Recommandations de soins
basées sur le consensus
pour les adultes atteints de
Dystrophie Myotonique

de Type |



Recommandations de soins basées sur le consensus pour
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En raison de la nature multi-systémique de cette maladie, les études et les preuves rigoureuses
nécessaires a la création d’une ligne directrice factuelle pour les soins cliniques des patients atteints
de Dystrophie Myotonique deType 1 (DM1) chez I’adulte ne sont actuellement pas disponibles pour
tous les systemes et symptémes de I'organisme touchés. Afin d’améliorer et de normaliser les soins
pour ce trouble maintenant, plus de 65 cliniciens leaders en Dystrophie Myotonique (DM) en Europe
Occidentale, au Royaume-Uni, au Canada et aux Etats-Unis ont adhéré a un processus lancé au
printemps 2015 et conclu au printemps 2017 pour créer les Recommandations de soins basées sur le
consensus pour les adultes atteints de Dystrophie Myotonique de Type1. Le projet a été organisé et
soutenu par Myotonic.

La liste compléte des auteurs et un apergu du processus sont disponibles dans 'Addendum 1. Une liste
de lecture compléte pour chacune des sections de la zone d'étude est disponible dans I’'Addendum 2.

Une Politique de mise a jour a été adoptée pour ce document et dirigera une révision systématique
de la littérature et un suivi approprié tous les trois ans. Le personnel de Myotonic fournira un soutien
logistique et en personnel pour le processus de mise a jour.

Un Guide de référence rapide, extrapolé a partir des Recommandations de soins basées sur le
consensus, est disponible ici http://www.myotonic.org/clinical-resources

Pour plus d’informations, visitez myotonic.org.
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Symptomes mettant la vie en danger
Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur

Contexte

Les patients atteints de DM1 sont beaucoup plus susceptibles que la population générale d’avoir des
réactions indésirables aux médicaments utilisés pour I'anesthésie et I'analgésie, et les intéractions

des systémes cardiaque, respiratoire, musculaire et nerveux central chez les patients atteints de DM1
peuvent entrainer diverses réactions indésirables avant, pendant et apres I'opération. Des effets
indésirables graves ont été rapportés méme chez des patients présentant des symptomes légers de DM1.

Voir les « Suggestions pratiques pour la prise en charge anesthésique d’un patient atteint de
Dystrophie Myotonique » et le « Guide de référence rapide sur I'anesthésie » de Myotonic ici : http://
www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines

De plus, les anomalies comportementales et cognitives doivent faire I'objet d'une évaluation
minutieuse et d’une prise en charge préopératoire (si possible), de telles manifestations, ainsi que de
I'hypersomnie et le manque de sommeil préopératoire, peuvent compliquer les soins postopératoires
immeédiats du patient et son rétablissement a long terme.

Les risques anesthésiques, tels que détaillés dans le « Guide de référence sur I'anesthésie » de
Myotonic mentionné ci-dessus, résultent des effets de la DM, notamment :

e Anomalies de la conduction cardiaque et arythmies potentiellement fatales.
e Insuffisance ventilatoire et mauvaise protection des voies respiratoires.

e Dysmotilité gastro-intestinale entrainant rapidement une pseudo-obstruction et pouvant entrainer
une aspiration

e Réponses erratiques a la succinylcholine (la DM1 n‘augmente pas les réactions d’hyperthermie
maligne, ce médicament ne doit pas étre utilisé chez les patients atteints de DM1 en raison du
risque de spasme du muscle masséter et d’hyperkaliémie).

e Sensibilité prolongée et accrue aux sédatifs et aux analgésiques, entrainant de graves
complications apres I'anesthésie. Aprés I'anesthésie, le risque d’aspiration et d’autres
complications, y compris I'apnée retardée et I'insuffisance respiratoire, est accru en raison des
effets suivants induits par le médicament :

Réduction du niveau de conscience,

a
b. Faiblesse ventilatoire exagérée,

c. Dysfonctionnement pharyngé avec protection réduite des voies respiratoires,
d. Dysmotilité gastro-intestinale et pseudo-obstruction potentielle.
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Recommandations

1.

Voir les « Suggestions pratiques pour la prise en charge anesthésique d’un patient atteint de
Dystrophie Myotonique » et le « Guide de référence rapide sur I’'anesthésie » de Myotonic pour les
risques d’anesthésie et les recommandations avant toute intervention chirurgicale ou procédure
nécessitant une anesthésie : http://www.myotonic.org/sites/default/files/MDF_LongForm_
AnesGuidelines_01C.pdf

2. Surveiller pendant I'anesthésie les réponses indésirables et les interactions des systemes
cardiaque, respiratoire, musculaire et du systéme nerveux central avant, pendant et apreés la
chirurgie.

3. Surveillez les événements indésirables graves, méme si les symptémes de la DM1 du patient sont
légers.

4. Surveiller attentivement les anomalies comportementales et cognitives en préopératoire (si
possible); ces manifestations, ainsi que I'hypersomnie et le manque de sommeil préopératoire,
peuvent compliquer les soins postopératoires immédiats du patient et son rétablissement a long
terme.

5. Remarque : les complications les plus graves surviennent aprés I'anesthésie.
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Symptomes mettant la vie en danger

Prise en charge respiratoire

Contexte

Les patients atteints de DM1 ont souvent des problémes respiratoires importants pouvant résulter
d’une faiblesse musculaire du diaphragme, des muscles abdominaux et intercostaux et de la myotonie
de ces muscles, entrainant une force ventilatoire insuffisante entrainant un faible taux d’oxygéne

dans le sang et des niveaux élevés de dioxyde de carbone dans le sang. Laffaiblissement respiratoire
chronique est la principale cause de mortalité et de morbidité chez les patients atteints de DM1.

La somnolence diurne excessive (EDS, pour ses sigles en Anglais) et I'insuffisance respiratoire sont
toutes deux courantes chez les patients atteints de DM1 et réduisent considérablement leur qualité

de vie. Leurs causes peuvent se chevaucher, mais certaines sources pensent que I'EDS dans la DM1
est principalement due a une atteinte primaire du systéme nerveux central et que I'insuffisance ou la
défaillance respiratoire est principalement di a une faiblesse des muscles respiratoires. Cela dit, un
débit d'air insuffisant pendant le sommeil peut contribuer a une perturbation du sommeil et a une
fatigue excessive pendant la journée, tandis que des facteurs liés au systéme nerveux central peuvent
contribuer aux difficultés respiratoires associées a la DM1.

La faiblesse des muscles inspiratoires et expiratoires réduit I'efficacité de la toux et altere le nettoyage
des sécrétions, entrainant un risque accru d’infections pulmonaires et une aspiration du produit dans
les poumons. La faiblesse des muscles de déglutition peut augmenter le risque d’aspiration d'aliments
et de boissons, de salive, de sécrétions nasales et de liquides gastriques.

Lanesthésie générale et les analgésiques par voie intraveineuse, en particulier les opiacés, provoquent
souvent une insuffisance respiratoire chez les patients jusque-la cliniquement stables, soulignant la
nécessité d'une prise en charge préopératoire minutieuse des patients atteints de DM1.

Recommandations

Surveiller au départ et en intervalles.

Chercher :

a. Une toux inefficace, infections pulmonaires récurrentes, une Capacité Vitale Forcée (CVF)
inférieure a 50% des valeurs normales prédites ou une Pression Inspiratoire Maximale (PIM)
inférieure a 60 ; si présente(s) évaluer tous les 6 mois ou plus fréquemment :

I. Les antécédents et la fréquence des infections pulmonaires,

II. Lafréquence respiratoire, I'auscultation, I'évaluation du mouvement de la paroi
thoracique et le recrutement des muscles abdominaux (en tant que composants
minimaux d’un examen pulmonaire),

lll. LOrthopnée, la dyspnée, le manque de sommeil, les maux de téte le matin, I'apnée,
la fatigue et le ronflement.

Tester :

a. La Capacité Vitale Forcée (CVF) et le Volume Expiratoire Maximal par Seconde (VEMS1) en position
assise et couchée sur le dos, si possible ; I’évaluation de la force musculaire respiratoire avec la
Pression Inspiratoire Maximale (PIM) et la Pression Expiratoire Maximale (PEM) en position debout
et couchée, I'oxymétrie nocturne et le débit expiratoire maximal de la toux tous les 6 mois.
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Un ronflement important, une nuit de sommeil interrompu, une valeur de la PIM inférieure

a 60 ou une CVF inférieure a 50% de celle prévue par une étude du sommeil ou un autre test
respiratoire. En général, le seuil d’obtention d’une étude du sommeil chez les patients atteints
de DM1 devrait étre bas.

La capacité d’élimination et les autres évaluations respiratoires avant la chirurgie ; si
nécessaire, une adaptation a la ventilation nocturne non invasive ou aux dispositifs
d’assistance de la toux devrait également avoir lieu avant la chirurgie (voir la section
« Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

Traiter avec :

a.

Fig. 1

Des vaccinations contre la grippe et la pneumonie en I'absence de contre-indications. Les
patients présentant une infection respiratoire doivent étre traités des que possible a I'aide d'un
traitement médical standard, ainsi que d'une assistance respiratoire contre la toux et d'une
ventilation mécanique (si nécessaire). Obtenir des consultations aupres des groupes de thérapie
respiratoire et de médecine pulmonaire, au besoin.

Des techniques de dégagement des voies respiratoires et de recrutement du volume pulmonaire
(par exemple, augmenter les respirations, des poussées abdominales, le gilet et I'Insufflateur-
Exsufflateur Mécanique (IEM) pour les patients atteints de DM1 présentant une toux inefficace
(débit de pointe de la toux inférieur a 270 litres / minute) et pendant les infections pulmonaires et
périopératoires périodes (voir la section « Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

Une Ventilation Non Invasive en Pression Positive (NPPV) en cas d'insuffisance respiratoire chez
les patients présentant une faiblesse des muscles respiratoires et des troubles respiratoires

liés au sommeil. Certains patients nécessiteront une assistance ventilatoire nocturne et une
ventilation permanente. La ventilation non invasive en pression positive doit étre réalisée selon
les criteres définis dans I'atelier sur le consensus respiratoire organisé par I'ENMC (Centre
Neuromusculaire Européen) (21-07-2014).

Un supplément d’oxygéne avec précaution en conjonction avec une ventilation non invasive
(voir la section « Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

Des dispositifs d'alerte médicale prophylactiquement.

Organigramme des recommandations pour les soins respiratoires

@ Diagnositic

|

Evaluation respiratoire. Vacciner contre la pneumonie et la grippe. Rechercher les symptémes cardiaques.

v Y

Asymptomatique Symptomatique
« Evaluer +/- 6 mais |

« Siune intervention ¢ ¢ ¢ ¢

chirurgicale est prévue,

réévaluez la capacité Toux inefficace (<270 litres/min)  Insuffisance respiratoire Infection respiratoire Ronflement important,
délimination. Si nécessaire, , Techniques d‘assistance « Ventilation Non « Thérapie médicale standard ilg/lo%ﬁﬂ ou CVF
adaptation possible au VNN contre la toux (augmenter Invasive en Pression . Assistance respiratoire contre i )
ou & 'aide contre la toux les respirations, poussée Positive (NPPV) selon 13 toux « Ftude du sommeil

abdominale, appareil contre les directives de - ) )

la toux) I'atelier du ENMC « Ventilation mécanique, au besoin

« 02 supplémentaire « Référez-vous au groupe de
seulement si nécessaire médecine pulmonaire
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Symptomes mettant la vie en danger

Prise en charge cardiovasculaire

Contexte

La physiopathologie cardiaque liée a la DM1, bien qu’elle affecte tous les tissus du myocarde, cible de
préférence le systéme de conduction cardiaque. Les défauts du systéme de conduction sont progressifs
et, bien qu’initialement asymptomatiques, augmentent le risque d’arythmie symptomatique.

