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Les myotonies non dystro-
phiques (MND) sont des mala-
dies rares, parfois trés rares,
chroniques, invalidantes, de
début souvent précoce's.
Elles imposent un suivi tout au
long de la vie, et une particu-
larité complique tout : une tres
grande variabilité des manifes-
tations’. Intensité et localisa-
tion de la myotonie, caractere
permanent ou épisodique, sen-
sibilité a 'effort ou au contraire
a limmobilité, au froid, au
stress, aux variations hor-
monales, au jedne'? Chez un
méme patient, les symptémes
peuvent varier selon la saison,
le niveau de stress ou encore
le fait d'étre a jeun. Cette varia-
bilité complique le diagnostic
et ['évaluation de la myotonie,
et peut contribuer a l'errance
diagnostique'. C'est précise-
ment ce qui justifie l'existence

dun centre dédié. Il réunit
trois expertises complémen-
taires au service du diagnostic
et de l'accompagnement des
patients : la clinique, assuree
en consultation ; l'électromyo-
graphie, dont les tests fonc-
tionnels d'effort contribuent a
caractériser les myotonies et a
orienter les investigations gé-
nétiques ; enfin, le diagnostic
moléculaire et le conseil géné-
tigue qui l'accompagne. Cest
la combinaison des trois qui
nous a permis d'identifier de
nouveaux variants génétigues,
de décrire les phénotypes qui
leur sont associés et de recon-
naitre des entités jusque-la in-
connues, dont une forme néo-
natale sévere, potentiellement
fatale, qu'il faut savoir repé-
rer‘. Mais la complexité de ces
maladies dépasse largement
le diagnostic. Le centre s'est
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Dr Savine Vicart

Neurologue, coordonnatrice du Centre de
reférence des canalopathies musculaires, Hopital

Universitaire de la Pitié-Salpétriére (AP-HP)

Ces patients n’ont pas de canne. Rien ne laisse
paraitre leur handicap. Et pourtant U'impact sur
leur quotidien peut étre considérable

donc organisé de facon mul-
tidisciplinaire : neurologues,
cardiologues pour le suivi de
certains traitements, psycho-
logues pour une dimension
trop souvent sous-évaluée, ex-
pertises plus specifiques pour
la grossesse, ['anesthésie et la
période péri-opératoire. Notre
expertise contribue a sécuriser
ces situations a risque grace a
la diffusion de nos recomman-
dations de prise en charge aux
professionnels qui prennent
en charge ces patients, hors
du centre, au sein de la filiere
Filnemus comme a linterna-
tional. Nous intervenons €ga-
lement en appui lorsqu’une
situation urgente se présente,
notamment a la demande
d'anesthésistes ou dautres
professionnels confrontés a
un risque particulier®.

Ce numéro donne la parole

aux professionnels qui font
vivre ce parcours au quoti-
dien, autour de cing dimen-
sions complémentaires : 'élec-
tromyographie, la génétique,
les outils de suivi, l'accompa-
gnement psychologique et la
grossesse. Le fil qui les relie,
Cest 'harmonisation : faire en
sorte que chague patient, ou
gu'il soit suivi, puisse bénéfi-
cier d'une évaluation et d'une
prise en charge de qualité.

Deux chantiers nous occupent
pour Uavenir. Le premier, ce
sont les outils d’évaluation,
aujourd’hui insuffisants et peu
spécifiques®: il nous faut une
échelle assez robuste pour
identifier les patients sus-
ceptibles de bénéficier d’un
traitement, en mesurer preé-
cisément le bénéfice et carac-
tériser les trajectoires indivi-
duelles. Le second chantier

