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Synthése a destination du médecin traitant — Dystrophie Myotonique de type 1 « Maladie de Steinert »

Synthése a destination du médecin traitant

Le Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) vise a optimiser et harmoniser la prise
en charge des patients atteints de dystrophie myotonique de type 1 (DM1) en France. La DM1,
ou maladie de Steinert, est une dystrophie musculaire génétigue autosomique dominante
caractérisée par une amplification de triplets CTG dans le géne DMPK. Cette maladie
multisystémique affecte essentiellement les muscles squelettiques et le diaphragme, le cceur,
le systéme gastro-intestinal et le cerveau. L’age de début et la forme sont variables selon le
nombre de triplets (phénoméne d’anticipation), avec une aggravation et un début plus précoce
au fur et & mesure des générations, notamment quand la transmission est maternelle.

La prise en charge des patients DM1 nécessite une approche multidisciplinaire en lien avec le
médecin généraliste, incluant des neuropédiatres/neurologues, des médecins de rééducation,
des cardiologues, des pneumologues, des orthophonistes, des kinésithérapeutes, et d'autres
spécialistes en fonction des besoins individuels du patient. L’atteinte cognitive et
comportementale peut complexifier le suivi et 'adhésion au traitement et doit étre intégrée par
les professionnels de santé.

Les signes cliniques varient selon I'age d'apparition et la forme clinique (congénitale, infantile,
juvénile, adulte). Les symptémes incluent la myotonie, la faiblesse musculaire, les troubles
gastro-intestinaux, les anomalies cardiaques et respiratoires, et les troubles cognitifs. Chez
les nouveau-nés, une hypotonie sévere et des signes dysmorphiques peuvent indiquer une
forme congénitale.

Le diagnostic est confirmé par la détection d'une expansion du triplet CTG dans le gene DMPK
via des techniques de biologie moléculaire comme la PCR et le Southern blot.

Les complications de la DM1 sont variées et nécessitent des évaluations régulieres et
completes

e Atteinte motrice : Faiblesse musculaire progressive et myotonie. Une évaluation de la
force musculaire est essentielle pour adapter la rééducation et les aides technigues.

e Atteintes cardiaques : Troubles du rythme et de la conduction nécessitant un suivi
cardiologique régulier, mettant en jeu le pronostic vital. Les indications de pace-maker
en prévention primaire sont bien codifiées.

e Atteintes respiratoires : Surveillance de l'insuffisance respiratoire et de l'apnée du
sommeil, avec possibilité de PPC ou VNI. Risque de troubles de déglutition, aide a la
toux possible (kiné/orthophoniste/dispositifs techniques). Dépistage des troubles
respiratoires du sommeil systématique.

e Troubles du sommeil : possible hypersomnie/narcolepsie associée. Adresser a un
spécialiste si somnolence résiduelle malgré une bonne correction des troubles
respiratoires nocturnes - Complications endocriniennes : Dépistage et gestion du
diabéte et des troubles hormonaux. - Troubles de la sphére ORL : Problemes de
déglutition, phonation et élocution nécessitant une prise en charge par un
orthophoniste. Dépistage systématique.

e Atteintes cognitives et comportementales : Suivi (neuro)psychologique a discuter au
cas par cas pour les troubles cognitifs et psychiatriques. Complique I'observance et
'adhésion aux soins.

e Atteinte ophtalmologique : dépistage et traitement de la cataracte, du mélanome de
luvée

Aucun traitement curatif spécifique n’est disponible a I'heure actuelle. La prise en charge des
patients DM1 comprend des interventions médicales (dépistage et traitement des
complications), des soins de réadaptation, une éducation thérapeutique, un soutien
psychosocial et des traitements médicamenteux symptomatiques ou de prévention.

Objectifs : Améliorer la qualité de vie, maintenir 'autonomie et gérer les symptémes.
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e Prise en charge médicamenteuse : Utilisation de médicaments pour gérer la myotonie,
la somnolence, le déficit attentionnel.

e Prise en charge rééducative : Programmes de rééducation personnalisés pour les
formes congénitales, infantiles, juvéniles et adultes. Education Thérapeutique du
Patient (ETP) vise & autonomiser les patients en leur fournissant des informations et
des compétences pour gérer leur maladie au quotidien.

e Prise en charge des atteintes spécifiques : Gestion des complications cardiaques,
respiratoires, endocriniennes notamment.

La transition des soins pédiatriques aux soins adultes doit étre planifiée et coordonnée pour
assurer une continuité de la prise en charge.

