǇŜǎ ŘΩŀǘǘŜƛƴǘŜǎύ Ŝǘ ǇǊƻǇƻǎŜ ŘŜǎ ŀȄŜǎ ŘŜ ŎƻƳǇŜƴǎŀǘƛƻƴΣ ŘΩŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ Ŝǘ ŘŜ ǊŜƳŞŘƛŀǘƛƻƴ Ře 
la déglutition. 
 
Dans un premier temps, des explications des résultats du bilan et des explications anatomo-
ŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƭƭŜǎ ǎƻƴǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜǎ ŀŦƛƴ ŘΩŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜǎ ƻōƧŜŎǘƛŦǎ Ŝǘ ƳƻȅŜƴǎ ŘŜ ƭŀ ǇǊƛǎŜ Ŝƴ ǎƻƛƴΣ Ŝǘ ƻōǘŜƴƛǊ 
ƭΩŀŘƘŞǎƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ όŜƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ Ǉƻǳr favoriser sa compliance dans les adaptations de texture qui 
peuvent être recommandées). 
 
Adaptations fréquentes : 
 

- Adaptation de la position pour améliorer la protection des voies respiratoires, selon les besoins 
et les capacités du patient (position assise, bien redressé ; tête en flexion antérieure) 

- Adaptation des boissons, selon les besoins du patient : recommandation de boissons 
stimulantes (fraiches, chaudes, pétillantes, goûtues) pour faciliter le contrôle moteur de la 
déglutition, recommandation de ƳƻŘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǾƛǘŜǎǎŜ ŘΩŞŎƻǳƭŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƭƛǉǳƛŘŜǎ Ŝƴ Ŏŀǎ 
de ralentissement trop important (poudres épaississantes stables). 

- Adaptation de la texture alimentaire : vigilance et/ou éviction des aliments à risque augmenté 
de fausses routes (secs, dispersiōƭŜǎΣ ŦƛƭŀƴŘǊŜǳȄΣ ǇŃǘŜǳȄΧύΣ ƳƻŘƛŦƛŎŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴǎƛǎǘŀƴŎŜ όŜƴ 
ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŜǊ Řǳ Ŧŀƛǘ ŘŜ ƭΩŀŦŦŀƛōƭƛǎǎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ŎŀǇŀŎƛǘŞǎ ŘŜ ƳŀǎǘƛŎŀǘƛƻƴύΦ En fonction des troubles, 
les niveaux adaptés pour les aliments sont le niveau 6 pour les troubles les plus légers (=petits 
morceaux tendres) avec des morceaux qui ne dépassent pas 1.5cm/1.5cm ce qui permet 
ŘΩŞǾƛǘŜǊ ŘΩŜƳōƭŞŜ ƭŜǎ ŦŀǳǎǎŜǎ ǊƻǳǘŜǎ ƻōǎǘǊǳŎǘƛǾŜǎΣ ƧǳǎǉǳΩŀǳ ƴƛǾŜŀǳ п Ŝƴ ŀƭƛƳŜƴǘŀǘƛƻƴ ǇŜǊ ƻǎ 
chez ces patients (=purée lisse) (niveaux IDDSI). 

 
Axes de rééducation fréquents : 
 

- Renforcement bucco-facial (travail analytique par groupes musculaires), avec pauses 
régulières en tenant compte de la fatigabilité musculaire : lèvres, joues, langue, voile du palais. 

- wŜƴŦƻǊŎŜƳŜƴǘ ŘŜǎ ƳǳǎŎƭŜǎ ŎƻƴǎǘǊƛŎǘŜǳǊǎ Řǳ ǇƘŀǊȅƴȄ όƳŀƴǆǳǾǊŜ ŘŜ Masako), renforcement 
des muscles supra-hyoïdiens et du SSO (exercices du Shaker, Chin Tuck Against Resistance), 
idéalement en concertation avec le kinésithérapeute du patient, car les déficits des muscles 
Řǳ Ŏƻǳ ƴŞŎŜǎǎƛǘŜƴǘ ŘΩŀŘŀǇǘŜǊ ŎŜǎ ŜȄŜǊŎƛŎŜǎ ŀǳ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ǎŜƭƻƴ ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜΦ 

 
Le travail de la toux et des muscles masticateurs généralement réalisé en kinésithérapie classique et 
en kinésithérapie maxillo-faciale est bénéfique en parallèle du suivi orthophonique. 
 
COGNITIF : 
 
Les troubles neuro-ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ǇŜǳǾŜƴǘ şǘǊŜ ǇǊƛǎ Ŝƴ ǎƻƛƴǎ ǇŀǊ ƭŜǎ ƻǊǘƘƻǇƘƻƴƛǎǘŜǎΣ Ł ƭŀ ǎǳƛǘŜ ŘΩǳƴŜ 
évaluation neuropsychologique. Les objectifs et axes seront personnalisés, en travaillant 
spécifiquement les aspects déficitaires (attention, troubles exécutifǎΣ ƳŞƳƻƛǊŜΧύ Ƴŀƛǎ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ƭŜǎ 
fonctions préservées pour développer les compensations et éviter la mise en échec du patient.  
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Annexe 16 : Classification IDDSI 
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Annexe 17 : Atteintes psycho-cognitives dans la DM1 : les comprendre 

pour mieux ǎΩȅ ŀŘŀǇǘŜǊ 
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Annexe 18 : Conduite automobile 
 
Lƭ Ŧŀǳǘ ŜȄǇƭƛǉǳŜǊ ƭŜǎ ƭƛƳƛǘŜǎ ǇƘȅǎƛǉǳŜǎ Ŝǘ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎΣ ƛƴŦƻǊƳŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘŜ ƭΩŜȄƛǎǘŜƴŎŜ ŘϥŀŘŀǇǘŀǘƛƻƴǎ 
matérielles, insister sur la nécessité de faire valider le permis par la commission de la Préfecture et 
préciser qu'en cas de responsabilité dans un accident, à défaut de permis validé, la couverture par 
l'assurance peut être caduque.  
 
Les sites du CEREMH (Centre de ressources et d'innovation mobilité handicap) et du GERCAH (Groupe 
ŘΩŞǘǳŘŜ Ŝǘ ŘŜ ǊŜŎƘŜǊŎƘŜ ǇƻǳǊ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ ŘŜǎ ǇŜǊǎƻƴƴŜǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘŜ ƘŀƴŘƛŎŀǇύ ŘŞŘƛŞǎ Ł ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ 
automobile recensent les informations sur les démarches à effectuer, les aménagements, les auto-
écoles agréées. 
 