Les présentations cliniques comprennent la pré-syncope, la syncope, les palpitations, la dyspnée, des
douleurs thoraciques ou la mort subite suite a un arrét cardiaque. La mort subite d’origine cardiaque
est une cause fréquente de déces chez les adultes atteints de DM1, juste derriere l'insuffisance
respiratoire. Lincidence élevée de la mort cardiaque subite souligne I'importance d’une évaluation
cardiaque complete afin de stratifier le risque du patient atteint de DM1.

L'évaluation de la gravité des lésions de la conduction cardiaque est réalisée au moyen d’essais cardiaques,
notamment d'un électrocardiogramme (ECG) a 12 dérivations, d'une surveillance ambulatoire d’'un ECG
a long terme et, pour les patients a risque accru, d'une étude électrophysiologique invasive.

Les patients atteints de DM1 courent un risque a la fois de bradyarythmie et de tachyarythmie. Les
stimulateurs cardiaques peuvent étre implantés chez les patients atteints de DM1, soit pour traiter les
bradyarythmies symptomatiques, soit de maniére prophylactique chez les patients a risque élevé de
bloc cardiaque complet.

Les tachyarythmies les plus courantes sont la fibrillation auriculaire et les palpitations auriculaires,

qui présentent un risque d’embolie cardiogénique et d'accident vasculaire cérébral (AVC). Les patients
atteints de DM1 courent également un risque accru de tachyarythmie ventriculaire (tachycardie

ou fibrillation), un mécanisme responsable de |'arrét cardiaque. Des défibrillateurs automatiques
implantables (DAI) peuvent étre installés chez les patients atteints de DM1 ayant survécu a un

épisode de tachyarythmie ventriculaire ou, en prophylaxie, chez ceux présentant un risque élevé de
tachyarythmie ventriculaire.

Une mort cardiaque subite a été observée chez des patients atteints de DM1 porteurs de stimulateurs
cardiaques ou de DAI, soulevant la question d’'un mécanisme non arythmique responsable de ce
phénoméne.

Des études d’imagerie, notamment I'échocardiographie, la tomodensitométrie (TDM), la résonance
magnétique (RM) et I'imagerie nucléaire, peuvent étre utilisées pour évaluer I'état mécanique du coeur,
y compris la fonction ventriculaire gauche. Des anomalies asymptomatiques sont observées chez un
nombre modéré d’adultes atteints de DM1 et sont plus fréquentes chez ceux présentant une maladie
du systéeme de conduction.

Le développement d'une cardiomyopathie dilatée non ischémique est un phénomene peu fréquent mais
reconnu chez I'adulte atteint de DM1. Une fois la cardiomyopathie dilatée symptomatique présente, la
progression est généralement rapide, I'insuffisance cardiaque congestive entrainant la mort.

Recommandations
Général :

a. Encourager I'utilisation de dispositifs d'alerte médicale d’urgence.
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Chercher :

a.

Les palpitations, la pré-syncope, la syncope, la dyspnée et les douleurs thoraciques ; si
observé(es), demander au patient de demander une attention rapide.

Les arythmies incluant la bradycardie sinusale, le bloc cardiaque, la fibrillation auriculaire et
les palpitations auriculaires et la tachycardie ventriculaire. Evaluez et traitez a I’aide du « Guide
pour la prise en charge des patients souffrant d’arythmie ventriculaire et la prévention de la
mort cardiaque subite » de 'ACC (American College of Cardiology) / de I’'AHA (American Heart
Association) / de I'ESC (European Society of Cardiology) (voir : http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
pubmed/16949478).

Les changements de symptomes, une imagerie cardiaque anormale, un ECG anormal chez
tous les patients atteints de DM1 ; I'examen doit étre réalisé par un cardiologue ou un
électrophysiologiste connaissant les manifestations cardiaques chez les patients atteints de DM.

Tester :

a.

Les symptomes via un ECG a 12 dérivations doivent étre effectués au moment du diagnostic
de la DM1 ; conduit au moment du diagnostic et environ chaque année par la suite.

Les anomalies d'impulsion ou de conduction sur un ECG standard a 12 dérivations, incluant
une fréquence sinusale <560 BPM, un intervalle PR> 200 ms, une durée du Systeme de Réponse
Rapide (QRS, pour ses sigles en Anglais) >100 ms, y compris un bloc de branche gauche

ou droit, un bloc fasciculaire antérieur ou postérieur gauche, un bloc AV du 2éme ou 3eme
degré, ondes Q anormales, tachycardies auriculaires, fibrillations ou palpitations et arythmies
ventriculaires - indiquent des Iésions cardiaques.

Linsuffisance cardiaque en cas d’'ECG anormal indiquant une maladie de la conduction ou
en présence de tout autre symptdme évocateur d’une insuffisance cardiaque effectuer une
échocardiographie.

Traiter avec :

a.

Des évaluations périodiques a intervalles de cardiologie clinique ; les consultations en
cardiologie sont essentielles chez les patients présentant des électrocardiogrammes anormaux
et/ ou des symptdémes cardiaques.

Envisagez un stimulateur cardiaque ou un DAI de prévention primaire chez un patient atteint
de DM1 présentant un risque élevé d’arrét cardiaque ou de mort cardiaque subite suite a
des anomalies détectées via un test cardiaque non invasif ou invasif, méme en |'absence
d’indication basée sur des recommandations.

Envisagez de réaliser une imagerie cardiaque chez les patients atteints de DM1 au moment du
diagnostic, puis tous les trois a cinq ans, méme en I'absence de symptémes ou d’anomalies
lors des tests cardiaques.

i. Des modalités d'imagerie cardiaque autres que I'échocardiographie sont une alternative
raisonnable au test si les symptomes sont évalués et si I'expertise locale le justifie.

Une électrophysiologie invasive lorsqu’il existe un risque de blocage grave de la conduction ou
d’arythmie en raison d’anomalies détectées via des tests cardiaques non invasifs.

i. i.La préférence du patient et de sa famille et I’évaluation d’autres facteurs de risque
affectant la morbidité et la mortalité doivent étre prises en compte dans la décision
d’implanter un stimulateur cardiaque ou un DAI chez un patient atteint de DM1.
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e.

Les thérapies pharmacologiques et thérapeutiques appropriées fondées sur les

« Recommandations pour la prise en charge de I'insuffisance cardiaque » de I'ACCF (American
College of Cardiology Foundation) et de ’'AHA (American Heart Association) (voir en cas
d’insuffisance cardiaque ou de fonction systolique ventriculaire gauche réduite.

Un stimulateur cardiaque de prévention primaire (prophylactique) ou secondaire
(symptomatique) ou un DAl selon les « Recommandations pour le traitement des anomalies
du rythme cardiaque basé sur un dispositif » de I’'ACC (American College of Cardiology) / AHA
(American Heart Association) / HRS (Heart Rhythm Society) (voir http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
pubmed /18498951). Ces soins doivent étre gérés par un cardiologue et coordonnés avec le
prestataire de soins de santé primaires du patient et d’autres consultants au besoin.

i. La préférence du patient et de sa famille et I'évaluation d’autres facteurs de risque
affectant la morbidité et la mortalité doivent étre prises en compte dans la décision
d’implanter un stimulateur cardiaque ou un DAI chez un patient atteint de DM1.

Surveillance d'un ECG de Holter ambulatoire - a court terme (24 a 48 heures) ou a long terme
(30 jours ou plus) - afin de détecter les mécanismes des arythmies chez les patients présentant
des symptomes cardiaques. Répéter périodiquement cette surveillance tous les 3 a 5 ans si
I’état symptomatique le permet ou si un changement est observé sur 'ECG a 12 dérivations a
intervalles.

Se référer a:

a.

Un centre de cardiologie expérimenté dans le traitement des patients atteints de DM1 présentant
des symptomes cardiaques, un ECG annuel ou bisannuel anormal indiquant une lésion
cardiaque, et des patients atteints de DM1 de plus de 40 ans sans lésion cardiaque antérieure.
Cependant, la référence en cardiologie pour tous les patients atteints de DM1 est raisonnable

si elle fait partie d'un programme multidisciplinaire ou si les praticiens dispensant des soins
primaires ne connaissent pas les antécédents cardiaques, les examens et I’évaluation d'un ECG.

Un praticien en anesthésie, distinct du médecin de service, chargé de la sédation procédurale
et de la surveillance pour les études électrophysiologiques et I'implantation de stimulateurs
cardiaques ou de DAL Réaliser ces études de cardiologie et I'anesthésie / sédation associée
dans un environnement clinique permettant une intubation et une ventilation endotrachéales
immédiates parfaitement préparées pour les patients présentant une insuffisance respiratoire
ou une insuffisance respiratoire post-sédation (voir la section « Chirurgie, anesthésie et
contréle de la douleur »).

Les experts cliniques en DM qui ont élaboré ces recommandations ne sont pas parvenus a un
consensus sur le protocole de prescription et de surveillance de la mexilétine.

Des neurologues experts en matiere de traitement de la DM1 considérent la mexilétine
comme un traitement efficace de la myotonie chez les patients ne présentant pas d’anomalies
cardiaques, en particulier chez les patients congénitaux et ceux dont les symptomes sont
apparus dans I'enfance. Leur recommandation concernant la mexilétine et la cardiologie
comprenait I'obtention d’un électrocardiogramme (ECG) avant l'utilisation, un deuxieme ECG
de suivi dans les 3 mois et une surveillance en intervalles.
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Les cardiologues experts en matiére de soins de la DM1 ont noté que la mexilétine est un
antiarythmique de classe 1B pouvant soulager la myotonie et parfois la fibrillation auriculaire. lls
recommandent que |'utilisation de tout antiarythmique chez un patient atteint de DM1 commence
par un bilan diagnostique afin d’éliminer les anomalies structurelles ou fonctionnelles sous-
jacentes susceptibles de compliquer son utilisation. lls recommandent en outre une surveillance
pendant l'initiation du médicament et qu’une surveillance liée a la mexilétine soit effectuée par
un cardiologue expérimenté dans le traitement des patients atteints de DM1.

Pour plus d’informations, voir les listes de lecture des maladies cardiaques et myotoniques dans
I'’Addendum 2.

Fig.2 Organigramme des recommandations de soins cardiaques
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Symptomes mettant la vie en danger

Prise en charge de la grossesse et de
’obstétrique

Contexte

Les effets déléteres de la DM1 sur les muscles lisses et striés peuvent compliquer la grossesse,

le travail durant I'accouchement et I'accouchement. A ces complications maternelles s'ajoute la
possibilité que le bébé soit atteint de DM1 congénitale, accompagné de complications néonatales
graves, notamment d’anomalies respiratoires et de déglutition. Les femmes atteintes de DM1
présentent un taux d’avortement spontané et de mortinatalité supérieur a la moyenne, bien que la
plupart puissent s’attendre a un accouchement vaginal normal.