concerne la réponse au trai-
tement. Les essais cliniques
coordonnés par le centre ont
contribué a établir Uefficacité
du traitement de reéférence
dans les myotonies non dys-
trophiques, une avancée im-
portante pour les patients.
Aujourd’hui, nos recherches
visent a3 mieux comprendre
les différences de réponse et
de tolérance d’'une personne
a lautre, afin de progres-
ser vers une prise en charge
toujours plus personnalisée.
Avec les équipes de recherche
fondamentale, nous construi-
sons une chaine compléte,
de Uobservation clinique a
Uidentification du variant ge-
nétique, puis a 'étude de ses
conséquences fonctionnelles
et de la sensibilit¢ des va-
riants aux différentes mole-
cules. Ces travaux en sont en-
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core a leurs débuts, mais ils
poursuivent une méme am-
bition : mieux caractériser la
maladie et sa variabilité pour
progresser, a terme, vers une
prise en charge plus person-
nalisée.
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Dans les
dystrophiques, VEMG
(électromyogramme) a laiguille
permet de mettre en évidence les
décharges myotoniques?, tandis
que les tests d'effort spécifiques
permettent de caractériser les
anomalies de Uexcitabilité musculaire
diagnostic

myotonies non

et dorienter le
génétique?’. Perfectionnés a la Pitié-
Salpétriere par le Pr Fournier’®,
ces tests nécessitent une expertise

particuliere. Le Dr Marianne
Hézode-Arzel en présente les
modalités, les exigences techniques
et les pieges d’interprétation.

A quel moment ['électromyo-
gramme intervient-il dans le
parcours d'un patient chez
lequel on suspecte une myo-
tonie non dystrophique ?

Dr Hézode-Arzel: Les patients
nous sont genéralement
adressés par un neurologue,

L'ELECTROMYOGRAMME
a l'épreuve de l'effort

le plus souvent du centre de
référence, qui suspecte une
myotonie et souhaite confir-
mer cette hypothese ou re-
chercher un diagnostic dif-
férentiel. Il arrive beaucoup
plus rarement gque l'on dé-
couvre fortuitement une myo-
tonie chez un patient adresse
pour un probleme plus banal
(par exemple un canal carpien
en ville) ou bien que le méde-
cin traitant demande un EMG
pour un probleme moteur
non identifié dans la mesure
ou ces maladies sont tres peu
connues hors du cercle spé-
cialise.

Qu'allez-vous  rechercher
lors de l'examen ?

Dr Hézode-Arzel : D'abord la
myotonie elle-méme. C'est
pourguoi jinverse l'ordre ha-
bituel : l'examen commence
classiguement par les nerfs
et se termine par les muscles,
a l'aiguille’; dans ce cas par-
ticulier, je commence par les
muscles. A 'EMG a l‘aiguille,
la myotonie se traduit par des
décharges électriques carac-
téristiques?,  généralement
faciles a mettre en évidence
et absentes dans un muscle
sain®. On regarde ensuite sis'y
associent des signes de myo-

pathie. La présence de signes
myopathiques peut orienter
vers une dystrophie myoto-
nique, de type 1 (DM1, mala-
die de Steinert) ou de type 2
(DM2)2. En leur absence, une
myotonie non dystrophigue
est probable. On passe alors
a la stimulodétection : l'étude
des nerfs par électrodes et
stimulation électrique, avec
les tests spécifiques établis
pour les syndromes myoto-
niques’.

En quoi consistent les tests
d’effort ?

Dr Hézode-Arzel : Dans les
myotonies non dystrophiques,
la conduction nerveuse est
généralement normale'®. Les
tests d'effort permettent de
mettre en évidence des ano-
malies de 'excitabilité muscu-
laire qui ne sont pas détectées
par létude conventionnelle.
Au début des années 2000, le
Pr Emmanuel Fournier a
étudié les tests de provoca-
tion par leffort et le froid et
mis en place un protocole :
trois efforts brefs répétes de
dix secondes, suivis d'un en-
registrement de la réponse
nerveuse apres chaque ef-
fort, réalisés a température
ambiante sur une main, puis

apres refroidissement sur
lautre’. Les variations de
amplitude de la réponse
musculaire apres l'effort per-
mettent de distinguer trois
profils électrophysiologiques
principaux, qui orientent vers
le canal ionique en cause :
le type | évogque une pa-
ramyotonie, le type Il oriente
principalement vers une
myotonie du canal chlore et
le type Il oriente en premier
vers une myotonie du canal
sodium’”.  Nous concluons
alors a un syndrome myo-
tonique sans signe myopa-
thigue associe a l'examen,
avec un profil électrophy-
siologique de type |, Il ou Il
selon la classification de
Fournier’. Un test deffort long
peut compléter le bilan en cas
de suspicion de canalopathie
sodique avec épisodes de pa-
ralysie®.