Concrètement, le sujet souhaitant passer son permis doit se soumettre à une visite médicale préalable 
obligatoire auprès d'un médecin agréé par la Préfecture afin d'obtenir un certificat d'aptitude de 
validité limitée. Avec ce certificat, le candidat au permis doit s'inscrire dans une école spécialisée qui 
pourra mettre en place l'aménagement du véhicule tel que mentionné dans le rapport médical puis il 
devra se présenter aux épreuves. 
 
La personne déjà titulaire du permis B doit, quant à elle, demander la régularisation de leur 
autorisation de conduire auprès de la commission médicale de la Préfecture. 
 
Afin de préparer au mieux la visite auprès du médecin agréé de la Préfecture, et à valeur de conseil, le 
professionnel de santé peut proposer des évaluations médicale, ergothérapique, neuropsychologique, 
ƻǇƘǘŀƭƳƻƭƻƎƛǉǳŜ Ŝǘ ǇŜǳǘ ƻǊƛŜƴǘŜǊΣ ƭƻǊǎǉǳΩƛƭǎ ŜȄƛǎǘŜƴǘ Řŀƴǎ ƭŀ ǊŞƎƛƻƴΣ ǾŜǊǎ ŘŜǎ centres experts pour la 
mobilité. Ces centres pourront proposer à leur tour une mise en situation sur simulateur ou sur route 
pour définir les aménagements nécessaires. 
 
Sur le versant cognitifΣ ǇƭǳǎƛŜǳǊǎ ǇǊƻŎŜǎǎǳǎ ǎƻƴǘ ƛƳǇƭƛǉǳŞǎ Řŀƴǎ ƭΩŀŎǘƛǾƛǘŞ ŘŜ ŎƻƴŘǳƛǘŜ et peuvent être 
altérées : 

¶ La mémoire Υ ƭŀ ƳŞƳƻƛǊŜ ŞǇƛǎƻŘƛǉǳŜ Ŝǎǘ ƴŞŎŜǎǎŀƛǊŜ ǇƻǳǊ ƭΩŀǇǇǊŜƴǘƛǎǎŀge de la conduite puis 
ǇƻǳǊ ƳŞƳƻǊƛǎŜǊ ǳƴ ǘǊŀƧŜǘΣ ǳƴŜ ŘŜǎǘƛƴŀǘƛƻƴΣ ǳƴŜ ǇƭŀŎŜ ŘŜ ǇŀǊƪƛƴƎΧ [ŀ ƳŞƳƻƛǊŜ ǎŞƳŀƴǘƛǉǳŜ Ŝǎǘ 
sollicitée dans la connaissance des panneaux de signalisation et du code de la route. Enfin le 
ŎƻƴŘǳŎǘŜǳǊ ǎΩŀǇǇǳƛŜ ǎǳǊ ǎŀ ƳŞƳƻƛǊŜ ǇǊƻŎŞŘǳǊŀƭŜ dans le maniement du véhicule. 

¶ Les fonctions instrumentales : elles réunissent le langage (lecture et compréhension des 
panneaux), les praxies (manipulation, coordination des mouvements, gestion des séquences ς 
ŘŞōǊŀȅŜǊΣ ǇŀǎǎŀƎŜ ŘŜ ǾƛǘŜǎǎŜ ΧύΣ ƭŜǎ ƎƴƻǎƛŜǎ (reconnaissance des formes et des sons), et les 
capacités visuo-ǎǇŀǘƛŀƭŜǎ όǊŜǇŞǊŀƎŜΣ ƻǊƛŜƴǘŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŞǇƭŀŎŜƳŜƴǘ Řŀƴǎ ƭΩŜǎǇŀŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜ 
ƳŀƴƛŜƳŜƴǘ Řǳ ǾŞƘƛŎǳƭŜΣ ƭΩŜǎǘƛƳŀǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƛǎǘŀƴŎŜǎΣ ƛƴǘŜǊǇǊŞǘŀǘƛƻƴ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǊƻǳǘƛŝǊŜ Ŝǘ 
prédiction de son évolution ΧύΦ 

¶ les capacités attentionnelles Υ ǾƛƎƛƭŀƴŎŜΣ Şǘŀǘ ŘΩŀƭŜǊǘŜΣ ŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǎƻǳǘŜƴǳŜΣ ǎŞƭŜŎǘƛǾŜΣ ǇŀǊǘŀƎŞŜ 
sont de premières importances (maintenir le véhicule sur sa trajectoire tout en étant vigilant 
aux déplacements des autres et aux panneaux de signalisation). Or les troubles de 
ŎƻƴŎŜƴǘǊŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ ǎƻƴǘ ǎƻǳǾŜƴǘ ƳŀƧŜǳǊǎ Ŝǘ ŀǳ ǇǊŜƳƛŜǊ Ǉƭŀƴ ŎƘŜȊ ƭŜǎ ǎǳƧŜǘǎ 5aмΦ 