Les meres atteintes de DM1 sont plus susceptibles que la population générale de faire I'expérience
suivante :

e Une grossesse extra-utérine,

e Un accouchement prématuré,

e Un travail durant I'accouchement et un accouchement prolongés liés a la fois au
dysfonctionnement du muscle utérin et a la faiblesse du muscle squelettique,

e Une hémorragie post-partum due a des contractions utérines insuffisantes ou a la rétention du
placenta,

e Une distension excessive de |'utérus avec polyhydramnios (en raison de la déglutition réduite du
liquide amniotique par un foetus atteint de DM1 congénitale), pouvant entrainer un travail durant
I’'accouchement prématuré, des contractions utérines insuffisantes pendant le travail, une rupture
prématurée des membranes ou une hémorragie post-partum,

e Des réactions indésirables a I'analgésie ou a I'anesthésie pendant le travail et I'accouchement,

e Une réserve ovarienne diminuée avec apparition retardée de la Gonadotrophine Humaine
Chorionique (HCG, pour ses sigles en Anglais) en raison d’une insuffisance gonadique.

Les bébés atteints de DM1 congénitale peuvent présenter les symptémes suivants :

e Des difficultés a avaler, conduisant a un polyhydramnios pendant la grossesse et a une mauvaise
alimentation a la naissance, nécessitant éventuellement une alimentation par sonde,

e Des anomalies des muscles respiratoires, nécessitant éventuellement une ventilation mécanique a
la naissance,

e Un mauvais tonus musculaire et manque de mouvement du feetus,
e Une présentation anormale,

e Un pied bot

e Une accumulation anormale de liquide dans le corps,

e Des ventricules élargis dans le cerveau,

e Arthrogrypose.
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Le diagnostic génétique préimplantatoire peut permettre I'implantation sélective d’embryons non
atteints. Le diagnostic prénatal par amniocentése ou prélevement de villosités choriales peut permettre
d’interrompre une grossesse affectée. Il peut également préparer I'équipe d’obstétrique a la naissance
d’un bébé atteint de DM1 (voir la section « Conseils en génétique »).

Recommandations
Chercher :
a. Les antécédents reproductifs du patient et les antécédents personnels et familiaux liés a la
DM1, y compris les Symptomes de DM1.

b. La fatigue apparaissant plus rapidement que la moyenne pendant le travail durant
I'accouchement et augmentant le risque d’hémorragie post-partum (HPP). LHPP doit étre
particulierement anticipée lorsqu’il y a eu une premiere ou une deuxiéme étape de travail
prolongée durant I'accouchement, en particulier s'il y a eu polyhydramnios.

Tester :

a. Un diagnostic génétique préimplantatoire pour déterminer si I'embryon est affecté ou un
diagnostic génétique prénatal pour déterminer si le foetus présente une expansion génétique
de la DM1 (voir la section « Conseils en génétique »).

Traiter avec :

a. Un obstétricien a haut risque (spécialiste en médecine maternelle et feetale) pour les soins
prénatals et I'accouchement.

b. Les analgésiques ou les médicaments anesthésiques sous sédation doivent étre utilisés avec
une extréme prudence en raison des risques élevés qui y sont associés, notamment pendant la
grossesse, particulierement pendant le troisiéme trimestre et pendant I'accouchement (voir la
section « Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

c. Des dispositifs d’alerte médicale d'urgence.

d. Un spécialiste pédiatrique ou néonatal a I'accouchement si la mére est atteinte de DM1, en
raison du risque d'apparition congénitale lors de I'héritage maternel.

e. Une disponibilité de soins intensifs néonatals, y compris une possible alimentation par sonde
ou une assistance ventilatoire, pour les nouveau-nés dont on sait ou que I'on soupconne d’étre
atteints de DM1.

Se référer a :
a. Un Spécialiste pédiatrique / néonatal, méme si on sait que le feetus n’est pas affecté par la DM1.
b. Consulter un obstétricien avant de prendre la décision de provoquer le travail.

c. Aux services de conseils en génétique et aux services de planification familiale.
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Symptomes séveres

Faiblesse des muscles squelettiques et
rééducation

Contexte

La faiblesse des muscles squelettiques est une caractéristique majeure de la DM1. La faiblesse,
associée a un processus dystrophique, est bilatérale et progresse au rythme relativement lent de 1 a
3% par an. Avec le temps, il entrave la mobilité et les activités de la vie quotidienne. En général, les
fléchisseurs faiblissent plus que les extenseurs et les muscles distaux s’affaiblissent avant les muscles
proximaux. Une faiblesse proximale importante est généralement une caractéristique tardive de la
DM1, bien que certains patients développent une faiblesse de la ceinture scapulaire et de la hanche

a un stade précoce. Les muscles du dos et de I'abdomen sont également touchés. Les anomalies
osseuses du crane créent des traits faciaux allongés et d'autres impacts, notamment des anomalies
de la machoire et du palais. Certains patients peuvent nécessiter une intervention chirurgicale. (Voir la
section « Chirurgie, anesthésie et douleur »).

Les effets typiques de la DM1 a I'age adulte sur le muscle squelettique sont les suivants :

e Faiblesse et atrophie des muscles de la méachoire et du visage entrainant un amincissement du
contour du visage et une réduction de I'expression du visage.

e Faiblesse des muscles du visage, de la langue et du palais, entrainant des difficultés d’élaboration
de la parole et des difficultés de mastication et de déglutition.

e Faiblesse des muscles des paupiéres, entrainant un affaissement des paupiéres (ptosis).
e Faiblesse du fléchisseur de la nuque, rendant difficile la remontée de la téte depuis une surface.

e Faiblesse des extenseurs de la nuque, conduisant a une posture basse et a la difficulté a tenir la
téte haute.

e Faiblesse des érecteurs abdominaux et de la colonne vertébrale.

e Faiblesse du diaphragme et d’autres muscles respiratoires, provoquant des symptomes
respiratoires.

e Faiblesse musculaire distale des membres supérieurs, interférant avec la dextérité, |I'écriture et les
activités de la vie quotidienne.

e Faiblesse des muscles dorsiflexeurs du pied, entrainant une chute du pied de la cheville et des
difficultés subséquentes d'équilibre et de marche.

e Faiblesse musculaire des mollets causant des difficultés a sauter ou a se lever sur les orteils et a
courir.

e Impacts sur I'emploi et les activités de la vie quotidienne dus a la perte de la mobilité.
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La combinaison de la faiblesse des muscles du mollet et de la chute du pied peut entrainer une
instabilité des chevilles, une difficulté a rester immobile, des chutes fréquentes et des difficultés a
marcher et a monter les escaliers. Les muscles proximaux du genou et de la hanche étant affectés, les
patients éprouvent de plus en plus de difficultés a se lever en position assise.

Recommandations

Chercher :
a. Les difficultés de déglutition et d’élocution.
b. Les difficultés de mobilité et d’équilibre et les chutes.
c. Lesimpacts sur les activités de la vie quotidienne, y compris sur les soins personnels.
d. Lesimpacts sur les activités a la maison, a I'école, au travail et dans la communauté.
e. Le besoin d'appareils fonctionnels ou de modifications a la maison, a I'école ou au travail.
f. A évaluer chaque année par le prestataire de soins primaires ou les spécialistes appropriés,

y compris les thérapeutes physiques / physiothérapeutes, ergothérapeutes, orthophonistes,
diététiciens / nutritionnistes, travailleurs sociaux, infirmiéres / infirmiers praticiens, physiatres
et orthopédistes pour surveiller ce qui précede.

Traiter avec :

a.

C.

Des exercices aérobiques et de résistance d’'intensité modérée ou faible, minimisant les
activités sédentaires si possible. Envisager une évaluation cardiaque avant de commencer une
nouvelle routine d’exercice.

Des appareils fonctionnels et adaptatifs tels que les orthéses, les cannes, les marchettes, les
déambulateurs, les attelles, etc.

Des modifications résidentielles et environnementales au besoin.

Se référer a:

a.

Un spécialiste en réadaptation approprié pour des recommandations individuelles.
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Symptomes séveres

Myotonie des muscles squelettiques

Contexte

La myotonie - contraction musculaire soutenue et difficulté a détendre les muscles - est une
caractéristique de la DM1 et constitue un aspect de la maladie qui la distingue des autres formes de
dystrophie musculaire. Cela touche presque 100 pour cent des patients adultes atteints de DM1. Bien
gue ce ne soit pas I'aspect le plus invalidant de la maladie, la myotonie peut contribuer a la raideur
musculaire, a la douleur, a une poignée contractée prolongée, a des troubles de la parole et de la
déglutition et a des problémes gastro-intestinaux.

La myotonie dans la DM1 est plus importante dans les muscles de I'avant-bras et des doigts, ou elle
provoque le blocage de la poignée (« verrouillage de la poignée »). Cela affecte parfois les muscles de
la langue et de la machoire, entrainant des difficultés d’élocution et de mastication. La myotonie du
visage, de la langue, de la machoire, de I'cesophage et de la gorge, ainsi que la myotonie des muscles
respiratoires peuvent entrainer des difficultés a avaler qui peuvent entrainer une force respiratoire
insuffisante et un faible taux d’oxygéne dans le sang.

La myotonie cliniqguement détectable des muscles oculaires n’est pas caractéristique de la myotonie
liée a la DM, bien qu’elle soit présente dans d’autres formes de myotonie génétique.

On peut observer une myotonie de la poignée en demandant au patient de relacher sa main apres

une prise soutenue ; les muscles de la main prennent généralement quelques secondes ou plus pour
se détendre complétement. La myotonie a percussion peut étre démontrée par la percussion de
muscles spécifiques (généralement les muscles thénar ou extenseurs du poignet de I'avant-bras) a
I’aide d’'un marteau a réflexe tendineux qui produit une contraction soutenue, généralement pendant
plusieurs secondes ou plus. La myotonie électrique peut également étre démontrée par des décharges
anormales et spontanées de fibres musculaires observées sur un électromyogramme (EMG) a aiguille.

La myotonie associée a la DM1 est généralement pire par temps froid et est plus prononcée apres le
repos. Son amélioration avec |'activité musculaire est connue sous le nom de phénomeéne de

« réchauffement ». La myotonie chez les adultes atteints de DM1 diminue généralement lorsque la
faiblesse augmente.

Les médicaments agissant sur les canaux ioniques, tels que la mexilétine, ont apporté des avantages
thérapeutiques significatifs a certains patients atteints de DM1 et de myotonie. Voir la section « Traiter
avec » ci-dessous pour plus d’informations.
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Recommandations
Chercher :

a.

Une relaxation retardée aprées « un verrouillage musculaire » ou une percussion et des
difficultés liées aux activités de la vie quotidienne.

Traiter avec :

a.