Ces tests sont-ils difficiles a
réaliser ?

Dr Hézode-Arzel : En pratique,
ces tests sont principalement
réalisés par des électromyo-
graphistes expérimentés, no-
tamment dans les centres de
reférence. La technigue est
simple : des électrodes, une
stimulation, un effort de dix
secondes. Mais elle exige une
rigueur presque obsession-
nelle. Un léger déplacement
de l'électrode de stimulation,
une stimulation trop intense
(donc douloureuse), une tem-

INTERVIEW/
De la neurologue

pérature cutanée insuffisante
OU une transpiration exces-
sive peuvent suffire a faus-
ser les résultats. Finalement
cela prend une vingtaine de
minutes chez quelgu'un d'en-
trainé.

Quels sont les principaux
pieges d’interprétation ?

Dr Hézode-Arzel : Le premier,
c'est la douleur. Un examen
qui fait mal est source der-
reurs : le patient se contracte
et cela peut étre pris pour
une activité spontanée'’. On
m'adresse parfois des pa-
tients chez qui un premier
EMG avait « trouvé » une
myotonie ; je n'en trouve
pas, et ils me racontent gque
lexamen avait été tres dou-
loureux. Un patient détendu,
lui, se préte tres bien a 'exa-
men : le plus jeune gue nous
avons examiné sans pro-
blemes avait trois ans.
Comment s’organise la suite
avec les cliniciens et les gé-
néticiens ?

Dr Hézode-Arzel Nous
réadressons le patient au
neurologue du centre de ré-
férence avec la confirmation
du syndrome myotonique
et une orientation vers le
canal muté suspecte ; cest le
clinicien qui prescrit l'analyse
genétique, réalisée au labo-
ratoire du Dr Sternberg. En
pratique, le laboratoire ana-
lyse simultanément plusieurs
genes impliqués dans les ca-
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praticienne vacataire au
service des explorations
fonctionnelles, Hopital

Universitaire de la

Les tests d’effort
permettent de
caractériser les
anomalies de Uexcitabilité

musculaire et d’orienter
le diagnostic génétique

nalopathies musculaires. On
recommande aussi de recher-
cher quasi systématiquement
une maladie de Steinert (DM1)
par précaution, car la présen-
tation cliniqgue peut parfois
étre proche de celle d'une
myotonie non dystrophigue
et l'enjeu est important (bilan
cardiague notamment urgent
pour un Steinert)?. Les résul-
tats cliniques, électrophysio-
logiques et génétiques sont
ensuite confrontés en reu-
nion multidisciplinaire. Leur
concordance est générale-
ment bonne, méme si des dis-
cordances peuvent nécessiter
une discussion approfondie.
L’EMG a-t-il une place dans le
suivi ?

Dr Hézode-Arzel : Non, pas
dans le cadre du suivi habi-
tuel. Nous réalisons une cin-
quantaine de tests par an,
dont 99 % concernent de nou-
veaux patients. L'examen n'est
répété qu'en cas de modifi-
cation clinigue, par exemple
devant une aggravation des
difficultés a la marche ou des
difficultés de préhension, ou
encore des douleurs.

Pitié-Salpétriére, AP-HP
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Derriére le terme de myotonie non
dystrophique se cachent plusieurs
maladies génétiques, liées au canal
sodium ou au canal chlore du muscle
squelettique'>.  Les distinguer,
écarter une dystrophie myotonique,
adapter le conseil genéetique et

les précautions au quotidien : le
diagnostic moléculaire est une étape
a part entiére du parcours. Le Dr
Damien Sternberg explique comment
le panel de génes a transformé
cette démarche et ce gqu'il reste a
développer.