¶ les fonctions exécutives Υ ŎŜǎ ŦƻƴŎǘƛƻƴǎ ŘŜ ŎƻƴǘǊƾƭŜ ǇǊƛƳƻǊŘƛŀƭŜǎ ǇŜǊƳŜǘǘŜƴǘ ƭΩŀƴǘƛŎƛǇŀǘƛƻƴΣ ƭŀ 
flexibilité (changer de trajets, adapter sa conŘǳƛǘŜ ŀǳȄ ŎƻƴŘƛǘƛƻƴǎ ŘŜ ŎƛǊŎǳƭŀǘƛƻƴΣ ƳŞǘŞƻ ΧύΣ ƭŀ 
ǇƭŀƴƛŦƛŎŀǘƛƻƴκƻǊƎŀƴƛǎŀǘƛƻƴ ŘΩǳƴ ǘǊŀƧŜǘ ŜŦŦƛŎŀŎŜ Ŝǘ ƭŜ ǎǳƛǾǊŜΣ ƭŀ ǇǊƛǎŜ ŘŜ ŘŞŎƛǎƛƻƴ Ŝǘ ŘΩƛƴƛǘƛŀǘƛǾŜǎ 
ǊŀǇƛŘŜǎ Ŝǘ ŀŘŀǇǘŞŜǎ ŘŜǾŀƴǘ ƭŜǎ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴǎ ƴƻƴ ǊƻǳǘƛƴƛŝǊŜǎΣ ƭΩƛƴƘƛōƛǘƛƻƴ ŘŜǎ ŘƛǎǘǊŀŎǘŜǳǊǎ Ŝǘ 
informations non pertinentes (publicités sur le bord des routes), la maîtrise du comportement 
όŎŀƭƳŜΣ ƎŜǎǘƛƻƴ Řǳ ǎǘǊŜǎǎ Ŝǘ ŘŜ ƭΩŀƴȄƛŞǘŞΣ ǾƻƛǊŜ ŘŜ ƭŀ ǇŜǳǊΣ ŎƛǾƛǎƳŜΣ ǊŜǎǇŜŎǘ ŘŜǎ ǊŝƎƭŜǎύΣ ƭŀ 
ƳŀƴƛǇǳƭŀǘƛƻƴ ƳŜƴǘŀƭŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ Ŝƴ ƳŞƳƻƛǊŜ ŘŜ ǘǊŀǾŀƛƭ Ŝǘ ƭŀ ǾƛǘŜǎǎŜ ŘŜ ǘǊŀƛǘŜƳent. Un 
syndrome dysexécutif modéré ou sévère est souvent objectivé.    
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[ƛǎǘŜ ƴƻƴ ŜȄƘŀǳǎǘƛǾŜ ŘŜ ǘŜǎǘǎ ŎƻƎƴƛǘƛŦǎ ǇŜǊǘƛƴŜƴǘǎ ǇƻǳǊ ƭΩŞǾŀƭǳŀǘƛƻƴ Ł ƭΩŀǇǘƛǘǳŘŜ ŘŜ ƭŀ ŎƻƴŘǳƛǘŜ : 
 

 Epreuves Fonctions évaluées 

Fonctions exécutives et attentionnelles 

Epreuve très 
pertinente 

Subtests de la TAP : Alerte, Attention 
divisée, Champ visuel actif, Balayage 

visuel, Attention soutenue 

Temps de réaction, attention (sélective, 
soutenue, partagée), exploration 

ǾƛǎǳŜƭƭŜΧ 

A compléter 
ou remplacer 
par certaines 
épreuves ci-
contre en 

fonction des 
difficultés 

observées et 
du matériel 
disponible : 

Trail Making Test 
Exploration visuelle, rapidité visuo 

motrice, attention, flexibilité mentale 

!ǊǊŀƴƎŜƳŜƴǘ ŘΩƛƳŀƎŜǎ ό²!L{ύ 
tƭŀƴƛŦƛŎŀǘƛƻƴΣ ŀǇǇǊŞƘŜƴǎƛƻƴ ŘΩǳƴ 

situation dans son ensemble 

Symboles (WAIS) wŀǇƛŘƛǘŞΣ ŘƛǎŎǊƛƳƛƴŀǘƛƻƴ ŘΩƛƴŦƻǎ ǾƛǎǳŜƭƭŜǎ 

Codage (WAIS, Digital symbol modalities 
test) 

Séquences lettres chiffres (WAIS, MEM 
IV) 

Č Pour les candidats au permis 

Coordination visuo motrice, mémoire à 
court terme, vitesse de traitement 

Test des commissions Organisation 

Tours de Londres Planification 

¢Ŝǎǘ ŘΩŀǘǘŜƴǘƛƻƴ 5н 
Attention soutenue, discrimination 

visuelle, vitesse de traitement 

PASAT 
Maintien attentionnel, mise à jour, 
ƳŀƴƛǇǳƭŀǘƛƻƴ ƳŜƴǘŀƭŜ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴΣ 

attention soutenue 

Double tâche de Baddeley (Grefex) Partage attentionnel, double tache 

Copie de la figure de Rey 
Organisation, planification , habilités 

visuo- constructives 

Labyrinthe épreuve informatisée ou 
épreuve de Porteus 

Planification, anticipation, coordination 
visuo-spatiale 

Test de stroop Inhibition cognitive 

Cubes (WAIS) 
Coordination visuo-motrice, 

structuration spatiale 

Subtests moteurs de la BREF : 
comportement de préhension, Go- no 

Go, Ordres contraires, Séquence motrice 

Control moteur, inhibition motrice, 
programmation motrice 

Wisconsin Card Sorting Test (favoriser la 
version longue si possible) 

Flexibilité 

Fonctions mnésiques 

 

Test de rappel libre rappel indicé 16 
items ou 15 mots de Rey ou épreuve de 

rappel libre avec remémorisation 
sélective 15 items 

Mémoire épisodique antérograde 
verbale (encodage, stockage 

récupération et consolidation) 

 Rappel de la figure de Rey à 30 min 
Mémoire épisodique antérograde en 

modalité visuelle 

 
MEM-IV : Reproduction Visuelle, 

Mémoire Spatiale 
Mémoire épisodique antérograde 

visuelle 

 Test de rétention visuelle de Benton Mémoire de travail 

Capacités de perception visuelle 

 
VOSP : Localisation de Chiffres, 

Discrimination de Positions 
9Ǿŀƭǳŀǘƛƻƴ Ŝǘ ǇŜǊŎŜǇǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜǎǇŀŎŜΣ 
perception de la position des objets 
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Annexe 19 Υ /ƘŜƳƛƴ ŘŜ ƭΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǇǊƛǎŜǎ Ŝƴ ŎƘŀǊƎŜ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ 
ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ 

 
Il est essentiel que tous les maillons du parcours de soins « Urgences » soient parfaitement informés 
factuellement sur le patient souffrant de DM1 afin de lui proposer une prise en charge adaptée à sa 
situation aux différents stades de sa pathologie et lorsque survient une décompensation de quelque 
ƴŀǘǳǊŜ ǉǳΩŜƭƭŜ ǎƻƛǘΦ 
 