La mexilétine est souvent recommandée pour le traitement de la myotonie. Les experts
cliniques en DM qui ont élaboré ces recommandations ne sont pas parvenus a un consensus
sur le protocole de prescription et de surveillance de la mexilétine

Des neurologues experts en matiere de traitement du DM1 considérent la mexilétine comme
un traitement efficace de la myotonie chez les patients ne présentant pas d’anomalies
cardiaques, en particulier les patients congénitaux et ceux dont les symptdomes sont apparus
dans I'enfance. Leur recommandation concernant la mexilétine et la cardiologie inclut
I'obtention d'un électrocardiogramme (ECG) avant utilisation, un deuxieme ECG de suivi dans
les 3 mois et une surveillance en intervalles. lls recommandent en outre de prendre de la
mexilétine avec de la nourriture pour éviter la dyspepsie et les « vertiges » transitoires associés
au traitement par la mexilétine. Les aliments prolongent I'absorption et abaissent le niveau
maximal dans le sang.

Les cardiologues experts en matiére de soins du DM1 ont noté que la mexilétine est

un antiarythmique de classe 1B pouvant soulager la myotonie et parfois la fibrillation
auriculaire. lls recommandent que I'utilisation de tout antiarythmique chez un patient atteint
de DM1 commence par un bilan diagnostique afin d’éliminer les anomalies structurelles ou
fonctionnelles sous-jacentes susceptibles de compliquer son utilisation. lls recommandent
en outre une surveillance pendant I'initiation du médicament et qu’une surveillance liée a

la mexilétine soit effectuée par un cardiologue expérimenté dans le traitement des patients
atteints de DM1.

Pour plus d’'informations, voir les listes de lecture des maladies cardiaques et myotoniques dans
I'Addendum 2.
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Symptomes séveres

Prise en charge oculaire

Contexte

Les manifestations oculaires majeures et cliniquement pertinentes de la DM1 peuvent inclure : une
cataracte, un ptosis des paupiéres et une fermeture incompléte des paupiéeres, des anomalies du
mouvement de I'ceil, des modifications de la rétine et une pression intraoculaire faible.

Les déficiences visuelles chez les patients atteints de DM1 sont le plus souvent causées par des
cataractes. Les opacités du cristallin iridescentes sous-capsulaires postérieures suggérent fortement
de la DM1 ou de la DM2, bien qu’elles ne constituent pas un diagnostic. La cataracte dans la DM1 peut
progresser plus rapidement que la cataracte habituelle et, par conséquent, les patients atteints de
DM1 peuvent présenter une cataracte a un stade précoce. Des cataractes avant I'dge de 55 ans ou des
antécédents familiaux de cataractes prématurés suggeérent un diagnostic de la DM1 ou de la DM2 chez
des patients présentant des symptomes musculaires.

En ophtalmoscopie directe, les cataractes associées a la DM ne sont pas spécifiques et se présentent
sous la forme d’opacités ponctuées (en forme de points). A 'examen a la lampe a fente, ils ont un
aspect multicolore et irisé et sont situés dans la capsule postérieure du cristallin. Les opacités du
cristallin iridescentes sous-capsulaires postérieures représentent une phase initiale de la formation de
la cataracte dans la DM. Elles ne sont détectables que par I'examen a la lampe a fente et se retrouvent
généralement chez les patients n"ayant pas développé de symptomes visuels.

Léblouissement et le flou de la vision se développent au fur et a mesure que les opacités du cristallin
se transforment en cataractes étoilées (en forme d’étoile) et finalement en cataractes matures, qui
peuvent étre impossibles a distinguer des types de cataractes plus courantes. Une intervention
chirurgicale visant a éliminer les cataractes chez les patients atteints de DM1 peut étre réalisée, mais
une anesthésie locale est préférable afin d'éviter les complications associées a I'anesthésie générale
chez ces patients (voir la section « Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

Le ptbsis bilatéral des paupiéres est une caractéristique fréquente de la DM1. Dans les cas graves, il
peut géner la vision et nécessiter une intervention chirurgicale ou non chirurgicale. La faiblesse des
muscles de fermeture des paupiéres est également un probléme courant et peut provoquer des lésions
cornéennes.

Des mouvements oculaires anormaux peuvent survenir dans la DM1. Le ralentissement saccadé est
bien documenté, mais I'impact clinique est minime. On pense que les facteurs contributifs sont la
myotonie des muscles extraoculaires et/ou des anomalies du Systeme Nerveux Central (SNC). Le
nystagmus de rebond peut étre vu et peut étre di a un dysfonctionnement du SNC. Cependant, ces
anomalies des mouvements oculaires provoquent rarement des troubles visuels.

Les modifications rétiniennes sont également des anomalies bien documentées pouvant survenir
dans le cas de la DM1. Les changements rétiniens peuvent inclure une dégénérescence pigmentaire
rétinienne, une membrane épirétinienne et une fibroplasie épirétinienne. Les effets cliniques des
modifications rétiniennes sont peu étudiés et leurs effets sur I'acuité visuelle sont contradictoires.

Une diminution de la pression intraoculaires peut survenir et peut étre due a des anomalies de la cornée.
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Recommandations

Chercher :
a. Les symptomes de la cataracte et d'autres manifestations oculaires chez les patients atteints
de DM1. Conseiller les patients sur les mesures de sécurité a prendre pour s’adapter aux
variations de luminosité, les précautions a prendre pour la conduite au soleil et la nuit liées aux
effets de la cataracte, et comment protéger la cornée, en particulier s’ils dorment avec les yeux
partiellement ouverts en raison de la faiblesse des muscles de fermeture de la paupiére.
Tester :
a. Des manifestations oculaires de la DM1 via un examen a la lampe a fente dans le cadre d'un

examen annuel de la vue.

b. Le ptosis des paupieres ; si le ptosis devient grave et géne la vision, une intervention, telle

qgue des « béquilles » de paupiéres pouvant étre insérées dans des lunettes, peut étre justifiée.
Essayez les béquilles comme reméde contre le ptosis avant d’envisager une intervention
chirurgicale a la paupiére, en raison des risques liés a I'anesthésie et de la faiblesse de la
fermeture oculaire qui s’ensuit.

Se référer a :

Un ophtalmologiste chirurgical lorsque les cataractes entravent la capacité de subvenir

aux besoins de la vie quotidienne et que I'ablation chirurgicale du cristallin opaque avec
implantation de cristallin intraoculaire est indiquée. Assurez-vous que les patients et I'équipe
chirurgicale de la DM1 ont bien conscience des risques de I'anesthésie et que I'efficacité du
traitement a long terme ainsi que les effets indésirables de la chirurgie sont soigneusement
controlés par le patient, sa famille et les autres prestataires de soins (voir la section « Chirurgie,
anesthésie et contréle de la douleur »).

Un ophtalmologiste pour un suivi régulier sur la faiblesse des muscles de fermeture des
paupieres. Des lubrifiants ophtalmiques pour sécheresse oculaire peuvent étre envisageés.

Fig.3 Organigramme des recommandations oculaires de la DM
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Symptomes séveres

Prise en charge gastro-intestinale

Contexte

Etant donné que les muscles lisses et squelettiques sont impliqués dans la DM1, un
dysfonctionnement tout au long du tractus gastro-intestinal (Gl) est courant dans ce trouble. La
faiblesse et la myotonie des muscles lisses se produisent. Parmi les problemes communsil y a la
dysphagie, I"aspiration, des douleurs abdominales et des ballonnements, en particulier aprés avoir
mangé, une lente vidange gastrique, un reflux gastro-cesophagien, une constipation, une diarrhée
et des symptdémes d ‘« intestin irritable », des calculs biliaires, un célon dilaté pouvant entrainer
une impaction fécale, des perforations de l'intestin ; et I'incontinence anale. Les symptomes gastro-
intestinaux ne sont pas seulement fréquents chez les patients atteints de DM1, mais peuvent
également constituer une caractéristique clinique initiale ou dominante. Cependant, ces symptémes
peuvent étre sous-estimés ou ignorés par les patients.

Recommandations
Chercher :

a. Les problémes de mastication ou de déglutition, de salivation, les reflux gastro-cesophagiens,
les ballonnements, les douleurs abdominales, la fréquence et les caractéristiques des selles, de
la diarrhée et de I'incontinence fécale. Un historique minutieux doit étre établi pour différencier
la dysphagie oropharyngée de la dysphagie cesophagienne. La dysphagie cesophagienne
provoque parfois des douleurs thoraciques dues au reflux acide de I'estomac. Laspiration des
aliments et la pneumonie qui en résulte sont une cause majeure de déces chez les patients
atteints de DM1.

b. La perte de poids ou le gain de poids involontaire ; la dysphonie ou la dysphagie
pouvant indiquer une faiblesse du muscle pharyngé ; une toux fréquente et des broncho-
pneumopathies récurrentes pouvant indiquer une aspiration ; une douleur abdominale a
la palpation (généralement ou dans la région de la vésicule biliaire) ; et les ballonnements
abdominaux lors des examens physiques de routine.

c. Des examens physiques peuvent également inclure un examen rectal pour la constipation,
y compris le spasme du sphincter anal et la défécation dyssynergique chez les patients
symptomatiques.

Tester :
a. Des Symptomes abdominaux aigus :

i. Une pseudo-obstruction en plus de I'obstruction mécanique.

ii. Siune occlusion intestinale aigué est envisagée, une entérographie par
tomodensitométrie (TDM) ou une Entérographie effectuée par résonance magnétique
(Entero-IRM) peut distinguer la pseudo-obstruction de I'urgence chirurgicale de la
véritable obstruction (mécanique).

iii. Chez les patients souffrant de douleurs abdominales aigués, la cholécystite doit étre
exclue.
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iv. Les patients sans obstruction mécanique doivent étre traités de maniére conservatrice
pour la pseudo-obstruction et/ou la cholélithiase.

v. Une radiographie abdominale pour évaluer les gaz intestinaux anormaux, les selles ou
I"air abdominal libre.

b. Des quantités anormales d’hydrogéne avec le test respiratoire au glucose. Il est anormal chez
les patients intolérants au lactose et chez les patients présentant une prolifération bactérienne
dans l'intestin.

c. Des signes de gaz ou de selles intestinaux anormaux, ou d’air abdominal libre dans une étude
radiographique abdominale.

d. Des mouvements dyssynergiques, une faiblesse buccale et/ou pharyngée, ou une aspiration a
I"aide d'une étude standard sur la déglutition ou d’une évaluation modifiée d’'une déglutition
barytée avec la consultation d'un orthophoniste.

e. Des anomalies de I'estomac, de l'intestin gréle, du gros intestin ou de la vésicule biliaire avec
échographie abdominale ou imagerie par résonance magnétique (IRM)

f.  Une fonction et des reflux cesophagiens inférieurs, une vidange gastrique, une anatomie de
I'intestin gréle et une fonction au moyen d’une évaluation radiographique gastro-intestinale
supérieure barytée.

g. Une faiblesse ou une contraction désordonnée de I'cesophage, du sphincter gastro-
cesophagien, de I'estomac, de l'intestin gréle, du rectum ou du sphincter anal a I'aide d'une
manomeétrie ou de tests de motilité fonctionnelle chez les patients qui ne répondent pas au
traitement.

h. Une endoscopie, une structure ou une fonction anormale du pharynx, de I'cesophage, de
I’estomac, de I'intestin gréle ou du gros intestin.

i. Lacholestase ou l'atteinte hépatique a I'aide de tests sanguins spécifiques (I'élévation de la
phosphatase alcaline sérique et de la bilirubine sont en corrélation avec la cholestase dans la
DM). Mesurer les niveaux de GGT (gamma-glutamyl transpeptidase) car les élévations d’AST
(aspartate aminotransférase) et d’/ALAT (alanine aminotransférase) pourraient étre dues a la
maladie du muscle squelettique due a la DM1. La cholécystectomie est I'une des raisons les
plus courantes invoquées par I'anesthésie générale et le blocage neuromusculaire chez les
patients atteints de DM1 ; des précautions extrémes doivent étre prises si une anesthésie
générale est nécessaire pour effectuer cette procédure (voir la section « Chirurgie, anesthésie
et contréle de la douleur »)

Une consultation précoce par un gastro-entérologue doit étre envisagée chez les patients présentant
des symptomes réfractaires. Des précautions doivent étre prises pour les tests nécessitant une
anesthésie ou une sédation (voir la section « Chirurgie, anesthésie et contréle de la douleur »).