Pourquoi est-il devenu indis-
pensable d'aller jusqu’au dia-
gnostic moléculaire ?

Dr Sternberg : D'abord pour
savoir exactement de quelle
maladie il s'agit. Le principal
diagnostic différentiel est celui
des dystrophies myotoniques,
dont les atteintes peuvent de-
passer le cadre musculaire et

concerner notamment le sys-
téme nerveux central et les
fonctions endocriniennes?. Eta-
blir un diagnostic moléculaire
de myotonie non dystrophique
permet donc de mieux distin-
guer ces maladies et d'orien-
ter la recherche de diagnos-
tics différentiels. Le diagnostic
moléculaire est également
essentiel pour le conseil géneé-
tique, puisqu'il permet notam-
ment de préciser le risque de
transmission : dans les formes
autosomiques  dominantes,
chaque enfant a un risque de
50 % d'hériter du variant res-
ponsable ; dans les formes re-
cessives, le risque d'avoir un
enfant atteint dépend notam-
ment du statut géenétique de
l'autre parent. Enfin, la confir-
mation génétique est devenue
essentielle pour caractériser
précisement les patients, no-
tamment dans le cadre des
études cliniques. Elle contri-
bue également a étayer et pre-
ciser les choix thérapeutiques,
les prises en charge et le suivi,
les différents types de myo-
tonies ayant des symptémes
particuliers qui sont a prendre
en compte.

Comment ['analyse génétique
S'articule-t-elle avec (a clinique

CANAL SODIUM OU CANAL CHLORE:
ce que revele le panel de genes

et ['électromyogramme ?

Dr Sternberg : La majorité des
demandes nous viennent des
centres de référence neuro-
musculaires. Souvent, mais
pas toujours, le patient a eu un
EMG mettant en évidence des
salves myotoniques, parfois
un test d'effort bref répété qui
a typé sa myotonie. Ce n'est
pas un prérequis, et le typage
n'est pas toujours tranché. Il
est par ailleurs recommande
de rechercher en parallele les
expansions de DM1 et DM2, car
les dystrophies myotoniques
peuvent avoir une présenta-
tion presque exclusivement
myotonique? : Nous avons eu
des cas ou l'on pensait a une
myotonie non  dystrophique
et ou il s'agissait d'une DM2.
Notre panel ne détecte pas ces
expansions de triplets ou de
quadruplets.

Que recherche précisément le
panel ?

Dr Sternberg : Le principal
progres du panel est de pou-
voir analyser simultanément
plusieurs genes. Il comprend
les deux principaux genes im-
pliqués dans les myotonies
non dystrophiques, SCN4A et
CLCNI, qui codent respecti-
vement le canal sodium et le

INTERVIEW/

Du médecin biologiste

canal chlore du muscle sque-
lettique, ainsi que des genes
associés a d'autres maladies
pouvant entrainer des symp-
tdmes proches?. C'est notam-
ment le cas de la maladie de
Brody, liée a un défaut de re-
captage du calcium dans les
fibres musculaires, mais aussi
de certaines maladies asso-
ciees a des myokymies, de la
maladie du rippling muscle ou
des syndromes d’hyperexcita-
bilité nerveuse périphérique?.
Le résultat peut confirmer la
suspicion initiale : une ano-
malie de CLCNT chez un pa-
tient présentant une myotonie
congénitale qui s'améliore a la
répétition des mouvements,
ou une anomalie de SCN4A
devant une paramyotonie de-
clenchée par le froid. Dans
certains cas, nous identifions
des variants dans les deux
genes, qui peuvent contribuer
ensemble a la maladie et s'ac-
compagner d'un tableau plus
severe. Une analyse limitee
a un seul gene risquerait de
passer a coté de cette situa-
tion. Enfin, le panel peut aussi
révéler un autre diagnostic,
comme la maladie de Brody,
gui peut se manifester par des
difficultés de relaxation mus-
culaire sans déecharges myoto-
niques a 'lEMGZ