Il est également essentiel de bien informer le patient sur les risques liés à la pathologie ainsi que les 
ǊƛǎǉǳŜǎ ŞǾƻƭǳǘƛŦǎΦ ¦ƴŜ ǇŀǊŦŀƛǘŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ Řƻƛǘ şǘǊŜ ŞƎŀƭŜƳŜƴǘ ŘŞƭƛǾǊŞŜ Ł ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ ǇǊƻŎƘŜ Řǳ 
ǇŀǘƛŜƴǘ ŀƛƴǎƛ ǉǳŜ ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜΦ [ΩŜƴǎŜƳōƭŜ ŘŜǎ ŀŎǘŜǳǊǎ ŘŜ Ǉroximité intervenant dans le 
parcours de soins de ces patients doit être également informé : pharmacien (vigilance sur les 
ƛƴǘŜǊŀŎǘƛƻƴǎ ƳŞŘƛŎŀƳŜƴǘŜǳǎŜǎύΣ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇŜǳǘŜǎΣ ƛƴŦƛǊƳƛŜǊǎ ƭƛōŞǊŀǳȄΣ ŀǳȄƛƭƛŀƛǊŜǎ ŘŜ ǾƛŜΣ ŀƛŘŀƴǘǎΧ  
 
[Ŝǎ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘΩ¦ǊƎŜƴŎŜ ǎƻƴǘ Ŏomposées de deux entités hospitalières : la partie préhospitalière 
(régulation SAMU-Centre 15-SAS et SMUR) et la partie intra-ƘƻǎǇƛǘŀƭƛŝǊŜ όǎǘǊǳŎǘǳǊŜ ŘΩŀŎŎǳŜƛƭ ŘŜǎ 
Urgences). 
 
Documents indispensables au domicile 
 
La filière neuro-musculaire en lien avec lŜǎ ƳŞŘŜŎƛƴǎ ƎŞƴŞǊŀƭƛǎǘŜǎ ƭƛōŞǊŀǳȄ Ǿŀ ŀƛŘŜǊ ƭΩŜƴǘƻǳǊŀƎŜ Řǳ 
patient à constituer un dossier de liaison d'urgence (DLU) facilement accessible en cas de situations 
ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǊŞŜƭƭŜ ƻǳ ǊŜǎǎŜƴǘƛŜΦ /Ŝ 5[¦ ŎƻƳǇƻǊǘŜ ƭŜǎ ŞƭŞƳŜƴǘǎ ǎǳƛǾŀƴǘǎ Υ 
 
- Carte de soins et ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ζ ƳŀƭŀŘƛŜ de Steinert» (en annexe), 
- Date de mise à 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 filière neuro-musculaire et numéro 
ŘΩŀǇǇŜƭΣ 
- Pathologies en cours, 
- Risques et complications, 
- Derniers bilans médicaux et traitements en cours, traitements contre-indiqués, 
- Directives anticipées le cas échéant 
- Fiche de réglage des paramètres respiratoires pour les patients ventilés de manière non-invasive 
- Modèle de pacemaker le cas échéant, 
- Espace commentaires libres. 
 
Ce DLU à domicile pourra Ł ƭΩŀǾŜƴƛǊ ǇǊƻōŀōƭŜƳŜƴǘ şǘǊŜ ƛƴǘŞƎǊŞ Řŀƴǎ ƭΩŜǎǇŀŎŜ ǎŀƴǘŞ ƴǳƳŞǊƛǉǳŜ Řŀƴǎ ƭŜ 
dossier médical du patient. La numérisation des cartes et dossiers pourrait rendre accessibles ces 
ŘƻŎǳƳŜƴǘǎ Řŀƴǎ ƭŜǎ ǎȅǎǘŝƳŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴǎ ό{Lύ ŘŜǎ {!a¦ ŜƴǘǊŜ ŀǳǘǊŜǎΦ 
 
Parallèlement, il existe des Fiches « Urgence » Orphanet (un annuaire publié en avril 2023 reprend 
toutes les pathologies rares accessibles via un QR-code). 
 
Fiche Régulation SAMU/SAS 
 
!Ŧƛƴ ŘΩƻǇǘƛƳƛǎŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǊŞŜƭƭŜ ƻǳ ǊŜǎǎŜƴǘƛŜΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ Ŝƴ ŀƳƻƴǘ 
de la survenue de telle situation de signaler le patient en patient « remarquable ». 
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Le patient « remarquable » se définit comme un patient porteur de maladie grave évoluée et évolutive 
ƻǳ ǇǊŞǎŜƴǘŀƴǘ ŘŜǎ ǇŀǘƘƻƭƻƎƛŜǎ ƻǳ ŘȅǎŦƻƴŎǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘǎ ŘΩƻǊƎŀƴŜǎ ƳǳƭǘƛǇƭŜǎ Ŝǘ ƴƻƴ-curables. Ce 
ǎƛƎƴŀƭŜƳŜƴǘ ŘƻƴƴŜ ƭΩƻǇǇƻǊǘǳƴƛǘŞ ŘΩƻǊƎŀƴƛǎŜǊ Ŝǘ ŘΩŀƴǘƛŎƛǇŜǊ ƭŜ ǇŀǊŎƻǳǊǎ ŘŜ ǎƻƛƴǎ Ŝƴ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΦ 
Ce signalement consiste à informer le SAMU-Centre 15-SAS en transmettant des informations du 
dossier de liaison ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ό5[¦ύ ŘŜ ƭŀ ǎƛǘǳŀǘƛƻƴ ǇŀǊǘƛŎǳƭƛŝǊŜ ŘΩǳƴ ǇŀǘƛŜƴǘ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ Υ ǎǘŀŘŜ ŘΩŞǾƻƭǳǘƛƻƴ 
clinique, traitement en cours, précautions à prendre dans la prise en charge voire ses spécificités, 
dispositions ou demandes particulières faites par le patient, notamment en termes réanimatoires 
(directives anticipées).  
Ces éléments sont essentiels au médecin régulateur dans sa prise de décision et la facilite par un 
échange avec soit le patient soit son entourage notamment en termes de moyens à engager : décider 
ŘŜ ƭΩŜƴǾƻƛ ŘΩǳƴŜ ŞǉǳƛǇŜ {a¦w όǇƻǳǊ ǇǊƻŘƛƎǳŜǊ ŘŜǎ ǎƻƛƴǎ Ŝǘ ƭŀƛǎǎŀƴǘ ƧǳƎŜ ƭŜ ƳŞŘŜŎƛƴ ǳǊƎŜƴǘƛǎǘŜ ŘŜ 
ƭŀƛǎǎŜǊ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ƻǳ ŘŜ ƭŜ ǘǊŀƴǎŦŞǊŜǊ Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭύΣ ǎƻƛǘ ǇŀǎǎŀƎŜ Řǳ ƳŞŘŜŎƛƴ ǘǊŀƛǘŀƴǘ ƻǳ ŘŜ 
ƭΩƛƴŦƛǊƳƛŜǊ ŎƻǊǊŜǎǇƻƴŘŀƴǘ {!a¦ ŀŦƛƴ ŘŜ ƭŀƛǎǎŜǊ Ł ŘƻƳƛŎƛƭŜ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘΣ ƻǳ ŘŞŎƛŘŜǊ ŘΩǳƴŜ ƘƻǎǇƛǘŀƭƛǎŀǘƛƻƴ 
via le déclenchement des sapeur-ǇƻƳǇƛŜǊǎ ƻǳ ŘΩǳƴŜ ŀƳōǳƭŀƴŎŜ ǇǊƛǾŞŜ ŀǾŜŎ ƻǳ ǎŀƴǎ ŞǉǳƛǇŜ {a¦wΦ 
/ŜǘǘŜ ƳŀƴƛŝǊŜ ŘŜ ŦŀƛǊŜ ǎΩƛƴǎŎǊƛǘ Řŀƴǎ ǳƴŜ ŘŞƳŀǊŎƘŜ ǇŜǊƳŜǘǘŀƴǘ ŘŜ ƎŀǊŀƴǘƛǊ ƭŜ ƳŀƛƴǘƛŜƴ ŘŜ ƭŀ ŎƻƘŞǊŜƴŎŜ 
du projet du patient et de son entourage pour une prise en charge adaptée dans ce type de situation 
qui reste toujours difficile. 
 