Myotonic 21
www.myotonic.org


http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines

Traiter avec :

Traitements non pharmacologiques des symptémes gastro-intestinaux :

a.

Un régime riche en fibres (15-20 grammes par jour) pour les patients souffrant de diarrhée

ou de constipation en premiére réponse. Laugmentation de I'apport en fibres devrait étre
entreprise avec I'augmentation de I'apport en eau, a I'exception des boissons riches en caféine
et en fructose.

Une consultation nutritionnelle pour les patients souffrant de dysphagie, une perte de poids ou
une prise de poids, afin d’évaluer I'adéquation nutritionnelle.

Un traitement de la dysphagie, y compris des stratégies compensatoires et des modifications
alimentaires, chez les patients atteints de dysphagie du pharynx oral.

Traitement pharmacologique potentiel des symptomes gastro-intestinaux :

d.

e.

Loperamide (lonium), avec soin, pour la diarrhée.

Des Laxatifs doux (voir ci-dessous) pour la constipation. Les huiles doivent étre évitées. Si

un patient ne répond pas aux recommandations de premiére ou de deuxiéme intention ci-
dessous, une référence a un spécialiste gastro-intestinal pour une manomeétrie anale doit étre
envisagée.

i. Recommandations thérapeutiques de premiére intention : polyéthyléne glycol
(Miralax), séné (Ex-Lax, Senokot), docusate (Colace) ou lactulose (Cholac)

ii. Recommandations thérapeutiques de deuxieme intention : bisacodyl (Dulcolax,
Correctol), lubiprostone (Amitiza) ou linaclotide (Linzess).

iii. La métoclopramide (Reglan) peut étre utilisée pour réduire les symptémes de la
gastroparésie, de la pseudo-obstruction et du reflux gastrique. Lutilisation a long terme
n’est pas recommandée car ce médicament peut causer une dyskinésie tardive.

iv. Si une prolifération bactérienne est détectée lors d'un test d’haleine, le traitement aux
antibiotiques peut réduire la diarrhée.

Une alimentation entérale (alimentation par sonde) peut étre nécessaire chez les patients
souffrant de dysphagie grave, par exemple une dysphagie entrainant une perte de poids ou
une pneumonie récurrente. Lalimentation par sonde n’est pas couramment nécessaire chez les
patients atteints de DM1.

Les régimes probiotiques (beaucoup sont en vente libre) peuvent étre essayés sous la
supervision d'un médecin.

Il est vivement recommandé aux patients atteints de DM1 de suivre les directives de dépistage du
cancer du c6lon applicables a la population générale ; des études épidémiologiques ont montré un
taux plus élevé de tumeur maligne pour ce cancer chez les patients atteints de DM1.
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Symptomes séveres

Prise en charge neuropsychiatrique

Contexte

Des déficits cognitifs spécifiques sont frecquemment observés chez les adultes atteints de DM1 et chez
les adultes atteints tardivement de DM1, mais ils sont plus Iégers que ceux observés chez les adultes
avec une apparition congénitale et chez les adultes atteints de DM1 depuis I'enfance. En plus de
I'altération principale dans la fonction cérébrale supposée étre causée par la mutation génétique da
la DM1, des troubles du sommeil ou des anomalies hormonales ou systémiques observées peuvent
également contribuer au désordre.

Chez les adultes atteints de DM1, les anomalies cognitives et comportementales peuvent entrainer
des déficits en intelligence, fonction exécutive, construction spatio-visuelle, capacité arithmétique et
attention, bien que I'ampleur et le degré de la participation varient d'un patient a I'autre. Labsence

de fonction exécutive peut rendre tres difficile la planification et I'organisation de la vie, affectant des
domaines tels que le paiement des factures, le respect des rendez-vous et la planification des horaires.
Un QI faible semble étre un probléme de la DM1 a apparition congénitale et juvénile, bien qu’il puisse
étre difficile d’établir la limite entre les cas vrais d’apparition chez I'adulte et les cas a apparition
tardive chez les juvéniles.

Outre les déficits cognitifs, des caractéristiques de la personnalité telles que I'anxiété, le
comportement d'évitement, |'apathie, le manque d’initiative et I'inactivité ont été utilisées pour
décrire les patients atteints de DM1. Certaines études rapportent des scores élevés sur les échelles de
dépression de la DM1. Cependant, la dépression et I'apathie peuvent étre confondues avec d’autres
aspects de la DM1, tels que la somnolence, la fatigue et une apparence faciale inexpressive en raison
d'une faiblesse des muscles faciaux.

Un flux sanguin réduit dans les lobes frontaux et temporaux du cerveau, un volume cérébral réduit par
rapport aux témoins du méme age, et des anomalies de signal T2 élevées dans la substance blanche
cérébrale ont été observés chez des patients atteints de DM1, bien que leur relation avec les anomalies
cognitives et comportementales ne soit pas claire.

De plus, des études ont montré un modeéle unique et anormal d’expression de lI'isoforme de la
protéine tau dans le cerveau humain atteint de DM1.

Les aspects cognitifs et de la personnalité de la DM1 restent relativement peu caractérisés, mais ils
peuvent avoir un impact significatif sur la qualité de vie du patient et de sa famille. Les membres
de la famille et les soignants des patients atteints de DM1, ainsi que les patients eux-mémes,
doivent étre informés du fait que la DM1 est également un « trouble du cerveau » et que la pensée
et le comportement peuvent en étre affectés. Les aspects cognitifs et de la personnalité de la

DM1 chevauchent considérablement les déficits du fonctionnement psychosocial (voir la section

« Considérations psychosociales »).
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Recommandations
Chercher :

a. Difficulté a organiser et a planifier, apathie.

Tester :

a. La santé mentale du patient grace aux informations fournies par les proches et les membres
de la famille lorsque la réglementation en matiere de confidentialité le permet, car les patients
atteints de DM1 peuvent avoir une vision limitée de leur cognition et de leur comportement.

b. Les problemes psychiatriques ou comportementaux et les changements cognitifs dans le cadre
de I'examen annuel du patient. Une évaluation neuropsychologique de base est recommandée,
les tests supplémentaires devant étre dictés par I'évolution clinique du patient.

Traiter avec :

a. Des psychostimulants si I'apathie est associée a un niveau de fatigue altérant ou a une
somnolence diurne excessive (voir la section « Somnolence diurne excessive »).

Se référer a :

a. Un professionnel de la santé mentale (un psychologue ou un psychiatre) lorsque I'impression
de diagnostic comprend des anomalies psychiatriques ou comportementales, lorsque cela est
possible, pour un traitement possible tel qu’'un médicament, un soutien conjugal ou familial ou
une thérapie cognitivo-comportementale.
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Symptomes séveres

Prise en charge psychosociale

Contexte

Les aspects physiques, cognitifs et de la personnalité complexes de DM1 peuvent sérieusement
perturber le travail, la scolarité, les loisirs, la vie familiale et sociale. Les conditions socio-économiques
des patients et de leurs familles atteints de DM1 sont souvent compromises en raison d'une mauvaise
éducation (liée a une déficience cognitive), de possibilités d’emploi limitées, de faibles niveaux
d’énergie, de somnolence diurne, de troubles de la vision, de faiblesse musculaire, de la probabilité
gue plus d'une personne dans la famille puisse avoir des besoins particuliers en raison de la DM1 et
de la consommation d’alcool ou de drogues pour gérer le stress et I'insomnie.

Les patients atteints de DM1 peuvent avoir des difficultés avec de nombreuses activités de la vie
quotidienne, y compris celles liées a I’'hygiene personnelle, au ménage, a la préparation des repas, a
I'organisation et a la planification, ainsi qu’a la conduite automobile. Les enfants de parents atteints de
DM1 peuvent ne pas recevoir un soutien émotionnel ou intellectuel optimal et peuvent méme parfois
ne pas recevoir les soins habituels, ce qui peut étre particulierement grave si les enfants eux-mémes
sont atteints de DM1. Les patients atteints de DM1 sont vulnérables a I'isolement social. Les aidants
naturels peuvent étre confrontés a un fardeau accru en raison du comportement d’évitement, des réles
et des responsabilités renégociés, et de la nature compliquée de I'équipe de soins de santé typique de
la DM. Le retrait et I'isolement accrus des proches aidants sont courants.

Recommandations
Chercher:

a. Les problémes liés a la situation sociale du patient et de sa famille, avec une attention
particuliére a la possibilité de négligence envers un enfant, a un besoin financier aigu, a une
conduite dangereuse ou a un foyer dangereux ou insalubre, a I'itinérance et/ou a des abus.
Etant donné la prévalence élevée de probléemes cognitifs et/ou émotionnels/comportementausx,
ainsi que d’incapacités physiques chez les patients atteints de DM1, les médecins et autres
professionnels prenant en charge les patients atteints de DM1 doivent orienter leurs patients
vers les services sociaux appropriés, y compris des soins de releve pour les soignants.

Se référer a :

a. Des groupes de soutien locaux et organismes de défense des intéréts locaux et internationaux,
tels que Myotonic (voir : http://www.myotonic.org)

Myotonic 25
www.myotonic.org


http://www.myotonic.org/mdf-releases-updated-anesthesia-guidelines
http://www.myotonic.org/

Symptomes séveres

Somnolence diurne excessive

Contexte

On estime que la somnolence diurne excessive (EDS) affecte au moins 39% des patients atteints de
DM1 et a souvent un impact majeur sur la qualité de vie du patient et de sa famille. LEDS peut méme
étre le principal symptome et le premier symptome de la DM1 apparue a I'age adulte.

Contrairement a la fatigue généralisée, qui est également fréquente chez les patients atteints de DM,
I’'hypersomnie oblige les patients a dormir fréquemment, et souvent de maniére imprévisible, tout au
long de la journée, méme si la durée du sommeil nocturne est normale ou supérieure a la normale.