Quels types d'anomalies le
panel de génes détecte-t-il ?
Dr Sternberg : Le panel dé-
tecte notamment des subs-

titutions nucléotidiques, qui
peuvent entrainer un chan-
gement d'acide aminé ou per-
turber 'épissage, cest-a-dire
une étape de maturation de
UARN. Il permet également
d'identifier des réarrange-
ments de plus grande taille,
notamment des délétions d'un
ou plusieurs exons et, plus
rarement, des duplications.
Une seule technique offre ain-
si une exploration étendue de
plusieurs genes et de diffé-
rents types d'anomalies. Pour
CLCNT, nous avons également
inclus les régions introniques,
car certains variants peuvent
se situer en profondeur dans
ces régions'?. Pour SCN4A,
l'analyse porte sur les régions
codantes, les variants respon-
sables des myotonies non dys-
trophiques étant principale-
ment des variants faux-sens'2
Qu'attendez-vous pour aller
plus loin ?

Dr Sternberg : Le panel ré-
pond bien dans 90 % des cas.
La limite, c'est linterprétation
de certains variants nouveaus,
notamment les faux-sens du
canal sodium dont on ignore
s'ils sont pathogenes. Ce qui
mangue, ce sont des tests
fonctionnels : exprimer le ca-
nal muté dans un systeme
cellulaire et étudier ses pro-
prietés électrophysiologiques.
En France, ce n'est ni systé-
matique, ni facilement acces-
sible. Au-dela de la confirma-
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responsable des tests
diagnostiques, Hopital
Universitaire de la Pitié-

Une exploration génétique
globale renforce la valeur
d’un résultat négatif et

permet d’envisager plus
solidement d’autres
hypothéses diagnostiques

tion du réle causal du variant,
la caractérisation de ses
consequences fonctionnelles
pourrait, a terme, contribuer
a orienter les choix thérapeu-
tiqgues, notamment chez les
patients dont la réponse aux
traitements disponibles est
insuffisante ou qui les tolerent
mal.

Le diagnostic précis change-t-
il Uinformation donnée au pa-
tient ?

Dr Sternberg : Oui, et cest
important. Une paramyotonie
sensible au froid nécessite
des précautions lors d'une
baignade en eau froide ; une
myotonie congeénitale peut né-
cessiter une vigilance particu-
liere lors de la mise en mou-
vement apres une période de
repos. Certaines mutations
s'accompagnent de manifes-
tations associées, une dys-
phagie au froid par exemple.
Aux préconisations générales,
notamment anesthésiques, la
mutation permet d'ajouter des
conseils ciblés : plus le patient
connait sa maladie, mieux il
l'anticipe.

Salpétriere (AP-HP)
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GROSSESSE ET MYOTONIE
NON DYSTROPHIQUE : (e bon parcours

de soins, le plus tot possible

La maternité de la Pitie-
Salpétriere s’est spécialisée dans
laccompagnement des femmes
enceintes atteintes d’'une maladie
chronique. Pour une patiente atteinte
de myotonie non dystrophique, il

s’agit de mobiliser une équipe qui
connait sa maladie, de construire
tot son parcours et de préparer
l'aprés-naissance. Le Pr Jacky Nizard
explique pourquoi une orientation

précoce  vers les équipes
expérimentées est essentielle.

De quoi une patiente atteinte
de myotonie non dystrophique
a-t-elle besoin pour étre bien
accompagnée ?

Pr Nizard : D'abord, d'une
équipe qui connait sa maladie
et, dans un monde parfait, de
soignants qui se connaissent :

des obstétriciens et des neu-
rologues habitués a travailler
ensemble. Ensuite, tout deé-
pend du niveau de handicap.
Certaines patientes nont au-
cune demande particuliere ;
d'autres ont besoin détre
accompagnées pendant la
grossesse, et surtout dans le
post-partum. D'ou notre par-
tenariat avec le SAPPH (Ser-
vice d'accompagnement a la
parentalité des personnes en
situation de handicap), qui aide
les futurs parents a préparer
l'arrivée de l'enfant et le retour
a domicile ; une sage-femme
partagée entre nos deux struc-
tures fait le lien. Car si la pa-
tiente connait déja ses difficul-
tés quotidiennes, tout change
une fois qu'il y a un bébé. Le
SAPPH aide les parents a s'en-
trainer avec du matériel adap-
té, a choisir 'équipement de
puériculture et a mener les de-
marches aupres de la MDPH
(Maison départementale des
personnes handicapées).
Pourquoi insistez-vous autant
sur la notion de parcours de
soins ?