/Ŝ ǎƛƎƴŀƭŜƳŜƴǘ ƴŜ ǇŜǳǘ ǎŜ ŦŀƛǊŜ ǉǳΩŀǾŜŎ ƭΩŀŎŎƻǊŘ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ǉǳƛ ŀǳǊŀ ǊŜœǳ ǘƻǳǘŜ ƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ŎŜ 
dispositif et son fonctionnement. Il peut être révoqué à tout moment par le patient. En cas de transfert 
Ł ƭΩƘƾǇƛǘŀƭΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴŘǊŀ ŘŜ ƴŜ Ǉŀǎ ƻǳōƭƛŜǊ ƭŜ ŘƻǎǎƛŜǊ 5[¦ ƎŀǊŘŞ ŀǳ ŘƻƳƛŎƛƭŜ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ǇƻǳǊ ƴŜ Ǉŀǎ 
rompre encore une fois la cohérence de prise en charge et permettre de prendre les contacts ad hoc 
une Ŧƻƛǎ ƭŜ ǇŀǘƛŜƴǘ ǘǊŀƴǎŦŞǊŞ Ŝƴ ǎǘǊǳŎǘǳǊŜǎ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜΣ ŘŜ ƳŞŘŜŎƛƴŜ ƛƴǘŜƴǎƛǾŜ ǊŞŀƴƛƳŀǘƛƻƴ ƻǳ ǘƻǳǘ 
autres services hospitalier. 
 
Accompagnement du patient 

 
Dans ǘƻǳǎ ƭŜǎ ŎŀǎΣ ƛƭ ŎƻƴǾƛŜƴǘ ŘŜ ǎΩŀǎǎǳǊŜǊ ŘŜ ƭŀ bonne compréhension des soins (en raison de 
composantes ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎ ŘŜ ǘȅǇŜǎ ŘŞǇǊŜǎǎƛǾŜǎ ǾƻƛǊŜ ŎƻƎƴƛǘƛǾŜǎ ŀƭǘŞǊŀƴǘ ƭŜ ƧǳƎŜƳŜƴǘύΦ [ΩŜƴǾƛǊƻƴƴŜƳŜƴǘ 
Ŝǘ ƭΩƛƴǎǘŀƭƭŀǘƛƻƴ Řǳ ǇŀǘƛŜƴǘ ŘƻƛǾŜƴǘ ǘŜƴƛǊ ŎƻƳǇǘŜ ŘŜ ǎŜǎ ŘƛŦŦƛŎǳƭǘŞǎ ŘŜ Ƴƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇƻǎƛǘƛƻƴƴŜƳŜƴǘ 
(avec risques de chute, difficultés de préhension, difficultés motrices notamment pour la sonnette 
ŘΩŀƭŀǊƳŜΣ ōƻƛǊŜ ƻǳ ƳŀƴƎŜǊ ǎƛ ŎŜƭŀ Ŝǎǘ ŀǳǘƻǊƛǎŞύΦ [Ŝ confort du patient doit être strictement respecté 
(matelas anti-escarre si besoin, prise en charge de la douleur, support nutritionnel adapté aux troubles 
de déglutitƛƻƴΣ Ƴƻōƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǇǊŞŎƻŎŜ ǇŀǊ ƪƛƴŞǎƛǘƘŞǊŀǇƛŜ ǇƻǳǊ ŞǾƛǘŜǊ ƭΩŀƎƎǊŀǾŀǘƛƻƴ ƳƻǘǊƛŎŜ, 
réchauffement du maladeΧύ 
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Annexe 20 : bƻǳǾŜƭƭŜ ŎŀǊǘŜ ŘΩǳǊƎŜƴŎŜ ǇƻǳǊ ƭŜǎ ƳŀƭŀŘŜǎ {ǘŜƛƴŜǊǘ 
 
Une nouvelle carte d'urgence maladie rare destinée aux malades Steinert vient d'être mise en service 
par le Ministère 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 être 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, l'AFM-Telethon peut leur envoyer une carte à 
remplir. 
 
Pour cela, écrivez à steinert@afm-telethon avec vos nom, prénom et adresse postale complète, ainsi 
que ceux de votre médecin. 
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Annexe 21 : Fiche urgence  
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Annexe 22 : DŜǎǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩanesthésie chez les patients DM1 
 

    Remarques spécifiques Cas cliniques 
Faible qualité scientifique des références 

Evaluation 
préopératoire 

  
  
  
  

Troubles de 
conduction 
cardiaque 

  

9/DΣ IƻƭǘŜǊ 9/DΣ ŞǇǊŜǳǾŜ ŘΩŜŦŦƻǊǘΣ ŞŎƘƻƎǊŀǇƘƛŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜ 
Consultation cardiologie 
Pacemaker ou défibrillateur interne 

Troubles du rythme, de la conduction (BAV) 
Insuffisance cardiaque 
FEVG altérée 
Cardiomyopathie dilatée 

Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 
Voir section atteinte 
cardiaque 

Neurologique Evaluation du SAS (polysomnographie pour différence entre apnées centrales et 
obstructives) 
Apathie 

  Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 
Voir section atteinte 
neurologique 

Respiratoire Epreuves fonctionnelles respiratoires 

  

 Examen ORL 

Insuffisance respiratoire restrictive 
Encombrement bronchique 
5ƛƳƛƴǳǘƛƻƴ ŘŜ ƭΩŜŦŦƛŎŀŎƛǘŞ ŘŜ ƭŀ ǘƻǳȄ 
 
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 
IȅǇƻƪƛƴŞǎƛŜ ƛƴǘŜǎǘƛƴŀƭŜ ŀǾŜŎ ǊƛǎǉǳŜ ŘΩƛƭŞǳǎ ǇǊƻƭƻƴƎŞ όŀƎƎǊŀǾŞ ǇŀǊ ƳƻǊǇƘƛƴƛǉǳŜǎύ 

Prolongation du jeûne préopératoire ? 
Echographie gastrique pré-induction 

Van den Bersselaar et 
al., 2022 
Voir section atteinte 
digestive 

Endocrinologie Risque de diabète 
wƛǎǉǳŜ ŘΩƘȅǇƻǘƘȅǊƻƠŘƛŜ 

Vérifier glycémie et hormones thyroïdiennes 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) est 
ǇǊƛƴŎƛǇŀƭŜƳŜƴǘ ƭƛŞ Ł ƭΩƛƳǇƻǊǘŀƴŎŜ Řǳ ƘŀƴŘƛŎŀǇ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ 

Utiliser échelle MIRS (Muscular Impairment Rating 
Scale) 

Mathieu et al., 1997 

  

Obstétrique Obstétrique : polyhydramnios fréquent, travail souvent prolongé, risque 
ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ ŘΩƘŞƳƻǊǊŀƎƛŜ Řǳ Ǉƻǎǘ-partum par atonie utérine 

. Voir section obstétrique 

Peropératoire   

Myopathie 

tŀǎ ŘŜ ǊƛǎǉǳŜ ƳŀƧƻǊŞ ŘΩIa   
Tests de contracture difficiles à interpréter vu myotonie 
Mesure des CPK à titre indicatif (valeur de base) 

н Ŏŀǎ ŘƻŎǳƳŜƴǘŞǎ ŘΨIa van den Bersselaar  et 
al., 2022; Dalmas et al., 
2023; Parness et al., 
2009; Yoo et al., 2021; 
Houvenaeghel et al., 
1988 

Agents halogénés ne sont pas contre indiqués Eviter frissons au réveil 
Prudence en cas de cardiomyopathie 

Mathieu et al., 1997, 
Gelsomino et al., 2008 
21 publications, dont 
quelques séries, 
ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ ǎŀƴǎ 
problème 

Morphiniques Titration des morphiniques 

Précautions : effets secondaires de dépression 
respiratoire 

  

  

Curarisation 

Curares dépolarisant (succinylcholine) contre-indication Risque de crise myotonique : quelques cas 
documentés 
!ǳŎǳƴ Ŏŀǎ ŘΩƘȅǇŜǊƪŀƭƛŞƳƛŜ ƴƛ ŘŜ ǊƘŀōŘƻƳȅƻƭȅǎŜ 
ƴΩŀ ŞǘŞ ǇǳōƭƛŞ 

Mathieu et al., 1997, 
Mitchell et al., 1978, 
Anderson et al., 1989 

  Curares non dépolarisants 
Risque de  bloc neuromusculaire prolongé 
diminution des doses 

  

Monitorage quantitatif de la curarisation 
indispensable 
[ΩŀŎŎŞƭŞǊƻƳȅƻƎǊŀǇƘƛŜ ǇŜǳǘ ǎƻǳǎ-estimer la 
profondeur de la curarisation: ǇǊŞŦŞǊŜǊ ƭΨ9aD ƻǳ 
à défaut la mécanomyographie 

Fuchs-Buder et al., 2023;  
Vanlinthout et al., 2010 
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  Antagonisation de la curarisation Utiliser de préférence le sugammadex en cas 
ŘΩǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ Řǳ ǊƻŎǳǊƻƴƛǳƳ ƻǳ Řǳ ǾŞŎǳǊƻƴƛǳƳ 

Eviter la néostigmine car il y a un risque de 
ƳȅƻǘƻƴƛŜ Υ Ƴŀƛǎ ŀǳŎǳƴ Ŏŀǎ ŘŜ ƳȅƻǘƻƴƛŜ ƴΩŀ ŞǘŞ 
publié 

Fuchs-Buder et al., 2023;  
Vanlinthout et al., 2010 

  Propofol : titration des doses, sensibilité très variable hY ǇƻǳǊ ƭΩƛƴŘǳŎǘƛƻƴ Ŝǘ ƭΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ǘƻǘŀƭŜ 
intraveineuse 
 
 

Quelques cas de réponse myotonique lors de 
ƭΩƛƴƧŜŎǘƛƻƴ όŘƻǳƭŜǳǊύ 

Gelsomino et al., 2008, 
Sinclair et al., 2009, 
Bennun et al., 2000, 
Mahr et al., 2009 
Bouly et al., 1991 

Hypnotiques Thiopental : titration des doses, sensibilité très variable Nombreux cas publiés sans complications. Vu la 
ŘǳǊŞŜ ŘŜ ƭΩŜŦŦŜǘ ǎŞŘŀǘƛŦΣ ƛƭ Ŝǎǘ ǇǊŞŦŞǊŀōƭŜ ŘΩǳǘƛƭƛǎŜǊ 
ǳƴ ŀƎŜƴǘ ŘŜ ŘǳǊŞŜ ŘΩŀŎǘƛƻƴ Ǉƭǳǎ ŎƻǳǊǘŜ 

Sinclair et al. 2009, 
Imison et al., 2001 

  Kétamine Pas de contre indication mais attention à 
ƭΩƘȅǇŜǊǎŀƭƛǾŀǘƛƻƴ όƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ Κύ 

El-Dawlatly et al., 2008 

  Etomidate LƴŘƛǉǳŞ Ŝƴ Ŏŀǎ ŘΩƛƴǎǳŦŦƛǎŀƴŎŜ ŎŀǊŘƛŀǉǳŜΦ 

Pas de complications rapportées malgré le risque 
théorique de crise myotonique déclenchée par les 
myoclonies 

Aldridge et al., 1985 

  Benzodiazépines : titration des doses, sensibilité très variable Majorité des cas publiés : midazolam Takahashi et al., 2000, 
Gorelik et al., 2018 