LEDS dans la DM1 peut résulter d’'un ou de plusieurs mécanismes distincts, y compris des anomalies
comportementales, avec un horaire de sommeil irrégulier et une hygiene de sommeil médiocre ; la
faiblesse des muscles ventilatoires entrainant une hypoventilation liée au sommeil et un sommeil

non réparateur ; I'obstruction des voies aériennes due a une faiblesse du pharynx et a I'apnée
obstructive du sommeil ; I'hypoventilation alvéolaire causée par le systeme nerveux central (SNC) ; et
hypersomnie provoquée par le SNC en raison de mécanismes d’excitation désordonnés. Sa réponse
positive au médicament psychostimulant modafinil (Provigil) dans quelques études suggére a certains
experts que |'affaiblissement de I'excitation peut étre la cause la plus fréquente de I'EDS dans la DM1.

Recommandations
Chercher:

a. Laconsommation d’alcool et de caféine, les médicaments et les habitudes de sommeil pour
leur contribution possible a I'EDS. Si de mauvaises habitudes de sommeil, une consommation
d’alcool ou de caféine ou des effets indésirables d'un médicament sont suspectés d’étre la
cause de I'EDS, ces facteurs doivent étre traités si possible.

Tester :

a. LEDS via I’échelle de somnolence diurne d’Epworth (ESS, pour ses sigles en Anglais) ou des
échelles similaires ou des séries de questions telles que les questions de la boite a outils
de Myotonic (http://www.myotonic.org/sites/default/files/MDF_Toolkit_2015-07-23.pdf) ;
prescrire une polysomnographie au besoin.

b. La faiblesse des muscles respiratoires contribuant a I'EDS chez les patients atteints de DM1
(voir la section « Considérations respiratoires »)

c. Les symptomes respiratoires, I'apnée du sommeil et I'hypersomnie centrale pendant
I’évaluation du sommeil pour I'EDS

Traiter avec :
a. LaVentilation Non Invasive en Pression Positive (NPPV) peut étre envisagée si I'on pense que
la somnolence du patient atteint de DM1 est liée a I'hypoventilation nocturne ou diurne ou a
I'apnée du sommeil. Les patients doivent étre référés a des pneumologues expérimentés dans
le domaine des maladies neuromusculaires pour qu'’ils puissent envisager une ventilation
assistée (voir la section « Considérations respiratoires »).
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b. Un traitement stimulant avec le modafinil psychostimulant (Provigil) peut étre envisagé en cas
d’hypersomnie centrale suspectée.

Se référer a :

a. LaThérapie cognitivo-comportementale (TCC) ou a I’'entrainement personnalisé pour réduire la
fatigue ou la somnolence pendant le jour.

Un spécialiste du sommeil et/ou pneumologue pour les patients qui se plaignent d’'EDS ou qui
obtiennent un score positif sur I'ESS ou d'autres échelles de somnolence.
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Symptomes séveres

Systeme endocrinien et métabolique

Contexte

Les anomalies endocriniennes et métaboliques chez les patients atteints de Dystrophie Myotonique

de type 1 (DM1) sont bien documentées. Les patients atteints de DM1 étudiés au cours des 50
derniéres années présentent fréquemment une hyperinsulinémie consécutive a I'ingestion de glucose,
présentent des valeurs de glucose et d’hémoglobine glyquée (HbA1c) typiques du prédiabéte ou d'une
tolérance au glucose altérée, ainsi qu’une résistance a l'insuline spécifique au tissu (muscle > graisse
> foie) en raison d'une mauvaise répartition du récepteur de l'insuline dans ces tissus. Les cliniciens
peuvent s’attendre a ce que la fréquence du diabéte de type 1 ou de type 2 chez les patients atteints de
DM1 soit comparable a celle observée dans la population générale.

Les chercheurs ont signalé une incidence accrue de dysfonctionnements thyroidiens, parathyroidiens
et gonadiques chez les patients atteints de DM1, ainsi que des taux sanguins anormaux de certaines
hormones surrénaliennes. Des anomalies de la régulation de I'axe hypothalamo-hypophysaire peuvent
jouer un role dans ces anomalies endocriniennes, en particulier celles impliquant une régulation des
taux d’"hormones thyroidiennes, surrénaliennes et gonadiques.

Linsuffisance gonadique dans la DM1 contribue aux problémes de dysfonction érectile, d'infertilité
avec oligo- et azoospermie chez les hommes et a la diminution de la réserve ovarienne avec apparition
retardée de la gonadotrophine chorionique humaine (HCG, pour ses sigles en Anglais) chez les
femmes. Les femmes atteintes de DM1 peuvent connaitre une fertilité réduite, un avortement spontané
et une mortinatalité et avoir un taux de menstruations excessivement douloureuses et irrégulieres un
peu plus élevé que la population en général. Cependant, tous les patients atteints de DM1 ne souffrent
pas de stérilité et les femmes en age de procréer devraient consulter un spécialiste en OB-GYN
(Obstétrique et Gynécologie) ou un médecin de premier recours au sujet du contréle des naissances
pour éviter les grossesses non désirées.

Les rapports cliniques et historiques sur I'alopécie dans la DM1 sont fréquents, mais les études
longitudinales bien contrélées utilisant des témoins appariés selon I'dge et le sexe font défaut.

Les preuves indiquent que des altérations d’enzymes hépatiques sont présentes chez de nombreux
patients atteints de DM1. Ces modifications ne sont généralement pas progressives. On ignore

si elles représentent un effet primaire de la DM1 sur les cellules du foie ou sont la conséquence

de troubles du métabolisme, d'une stase biliaire ou d'un foie gras. La résistance a l'insuline

est probablement le principal facteur ayant contribué aux observations sur le foie gras et
I'hyperlipidémie, bien que des recherches supplémentaires soient nécessaires. La stase biliaire n’est
pas bien étudiée, mais elle pourrait étre liée a la myotonie du muscle lisse, a une faiblesse ou a des
altérations de la circulation entérohépatique.

Certaines données suggerent I'existence possible d’une régulation anormale du systéme rénine-
angiotensine et des niveaux de 25-hydroxyvitamine D [25(0OH) D], de déhydroépiandrostérone (DHEA),
d’interleukine 6 (IL6), du facteur de nécrose tumorale alpha (TNF alpha) et du facteur de croissance

1 analogue a I'insuline (IGF1) dans la DM1. Les fonctions médullosurrénaliennes peuvent également
étre altérées chez un petit nombre de patients atteints de DM1 et présentant des arythmies cardiaques
suspectées d’'étre facilitées par I’hyperkaliémie.
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Lhoméostasie calcique est anormale chez certains patients atteints de DM1. Cette perturbation de
I'homéostasie semble avoir de multiples facteurs contributifs, notamment un dysfonctionnement
parathyroidien, de faibles niveaux de vitamine D et une carence nutritionnelle. Limpact clinique des
modifications de '"homéostasie du calcium n’est pas clair.

Recommandations
Chercher :

a.

Des regles douloureuses ou irréguliéres chez les patientes atteintes de DM1 et redirection, le
cas échéant, vers un spécialiste en OB-GYN (Obstétrique et Gynécologie).

b. Des antécédents en matiére de reproduction, fertilité/infertilité et planification familiale chez
des patients hommes et femmes atteints de DM1 ; se référer a un conseiller en génétique ou a
d’autres spécialistes, comme indiqué.

Une dysfonction érectile chez les patients atteints de DM1 de sexe masculin ; le cas échéant,
envisagez un bilan plus approfondi et des médicaments pour le traiter, mais soyez prudent
quant aux effets secondaires cardiaques possibles des médicaments sur le dysfonctionnement
érectile chez ces patients (voir la section « Considérations cardiovasculaires »).

Tester :

a.

Les enzymes hépatiques et taux de bilirubine au début, puis annuellement. Une élévation
chronique des enzymes hépatiques est fréquemment observée chez les patients atteints de DM
et n‘indique pas nécessairement la nécessité d'une biopsie du foie.

Un dysfonctionnement thyroidien chez les patients atteints de DM1 ; mesurer ’lhormone
stimulant la thyroide (TSH, pour ses sigles en Anglais) et les taux de T4 libre au début et
tous les trois ans. Une surveillance plus fréquente est nécessaire si I’'on soupgonne un
dysfonctionnement de la thyroide.

Lhyperlipidémie par le biais de tests de taux de lipides sériques au départ, puis tous les
trois ans, avec des tests plus fréquents si une hyperlipidémie se développe. Etant donné que
I'impact des statines sur la santé des patients atteints de DM1 est incertain, les cliniciens
doivent surveiller attentivement les patients pour déceler tout impact sur les muscles si ces
médicaments hypolipidémies sont utilisés.

Traiter avec :

a.

Minoxidil (Rogaine) pour la perte de cheveux associée a la DM1.

b. Des changements de mode de vie dans le régime alimentaire et I'exercice et I'utilisation

appropriée de médicaments pour normaliser les niveaux de glucose dans le sang et d’insuline
pour le traitement de la résistance a I'insuline. Les médecins qui traitent des patients atteints
de DM1 doivent suivre les critéres de ’American Diabetes Association (ADA) a http : //www.
diabetes.org pour les tests de tolérance au glucose par voie orale et demander chaque année
la mesure du HbA1c et du glucose plasmatique a jeun.
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Fig. 4 Organigramme des recommandations endocriniennes et métaboliques de la DM
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renseigner sur les
regles irrégulieres
; Kystes de I'ovaire
. I'endométriose

; antécédents de
reproduction

y

Hommes : se renseigner
sur I'ED, envisager
un bilan / traitement

ultérieur

« Examiner les éventuels
effets secondaires
cardiovasculairesavec
des médicaments d'ED
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Symptomes séveres

Tumeurs

Contexte

Des études épidémiologiques récentes comparant le risque de tumeurs malignes chez les patients
atteints de DM1 et dans la population générale ont montré que les patients présentant une DM1
courent un risque accru de certains cancers, en particulier ceux qui surviennent dans les ovaires, le
cblon, I'endomeétre, le cerveau et la thyroide. Des études ont montré que le cancer est la troisieme
causes lointaine de déceés chez les patients atteints de DM1 aprés des complications respiratoires et
cardiovasculaires.

Les patients atteints de DM1 courent un risque plus élevé que la moyenne de développer un
pilomatrixome, une tumeur cutanée rare, généralement bénigne, des follicules pileux, qui ne se
révelent malignes que quelques fois. Les pilomatrixomes se trouvent souvent dans la peau des
régions de la téte et du cou, mais peuvent apparaitre a d’autres endroits. lls peuvent étre enlevés
chirurgicalement.

Recommandations

a. Rechercher systématiquement des signes de tumeurs cutanées bénignes et malignes, y compris
des pilomatrixomes, et dirigez les patients vers des chirurgiens qui peuvent les retirer en toute
sécurité (voir la section « Chirurgie, anesthésie et contrdle de la douleur »). Apprenez aux patients
a détecter les pilomatrixomes en recherchant de petites bosses dures sous la peau et informez-les
qu’ils se trouvent le plus souvent sur la téte, en particulier prés de la racine des cheveux, et sur le
cou, certains sur les bras, les jambes ou le torse.

b. Encourager fortement les patients a suivre les directives de dépistage du cancer qui s’appliquent
a la population générale, telles que celles des cancers du colon, du sein, des testicules et du col
utérin.

c. Evaluer les nouveaux symptomes suspects du systéme nerveux central, de I'abdomenopelvien et
de la thyroide et envisagez la possibilité de cancers du cerveau, de I'utérus ou des ovaires et de la
thyroide.
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Considérations supplémentaires
Diagnostic

Contexte

Poser un diagnostic de Dystrophie Myotonique deType 1 (DM1) chez I'adulte n'est généralement pas
difficile, si le trouble est suspecté. Cependant, la voie qui méne au diagnostic est souvent compliquée
par la diversité des systémes corporels impliqués, le nombre de praticiens différents consultés et la
grande variabilité de la gravité des signes et des symptomes de la maladie. Un patient peut prendre
plusieurs années avant de recevoir un diagnostic correct de DM1.