Le médecin traitant coordonne la prise en charge et doit pouvoir réadresser aux médecins
référents pour adapter la prise en charge notamment en cas de perte de poids importante,
troubles de la déglutition sévéres, infections pulmonaires récidivantes, dyspnée, chutes a
répétition...Les associations comme I'AFM-Téléthon jouent un réle crucial dans le soutien des

patients et de leurs familles (Groupe d’intérét Steinert, Référent Parcours Santé des services
régionaux de 'AFM Téléthon)

La recherche sur la DM1 continue d'évoluer, avec des études visant a mieux comprendre la
maladie et a développer de nouvelles approches thérapeutiques.

En conclusion, la DM1 est une maladie complexe nécessitant une approche multidisciplinaire
et une coordination étroite entre différents professionnels de santé. Le PNDS fournit des
recommandations détaillées pour une prise en charge optimale, visant a améliorer la qualité

by

de vie des patients et a geérer efficacement les nombreux aspects de cette maladie
multisystémique.
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Informations utiles

Filiere de santé FILNEMUS et centres de références des maladies neuromusculaires

Site internet de la fiiere : https://www.filnemus.fr/

Centre de référence des maladies neuromusculaires PACA- Réunion- Rhdéne Alpes
Site coordonnateur : AP-HM Hopital 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. Hopital d'Enfants de St Denis La Réunion (Dr Anne Pervillé)

2. AVODD Toulon — Site Hopital 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/lle de France

Site coordonnateur : APHP- GHU Saclay- Site Raymond Poincaré Garches (Pr Pascal Laforét)
Sites constitutifs CRMR :

. APHP- GHU Sorbonne — Site Trousseau Paris 12 (Dr Arnaud Isapof)

. APHP- GHU Sorbonne - Site Pitié Salpétriere Paris 13 (Dr Tanya Stojkovic)

. APHP- GHU Centre — Site Necker Enfants malades Paris 15 (Pr Isabelle Desguerre)
. APHP- GHU Centre — Site Cochin Paris 14 (Pr Karim Wahbi)

. APHP- GHU Mondor — Site Henri Mondor Créteil (Pr Frangois Jérdme Authier)

. CHU de Lille (Dr Céline Tard)

. HOp. Universit. de Strasbourg (Dr Aleksandra Nadaj-Pakleza)

. CHU de Nancy (Dr Maud Michaud)

. CHU de Reims (Pr Francois Constant Boyer)

10. CHU de Rouen- Hopital Charles Nicolle (Dr lvana DABAJ)

Centres de compétences CCMR :

1. APHP- GHU Sorbonne — Site Rothschild Paris 12 (Dr Michéle Mane)

2. APHP- Hobpital Marin de Hendaye (Dr Brigitte Soudrie)

3. CH Sud Seine et Marne (Pr Marc Sorel)

4. Fondation Adolphe de Rothchild (Dr Antoine Gueguen)
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5. CHRU de Tours (Dr Sybille Pellieux)

6. CHU de Caen Normandie (Dr Nathalie Bach)

102

7. CHU d’Amiens Picardie (Dr Philippe-Edouard Merle)
8. CHU de Dijon Bourgogne (Dr Agnés Jacquin-Piques)
9. CHU de Besancon (Pr Laurent Tatu)

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

Site coordonnateur : CHU de Bordeaux (Dr Guilhem Solé)
Sites constitutifs CRMR :

. CHU de Toulouse (Dr Claude Cances)

. CHU de Montpellier (Dr Ulrike Walther Louvier)

. CHU de Nantes (Pr Yann Péréon)

. CHU d’Angers (Dr Marco Spinazzi)

CHRU de Brest (Dr Juliette Ropars)

. CHU de la Martinique (Dr Elisabeth Sarrazin)

. CHU de Limoges (Pr Laurent Magy)
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Centres de compétences CCMR :

1. CHU de la Guadeloupe Pointe a Pitre/ Abymes (Dr Hugo Chaumont)

2. CH de la Cote 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 Nimes (Dr Dimitri Renard)

5. CHU de Rennes (Dr Mélanie Fradin)

6. CH Bretagne Atlantique — Vannes (Dr Florence Demurger)

7. CHU de Poitiers (Dr Mathilde DEVALUEZ-PEYRET)

Associations de patients
AFM Téléthon

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

Annuaire des services de 'AFM (dont les services régionaux en charge de 'accompagnement
des parcours des patients) : L'AFM-Téléthon pres de chez moi | AFM Téléthon (afm-telethon.fr)
(https://www.afm-telethon.fr/fr/afmtelethonpresdechezmoi)

Groupe d’intérét Steinert : Accueil | Groupe d'intérét Steinert de I'AFM-Téléthon (afm-

telethon.fr)

(www.steinert.afm-telethon.fr)
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Accueil téléphonique : +33 6 79 59 67 49
Page Facebook : AEM-Téléthon - Groupe d'Intérét Steinert | Facebook

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

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

Newsletter “Trait d’'Union” : https://steinert.afm-telethon.fr/newsletter
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