  Rémimazolam {ŀ ŘǳǊŞŜ ŘΩŀŎǘƛƻƴ ǘǊŝǎ ŎƻǳǊǘŜ Ŝƴ Ŧŀƛǘ ǎŀƴǎ ŘƻǳǘŜ ǳƴ 
agent idéal 

Koyama et al., 2023 
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Morphiniques 

  

Grande sensibilité aux effets dépresseurs respiratoires des morphiniques 
administrés par voie IV, IM ou péridurale 

Titrer la dose car la sensibilité est très variable. Le 
rémifentanil est probablement le meilleur choix 
Surveillance en SIPO 

Mahr et al., 2009, 
Koyama et al., 
2023,Ogawa et al., 1993 

Alpha2 agonistes 9ŦŦŜǘ ŘΩŞǇŀǊƎƴŜ ƳƻǊǇƘƛƴƛǉǳŜ Ƴŀƛǎ ŜŦŦŜǘ ǎŞŘŀǘƛŦ ƛƳǇƻǊǘŀƴǘ Υ ǳǘƛƭƛǎŀǘƛƻƴ 
ǇǊŞŦŞǊŜƴǘƛŜƭƭŜ ŘŜ ƭŀ ŘŜȄƳŞŘŞǘƻƳƛŘƛƴŜ Řƻƴǘ ƭΩŜŦŦŜǘ Ŝǎǘ Ǉƭǳǎ ŎƻǳǊǘ ǉǳŜ ƭŀ ŎƭƻƴƛŘƛƴŜ 

Titrer la dose car la sensibilité est très variable Liu et al., 2020 

MgSO4 tŀǊŦƻƛǎ ǳǘƛƭƛǎŜǊ Řŀƴǎ ǳƴ ōǳǘ ŘΩŞǇŀǊƎƴŜ ƳƻǊǇƘƛƴƛǉǳŜ ¦ƴ Ŏŀǎ ŘŞŎǊƛǘ ŘΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ƳŀƧŜǳǊŜ ŀǇǊŝǎ aƎ{hп Υ 
à utiliser avec prudence 

Catanzarite et al., 2008 

  Dysphagie et retard vidange gastrique wƛǎǉǳŜ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ Ł ƭΩƛƴŘǳŎǘƛƻƴ κǊŞǾŜƛƭ 
Echographie ƎŀǎǘǊƛǉǳŜ ŀǾŀƴǘ ƭΩƛƴŘǳŎǘƛƻƴΦ 
Induction en séquence rapide classique ou 
modifiée avec le rocuronium 

  
Bouvet et al., 2022 

Pellegrini et al. 2012, 
Ourari et al., 2023 

Masque laryngé Pas recommandé Quelques cas publiés sans incident Correa Pintoa  et al., 
2019 

Anesthésie 
régionale 

ALR périphérique : conseillée Pas de neurostimulation: échoguidage Correa Pintoa  et al., 
2019 

  Anesthésie locorégionale neuraxiale : conseillée seule ou en association avec une 
anesthésie générale 

Péridurale ou rachianesthésie. 

Attention : grande sensibilité aux morphiniques 
par voie neuraxiale 

El-Dawlatly et al., 2008  

  Prévention des frissons Réchauffement systématique, éviter contact avec 
surfaces froides 

Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 

Obstétrique   Eviter anesthésie générale 
wƛǎǉǳŜ ƳŀƧƻǊŞ ŘΩƘŞƳƻǊǊŀƎƛŜ ƻōǎǘŞǘǊƛŎŀƭŜ Ŝǘ ŘΩƘȅǇƻǘƻƴƛŜ ǳǘŞǊƛƴŜ 
tǊŞǾƻƛǊ ƭŀ ǇǊŞǎŜƴŎŜ ŘΩǳƴ ǇŞŘƛŀǘǊŜ Ł ƭŀ ƴŀƛǎǎŀƴŎŜ Υ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ƴƻǳǾŜŀǳ-né 
hypotonique 

Analgésie par péridurale 
Césarienne : rachianesthésie, péridurale ou 
association des deux 

{ǘŜǾŜƴǎ Ŝǘ ŀƭΦΣ hΩ/ƻƴƴƻǊ 
et al., 1996 
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Pédiatrie   CƻǊƳŜǎ Ŝƴ ƎŞƴŞǊŀƭ Ǉƭǳǎ ǎŞǾŝǊŜǎ ŘŜ ƭŀ ƳŀƭŀŘƛŜ ǉǳŜ ŎƘŜȊ ƭΩŀŘǳƭǘŜ 
wƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴ ŀǎǎƻŎƛŞ Ł ƭŀ ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƴŜǳǊƻƭƻƎƛǉǳŜ 
!ǎǎƻŎƛŜǊ ǎƛ ǇƻǎǎƛōƭŜ ǳƴŜ ![w Ł ƭΩŀnesthésie générale. 
Nouveau-né et nourrisson hypotonique 

¢ƻǳǘŜǎ ƭŜǎ ǘŜŎƘƴƛǉǳŜǎ ŘΩŀƴŜǎǘƘŞǎƛŜ ǇŞŘƛŀǘǊƛǉǳŜǎ 
peuvent être utilisées 

Pickard et al. 2013,, Joh 
et al., 2012, Veyckemans 
et al., 2013 

Chirurgie cardiaque   Risque de myotonie induite par le refroidissement lié à la circulation 
extracorporelle 

Pas de soucis si la température corporelle est 
maintenue au-dessus de 31°C 

Sinclair et al., 2009, 
Mahr et al., 2009, 
Ahmeda et al., 2018 

Postopératoire 
  
  

Analgésie Peu de données sur le tramadol Analgésie de qualité : diminution réponse à 
hypoxie et hypercarbie, épargne morphinique ++ 
ALR conseillée 
Anesthésie multimodale 

Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 

Surveillance 
postopératoire 

Ambulatoire Possible seulement si ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ Ŝǎǘ 
modérée et la chirurgie superficielle 

Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 

  Surveillance conventionnelle : vu le risque important de complications notamment 
respiratoires, une surveillance en SIPO est préférable. 