Le diagnostic de DM1 doit étre suspecté chez tout patient présentant au moins trois des symptémes
suivants :

e PtOsis des paupiéres,

e Faiblesse distale, principalement des fléchisseurs des doigts et du poignet, sans contractures,
e Myotonie ou « raideur » des muscles,

e (Cataractes préséniles, en particulier du type polychromatique,

Le diagnostic de DM1 doit étre suspecté chez tout patient présentant I'un des cas ci-dessus ou des
antécédents familiaux :

e Bloc cardiaque du premier degré,

Syndrome du colon irritable (IBS, pour ses sigles en Anglais) ou taux élevé d’enzymes hépatiques,
e (Calculs biliaires a un jeune age,

e Récupération prolongée ou arrét respiratoire aprés une anesthésie,

e Résistance a lI'insuline ou diabete,

e Hypogonadisme hypogonadotrophique,

e Somnolence diurne excessive (EDS),

e Difficulté d’apprentissage légeére.

En cas de suspicion de DM1, un diagnostic définitif peut étre posé via un test génétique montrant
que le nombre de répétitions CTG dans la région 3'non-traduite (3’UTR) du géene DMPK (dystrophia
myotonia protein kinase) sur le chromosome 19 est élevé (> 50). Les nombres de répétitions CTG
compris entre 37 et 50 sont considérés comme des « prémutations », capables de s'étendre a la
fourchette de la maladie au cours des générations suivantes.
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Recommandations
Chercher :

a.

Les Symptoémes énumérés ci-dessus.

Tester :

a.

La DM1 par le biais de tests de génétique moléculaire constitue le premier axe d’investigation
pour tout patient suspecté d’'étre atteint de DM1. La biopsie musculaire ne doit plus étre
utilisée comme test de diagnostic lorsqu’il existe une nette suspicion clinique de DM1. Les
patients avec plus de 50 répétitions CTG dans la région 3’ non-traduite du géne DMPK sur le
chromosome 19 sont considérés comme atteints de DM1. Des résultats faux négatifs de tests
génétiques peuvent survenir, méme dans une famille avec un diagnostic établi de DM1 ; la
recommandation d'un expert est recommandée.

Les résultats physiques suspects pour un diagnostic de DM1 via un examen physique avec un
accent particulier sur les évaluations neuromusculaires, cardiovasculaires et respiratoires, et
I'obtention des antécédents médicaux de trois générations.

Se référer a :

a.

Aux services de Conseils en génétique (voir la section « Conseils en génétique ») pour les
patients présentant des signes cliniques indicateurs de DM1, destinés aux membres de la
famille a risque, afin de leur permettre de prendre une décision éclairée quant a I'opportunité
de subir un test génétique. Ces tests doivent étre effectués par un laboratoire accrédité
expérimenté dans la prestation de diagnostics de DM1 (voir genetests.org). |l est trés peu
probable que les personnes présentant des symptémes détectables de DM1 soient associées
a des répétitions de 37 a 49 CTG. Cependant, ces « prémutations » peuvent s’étendre a la
maladie au cours des générations suivantes, en particulier lorsqu’elles sont transmises par des
hommes. Les personnes ainsi identifiées devraient se voir proposer un conseil en génétique
(voir la section « Conseils en génétique ») pour discuter de leur risque de transmission de la
DM1.

b. Un spécialiste des maladies neuromusculaires, vraisemblablement un neurologue ou

un généticien clinicien ayant un intérét particulier pour les maladies neuromusculaires
héréditaires, pouvant faciliter une évaluation primaire « globale » du patient, en donnant la
priorité a des renvois supplémentaires spécifiques aux symptomes et en assurant une gestion
clinique continue.

Un cardiologue si des symptémes cardiaques importants sont détectés. Les patients chez lesquels un
diagnostic de DM1 est suspecté doivent étre immédiatement informés des risques d'anesthésie et de
sédation et faire I'objet d'une évaluation pour détecter d’éventuelles complications cardiaques (voir la
section « Cardiovasculaire »).
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Considérations supplémentaires

Conseils en génétique

Contexte

La DM1 est causée par I'expansion d'une séquence répétée CTG instable dans une région 3’ non-
traduite mais transcrite du gene DMPK (protéine kinase de la dystrophia myotonica) située sur le
chromosome 19q13.3.

Le nombre normal de répétitions CTG dans cette région est compris entre 5 et 37. Les nombres de
répétition supérieurs a 50 sont considérés comme des diagnostics de DM1. |l arrive parfois que

des individus héritent de 37 a 49 répétitions CTG. Des répétitions de cette longueur peuvent étre
rencontrées dans les branches latérales de familles atteintes de DM1 connues, en particulier chez les
générations plus a4gées, ou occasionnellement par hasard dans la population en général. A ce jour,
aucun cas de symptomes détectables de DM1 n’a été signalé chez les personnes présentant de 37 a 49
répétitions de CTG. Cependant, de telles « prémutations » peuvent s’étendre a la maladie au cours des
générations suivantes, en particulier lorsqu’elles sont transmises par des hommes.

Bien que les tests d’ADN, y compris les tests prénatal et présymptomatique, pour la DM1 soient
maintenant largement disponibles, I'interprétation des résultats pour le patient et sa famille présente
de nombreux pieges, faisant des conseils en génétique un élément utile du processus de diagnostic.

Le diagnostic de DM1 chez une personne de la famille a des implications pour les autres membres
de la famille, ce qui souléve des questions sur le fait de savoir si la personne concernée doit dire aux
membres de la famille qui ne présentent aucun symptéme et ensuite si ces membres de la famille
doivent ou non étre testés. Le diagnostic de DM1 chez une personne présymptomatique (y compris
un enfant) peut avoir des implications importantes pour la surveillance de la santé et la planification
familiale, mais il peut également étre source de difficultés pour obtenir une assurance ou de subir un
préjudice sur le lieu de travail.

Recommandations

a. Envisager de référer les patients atteints de DM1 a des services de conseils en génétique ou a
un neurologue ayant une expertise en DM1, méme si le patient ne souhaite pas avoir d’enfants.

b. Revoir le pedigree chaque année. Les conseils en génétique doivent étre répétés lorsque de
nouvelles informations ou circonstances changent les risques pour les membres de la famille.

c. Discuter et expliquer la complexité des schémas héréditaires observés dans cette maladie, en
particulier le risque qu’'une mere trés affectée donne naissance a un enfant gravement atteint,
par le biais des conseils en génétique des familles atteintes de DM1.

d. Informer les hommes et les femmes affectés par la DM1 de la possibilité de difficulté a
concevoir et que la difficulté augmente avec I'dge.

e. Aider les porteurs de mutations a informer leurs parents proches de la possibilité qu’ils aient
également hérité des risques et des répercussions de la DM1, méme si eux-mémes ou leurs
enfants sont actuellement asymptomatiques.
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Considérations supplémentaires

Conseils et prise en charge en fin de vie

Contexte

La prise de conscience des modeles de progression de la maladie et du potentiel de changements
soudains et significatifs du niveau de santé revét d’'une grande importance pour les personnes
atteintes de DM1. Les personnes atteintes de DM1 peuvent étre confrontées a des décisions
importantes en matiere de soins médicaux, y compris des choix vitaux, sans discussion préalable de
ces scénarios potentiels. Il est important de proposer des conseils anticipés pour examiner les choix

et options disponibles au fur et a mesure de I'évolution de la maladie. Les options permettant de
maintenir la nutrition via I'alimentation par sonde, d’aider la fonction respiratoire via la ventilation
assistée [Ventilation non invasive (NIV, pours ses sigles en Anglais) et ventilation invasive (IV, pours
ses sigles en Anglais)] et de prévenir les arythmies cardiaques a I'aide de dispositifs implantés doivent
étre discutées.

Pour certaines personnes atteintes de DM1, ces choix peuvent précéder de nombreuses années d’'une
situation de fin de vie ou de réconfort, alors que pour d’autres, ces choix peuvent étre inattendus en
raison d'un événement mettant la vie en danger ou d’'un changement d’espérance de vie. Avoir ces
discussions au début de la maladie, puis de maniéere intermittente tout au long du traitement de la
personne, permet au patient, aux soignants et a I'’équipe médicale d'avoir une meilleure connaissance
des choix disponibles et de la facon dont les choix affecteront chaque personne impliquée. Reconnaitre
le potentiel d’un fardeau important pour les aides-soignants et en discuter ouvertement aidera
également a guider la prise de décision.

Recommandations

Les médecins et autres professionnels de la santé qui soignent des patients atteints de DM1 devraient
prendre les mesures suivantes pour fournir des soins de fin de vie et encourager les directives
anticipées :

a. Recommander I'introduction de soins palliatifs au moment du diagnostic et a intervalles
réguliers par la suite. Les soins palliatifs doivent étre considérés comme une option
thérapeutique dans la filiére des soins pour contrdler les symptémes, lorsque cela est
nécessaire et pas seulement pendant les stades de fin de vie de la maladie

b. Présenter la prise de décision partagée aux patients, afin qu’ils développent leur propre
conscience pronostique. Considérez que les décisions peuvent changer d’un bout a I'autre,
et que les soins de fin de vie et les choix d'urgence respiratoire doivent étre rediscutés au
fur et a mesure que la maladie progresse, car les patients peuvent changer de direction en
s’aggravant.

c. Documenter la procuration durable pour les soins de santé peu aprés le diagnostic.
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Aviser les patients que la ventilation non invasive (NIV), la présence d'un stimulateur ou d’un
défibrillateur et la nutrition via un tube de gastrostomie sont des éléments acceptables des
soins palliatifs pour les patients atteints de DM1. Il est important que les patients sachent

que les symptomes d’insuffisance respiratoire peuvent s’améliorer avec une ventilation non
invasive (NIV) et que cela peut améliorer leur qualité de vie. La prise en charge de la dysphagie
peut réduire le risque de pneumonie par aspiration, principale cause de déces chez ces
patients. Les dispositifs d’assistance a la toux peuvent jouer un réle important dans la gestion
de la sécrétion, éviter I'étouffement et réduire le risque d’insuffisance respiratoire aigué.

Organiser les discussions préliminaires sur les directives préalables pour tous les patients, en
particulier avant les interventions chirurgicales, I'accouchement, I'introduction de la ventilation
assistée, le placement du stimulateur cardiaque ou du défibrillateur ou toute aggravation
importante de la situation médicale. Les discussions peuvent inclure des testaments de vie,
des documents de procuration et d’'autres directives préalables écrites

Encourager l'utilisation d’outils d'alerte médicale d’urgence.

Recommander des séances didactiques et des relations professionnelles permanentes entre
I’équipe de soins palliatifs et les équipes de soins palliatifs des communautés de patients.

Reconnaitre et réduire le fardeau des aides-soignants et indiquer si I'aide-soignant a ou non
une DM, offrant des soins de releve ou des mesures équivalentes aux patients pour améliorer
le soutien familial.

S’occuper du chagrin normal du patient et de sa famille, en cas de pertes physiques,
relationnelles et professionnelles, et proposer des conseils, le cas échéant.
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Addendum | :
Apercu du projet et liste des auteurs

Vue d’ensemble

Les Recommandations de soins fondées sur le consensus pour patients atteints de Dystrophie
Myotonique deType 1 (DM1) chez I'adulte ont été élaborées par un groupe de plus de 65 cliniciens
internationaux expérimentés dans les soins et le traitement des personnes vivant avec la Dystrophie
Myotonique deType 1 (DM1). Ce projet comprenait un comité directeur composé de 10 personnes

et un groupe de travail de 58 professionnels cliniques, avec le soutien supplémentaire des
professionnels Américains des centres de contrble et de prévention des maladies, Dr. Julie Bolen,
Chef d’équipe, Epidémiologie, et Natalie Street, Scientifique de la santé pour les troubles rares et les
effets sur la santé. LMyotonic de San Francisco, en Californie, a fourni un appui a la conception, au
développement, a la gestion et a I'édition du projet.

Remerciements

Ce projet, qui améliorera considérablement les informations disponibles pour les cliniciens traitant
les patients atteints de DM et les familles vivant avec cette maladie, n'aurait pas été possible sans
I'engagement inlassable et a long terme des professionnels internationaux impliqués dans son
développement.

Le projet remercie tout particulierement les docteurs Tetsuo Ashizawa et Richard Moxley Il pour
leur supervision, leurs conseils, leur rédaction et leur contenu. Les commentaires et le soutien
supplémentaires fournis par les Docteurs Nicholas Johnson, Giovanni Meola, Shree Pandya et
Mark Rogers ont également été grandement appréciés et ont permis d’améliorer le processus de
développement du projet. Une liste compléte des auteurs est disponible a la page suivante.
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Auteurs

Les auteurs du groupe de travail qui ont élaboré, peaufiné et mis au point I'intégralité du document et
du « Guide de référence rapide » sur une période d’un an et demi sont les suivants :

Systéme oculaire, tumeur maligne et endocrine

Présidents : Tetsuo Ashizawa, M.D., Institut méthodologique de neurologie de Houston &
Richard Moxley, lll, M.D., Université de Rochester

Guillaume Bassez, M.D., Ph.D., Institut de Myologie

Baziel van Engelen, M.D., Ph.D., Centre Médical Universitaire Radboud

Shahinaz M. Gadalla, M.D., Ph.D., Instituts Nationaux de la santé

Todd Goodglick, M.D., Hopital Universitaire de Georgetown / Centre Hospitalier Medstar de
Washington

Chad Heatwole, M.D., Université de Rochester

James Hilbert, M.S., Université de Rochester

Jack Puymirat, M.D., Ph.D., CHUQ-site Enfant-Jésus

CuixiaTian, M.D., Hopital pour enfants de Cincinnati

Muscle squelettique, réhabilitation et élocution
Présidents : Cynthia Gagnon, Ph.D., Université de Sherbrooke &
Shree Pandya, D.PT.,, Université de Rochester

Guillaume Bassez, M.D., Ph.D., Institut de Myologie

Edith Cup, Ph.D., Centre Médical Universitaire Radboud

Tina Duong, M.PT, Ph.D., Université de Stanford

Kate Eichinger, D.PT, Université de Rochester

Marie Kierkegaard, Ph.D., Institut Karolinska

Wilma J. Koopman, N.P, Ph.D., Université Western du Canada
Daphne Maas, PT., M.Sc., Centre Médical Universitaire Radboud
Laurie Sterling, M.S., Hopital Méthodiste de Houston

Shannan Venance, M.D., Ph.D., Centre de services de santé de Londres, Hopital Universitaire

Systeme cardiaque

Président : William J. Groh, M.D., MPH, Université de Médecine de la Caroline du Sud
Deepak Bhakta, M.D., Université d’'Indiana

Denis Duboc, M.D., Cochin Hospital, Université Paris-Descartes

Saman Nazarian, M.D., Ph.D., Université de Pennsylvanie

Subha Raman, M.D., Université de I'Etat d’Ohio

GordonTomaselli, M.D., College de médecine Albert Einstein

Neuropsychiatrie et systéme nerveux central

Président : Giovanni Meola, M.D., Université de Milan

Nathalie Angeard, Ph.D., Institut de Myologie

Marco Bozzali, M.D., Université de Sussex

Baziel van Engelen, M.D., Ph.D., R Centre Médical Universitaire Radboud
Anne-Berit Ekstrom, M.D., Hopital pour enfants Queen Silvia

Bruno Eymard, M.D., Institut de Myologie

Benjamin Gallais, Ph.D., Cégep de Jonquiére

David Moser, Ph.D., Université d’lowa

Peg Nopoulos, M.D., Université d’'lowa
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Louis Richer, Ph.D., Université du Québec a Chicoutimi
ChrisTurner, M.D., Ph.D., Hopital National de Neurologie et Neurochirurgie
Stefan Winblad, Ph.D., Université de Gothenburg

Diagnostics, OB-GYN & prise en charge familiale

Président : Mark T. Rogers, M.D., Hopital Universitaire de Hospital Wales
Janice L.B. Byrne, M.D., Université d’'Utah

Craig Campbell, M.D., Université de Western Ontario

John W. Day, M.D., Ph.D., Université de Stanford

Katherine D. Mathews, M.D., Université d'lowa

Darren G. Monckton, Ph.D., Université de Glasgow

Richard Petty, M.D., NHS Greater Glasgow and Clyde, Hoépital Général du Sud
Janel Phetteplace, M.S., Université d'lowa

Benedikt Schoser, M.D., Université Ludwig-Maximilians

Systéme respiratoire, somnolence diurne excessive et anesthésie
Président : Ericka Simpson, M.D., Institut Neurologique Méthodiste de Houston
Belen Esparis, M.D., Centre Médical du Mont Sinai

Marla Ferschl, M.D., Université de Californie, San Francisco

Venessa Holland, M.D., MPH, Institut Neurologique Méthodiste de Houston
Elisa De Mattia, PT., Fondazione Serena

Valeria Sansone, M.D., Ph.D., Université de Milan

Aparajitha Verma, M.D., Institut Neurologique Méthodiste de Houston

Soins palliatifs et conseil en fin de vie et prise en charge
Président : Laurie Gutmann, M.D., Université d'lowa

Ann Broderick, M.D., M.S., Centre Médical VA de la Ville d’'lowa
Elisabetta Roma, M.D., Fondazione Serena

Jacinda Sampson, M.D., Ph.D., Université de Stanford
CarenTrujillo, R.N., M.S.N., Université d'Utah

Systéme gastro-intestinal, myotonie et douleur

Président : Nicholas E. Johnson, M.D., Université du Commonwealth de Virginie
Kiera N. Berggren, M.A., M.S., Université d'Utah

Kari Lane, R.D., Université d'Utah

Ami Mankodi, M.D., NINDS, Instituts Nationaux de la Santé

Linda Nguyen, M.D., Université de Stanford

Jacinda Sampson, M.D., Ph.D., Université de Stanford

Jeffrey Statland, M.D., Centre Médical de I'Université du Kansas

S. H. Subramony, M.D., Université de Floride

Molly White, Paul Formaker, et Pam Lewis sont parmi les Chefs d’équipe de IMyotonic.
Margaret Wahl, R.N., agrégée d’'informations provenant de la Boite a outils de Myotonic et d'autres
ressources permettant de coordonner le document de procédure a texte unique.
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Méthodologie du projet

Afin de rationaliser le calendrier du projet et de réduire les colts, Myotonic a développé une
méthodologie personnalisée permettant de créer un consensus pour ce projet. La méthodologie a été
créée en fusionnant la procédure de texte unique et la technique de groupe nominal.

La procédure de texte unique, qui utilisait I'utilisation d’'un document unique comme point de départ
pour intégrer les données et les contributions des parties prenantes, a amorcé I'effort de recherche
d’un consensus. Margaret Wahl, R.N., a coordonné le document initial en utilisant les publications
suivantes comme source :

a) Myotonic. Boite a outils de Myotonic. 15 avril 2015 (Boite a outils, 2015).
b) Thornton, C. Dystrophie Myotonique, Cliniques Neurologiques. Aot 2014 (Thornton, 2014).
c) Gagnon, C., et al. Outil de parcours de soins intégré pour la DM1. 2015 (Gagnon, 2015).

d) Turner, C., and D. Hilton-Jones. Dystrophie myotonique : diagnostic, traitement et nouvelles
thérapies (révision), Opinion actuelle en Neurologie, Octobre 2014 (Turner & Hilton-Jones, 2014).

e) Day, J., Ferschl, M, Gropper, M, Moxley, R., Suggestions pratiques pour la gestion anesthésique
d’un patient atteint de dystrophie myotonique, révision de 2015.

Le Comité Directeur a examiné et approuvé le document unique, qui a ensuite été distribué au groupe
de travail. Le groupe de travail était divisé en 8 sous-comités de zone d’étude traitant 20 symptémes
ou zones spécifiques de la maladies. Les membres du sous-comité de la zone d'étude ont revu puis
affiné le texte au moyen de plusieurs cycles d’édition coordonnés par Myotonic, créant ainsi un projet
final pour examen et discussion en groupe. Leffort de procédure de texte unique a commencé a
I"'automne 2015 avec une réunion de lancement lors de la conférence annuelle de Myotonic 2015 a WA,
DC et s’est achevé en avril 2016.

La procédure de texte unique a été suivie par la mise en ceuvre d’'un sommet de projet de deux

jours impliquant la technique du groupe nominal. En juin 2016, 53 membres du groupe de travail

sur 66 se sont réunis a Miami, en Floride (Etats-Unis d’Amérique) pour des discussions finales et des
prises de décision au niveau des sous-comités des zones d’étude. Des animateurs professionnels ont
dirigé chacune des discussions du sous-comité. Les modifications finales élaborées a partir de cette
discussion facilitée ont été compilées dans un document mis a jour, qui a ensuite été partagé avec
I’ensemble du groupe de travail.

Les membres du groupe de travail se sont ensuite rencontrés lors d'une réunion structurée en
personne dirigée par un facilitateur expérimenté pour recueillir les modifications finales, classer les
contributions et suggestions et générer une version finale. Au cours de la réunion pléniere du groupe
de travail, le facilitateur a dirigé une discussion a tour de réle de chaque révision ou édition créée lors
des discussions du sous-comité, et les membres du groupe de travail ont formulé des commentaires.
Toutes les éditions ont été agrégées et chaque membre du groupe de travail a ensuite évalué en

privé chaque édition proposée sur une échelle de 1 a 5. Les modifications les mieux classées ont été
conservées et les modifications les moins bien classées ont été rejetées.

Le sommet de juin a donné lieu a de nouvelles phases de mise au point a I'automne 2016. Le
document a été finalisé pour publication a I'été 2017. Un « Guide de référence rapide » et des
organigrammes destinés a améliorer I'acces et la lisibilité ont également été créés a cette époque.
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