Surveillance cardiorespiratoire 
Oxygénothérapie post opératoire 
VNI en post opératoire 
Kinésithérapie post opératoire 

Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 

Eviter   Eviter anxiété préopératoire : diminuer les ǘŜƳǇǎ ŘΩŀǘǘŜƴǘŜ 
Eviter le jeun prolongé 
Eviter hypoxémie 
9ǾƛǘŜǊ ƭΩƘȅǇŜǊŎŀǇƴƛŜ 
Eviter les décharges adrénergiques 
Eviter le contact avec le froid 
Eviter les pressions mécaniques / garrots , garrots pneumatiques 
Eviter hypercalcémie et hyperkaliémie 

  Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 
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Risques spécifiques   Une crise myotonique est toujours possible malgré toutes les précautions et 
consignes 
Risque de dépression respiratoire 
Risque de décompensation cardiaque ou de troubles du rythme 
wƛǎǉǳŜ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴ Ŝǘ ŘŜ ǇƴŜǳƳƻƴƛŜ 

  Orphananesthesia 
octobre 2014,  
Van den Bersselaar et 
al., 2022 

Diagnostic méconnu   Y penser sur association de plusieurs signes 5ƛŀƎƴƻǎǘƛŎ ŘƛŦŦŞǊŜƴǘƛŜƭ ŘΩǳƴŜ ŎǊƛǎŜ Ia 
Dépression respiratoire majeure 
Confusion postopératoire inexpliquée 
Troubles du rythme ou de la conduction 
Cardiomyopathie dilatée 
Crise myotonique 
Nouveau-né hypotonique 

 

 

 
 
Check-up pré-anesthésique chez le patient DM1 :  
 
-cardiaque : échocardiographie (fonction cardiaque, cardiomyopathie), ECG (recherche de troubles de la conduction ou du rythme), type et vérification de 
bon fonctionnement en cas de pacemaker ou de défibrillateur interne automatique 
- respiratoire : efficacité de la toux, encombrement bronchique, insuffisanŎŜ ǊŜǎǇƛǊŀǘƻƛǊŜ ǊŜǎǘǊƛŎǘƛǾŜΣ ŦŀǳǎǎŜǎ ǊƻǳǘŜǎΣ ǇƴŜǳƳƻƴƛŜǎ ŘΩƛƴƘŀƭŀǘƛƻƴΣ ŀǇƴŞŜǎ ŎŜƴǘǊŀƭŜǎ 
et ou obstructives du sommeil (polysomnographie), explorations fonctionnelles, éventuellement gazométrie artérielle, ventilation non-invasive 
- neurologique : anxiété, dŜƎǊŞ ŘŜ ǊŀƭŜƴǘƛǎǎŜƳŜƴǘ ƛŘŞƻƳƻǘŜǳǊ ƻǳ ŘΩŀǇŀǘƘƛŜΣ ŦƻǊŎŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜ όŞŎƘŜƭƭŜ aLw{ Υ ƭŜ ǊƛǎǉǳŜ ŘŜ ŎƻƳǇƭƛŎŀǘƛƻƴǎ ŀǳƎƳŜƴǘŜ ŀǾŜŎ ƭŀ 
ǎŞǾŞǊƛǘŞ ŘŜ ƭΩŀǘǘŜƛƴǘŜ ƳǳǎŎǳƭŀƛǊŜύΣ ŀƴǘŞŎŞŘŜƴǘǎ ŘŜ ŎǊƛǎŜǎ ƳȅƻǘƻƴƛǉǳŜǎ 
- gastro-intestinal : recherche de troubles de déglutition, retard de vidange gastrique, reflux gastro-ǆsophagien, constipation 
- endocrinien : intolérance aux glucides voire diabète, fonction thyroïdienne 
- Une mesure des CPK en préopératoire peut être utile à titre informatif (valeur de base) 
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Annexe 23 Υ 5ƻŎǳƳŜƴǘǎ Ŝǘ ǇŀƎŜǎ LƴǘŜǊƴŜǘ ǇǳōƭƛŞǎ ǇŀǊ ƭΩ!Ca-TÉLÉTHON sur la 
Maladie de Steinert 

 
tŀƎŜǎ ŘΩƛƴŦƻǊƳŀǘƛƻƴ ǎǳǊ ƭŜ ǎƛǘŜ !Ca-Téléthon (www.AFM-Telethon.fr) 
 
Pages internet : 

Maladie de Steinert 

Maladie de Steinert | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/fiches-maladies/maladie-de-steinert 

La liste des essais | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/la-liste-des-essais 

Sujets transversaux : 

Prendre soin de ses muscles et articulations | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : 
https://www.AFM -Téléthon.fr/fr/prendre-soin-de-ses-muscles-et-articulations 

Les aides humaines à domicile | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/les-aides-humaines-
domicile 

5ŜǾŜƴƛǊ ǇŀǊŜƴǘǎ Υ Ŝǘ ǎƛ ŎΩŞǘŀƛǘ Ǿƻǳǎ Κ | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/devenir-parents-et-si-
cetait-vous 

Scolariser son enfant | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur : https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-quotidien/scolariser-son-enfant 

Le suivi et les soins respiratoires | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/le-suivi-et-les-soins-
respiratoires 

Les troubles cognitifs, parlons-en | AFM Téléthon [Internet]. Disponible sur: https://www.AFM -
Téléthon.fr/fr/vivre -avec-la-maladie/mon-parcours-de-soins/les-soins/les-troubles-cognitifs-
parlons-en 

Documents PDF 
 
Pathologie : 
½ƻƻƳ ǎǳǊΧla maladie de Steinert   
La maladie de Steinert Repères dédié à la DM1  
 
Recherche 
Avancées dans la DM1 (maladie de Steinert)  
 
Sujets transversaux : 
 
Les aides humaines à domicile  

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
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Emploi et maladies neuromusculaires  
{ŜȄǳŀƭƛǘŞΣ ǎƛ ƻƴ Ŝƴ ǇŀǊƭŀƛǘΧ Κ  
Urgences et maladies neuromusculaires  
Douleur et maladies neuromusculaires  
Exercice physique et maladies neuromusculaires  
Devenir parents avec une maladie neuromusculaire  
Conseil génétique et maladies neuromusculaires (des témoignages maladie de Steinert) 
Prise en charge orthopédique et maladies neuromusculaires  
Diagnostic des maladies neuromusculaires  
Prévention et maladies neuromusculaires  
Soutien psychologique et maladies neuromusculaires  
Prise en charge respiratoire et maladies neuromusculaires  
Bilan neuropsychologique et maladies neuromusculaires  
Prise en charge cardiologique et maladies neuromusculaires  
Fonction digestive et maladies neuromusculaires  
 

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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