Pr Nizard Parce que
construire un parcours adap-
té a chaque couple, c'est notre
cceur de métier, et que cela

suppose que la patiente ait été
identifiée comme ayant des be-
soins particuliers et adressée
a une équipe qui en a l'habitu-
de. Nous sommes tres deman-
deurs de voir ces patientes
en consultation pré-concep-
tionnelle, pour apprendre a se
connaitre et leur expliquer le
suivi, 'accouchement et la preé-
paration de la période post-na-
tale ; sinon, le plus tét possible
une fois enceintes. Le transfert
en fin de grossesse depuis une
autre maternité, qui découvre
tardivement ses besoins parti-
culiers, est pour moi un échec
du systeme. Un point passe
souvent sous les radars : les
couples ou cest 'homme qui
est atteint. La grossesse peut
étre suivie n'importe ou, mais
la préparation du retour a do-
micile peut nécessiter une ex-
pertise pour le conjoint, et ces
couples ne nous arrivent pas.
La grossesse peut-elle reten-
tir sur la maladie ?

Pr Nizard : Dans beaucoup de
maladies neuromusculaires,
la difficulté est de faire la part
des choses. Au premier tri-
mestre, nausees et vomisse-
ments peuvent compliquer la
prise des traitements ; en fin de
grossesse, toutes les femmes

INTERVIEW/

Du gynécologue-obstétricien

sont plus fatigables. Quand
une patiente me dit qu'elle doit
s‘arréter au premier de ses
quatre étages, est-ce la ma-
ladie ou simplement la gros-
sesse ? C'est toute la subtilite
du travail entre obstétriciens
et neurologues : déterminer
ce qui releve de la grossesse
et ce qui releve de la maladie,
afin d'adapter au mieux l'ac-
compagnement de la patiente.
Lorsque la myotonie est en
cause, des mesures ou des
aides spécifiques peuvent étre
envisagees avec les spécia-
listes concernes.

L'accouchement demande-t-il
des précautions particulieres ?
Pr Nizard : Pas forcément.
Certaines patientes ne sont
pas affectées. Pour celles qui
arrivent en fin de grossesse
tres fatiguées, nous pouvons
envisager, au cas par cas, un
déclenchement avant le terme
prévu afin de limiter la pénibi-
lité des dernieres semaines.
Quand la fatigabilité rend les
efforts expulsifs difficiles, sur-
tout pour un premier enfant,
nous recourons plus facile-
ment et plus tot a une aide ins-
trumentale, ventouse ou for-
ceps. La péridurale peut aussi
étre posee plus tot, car la dou-

leur majore la fatigue. Tout l'in-
térét est d'en parler en amont,
pour les rassurer : si elles n'y
arrivent pas, nous sommes la.
Il est également important que
la patiente soit évaluée par
une équipe danesthésie fa-
miliarisée avec sa pathologie,
afin d'anticiper les éventuelles
contre-indications et précau-
tions medicamenteuses. Cest
d'ailleurs souvent apres la
consultation d'anesthésie, en
fin de grossesse, gu'une autre
maternité décide de nous
transférer la patiente.

Que se passe-t-il aprés la
naissance ?

Pr Nizard : Dans limmédiat,
notre attention porte surtout
sur les besoins de la mere et
sur la préparation du retour
a domicile. Nous proposons
des chambres adaptées, avec
des baignoires réglables en
hauteur pour donner le bain
assis, et nous encourageons
le coparent a étre présent en
permanence grace aux lits ac-
compagnants : ces quelques
jours en maternité sont une
formation pour le couple, pour
qu'a la sortie, ils soient des pa-
rents autonomes comme les
autres.
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Les transferts en fin
de grossesse sont des
échecs de notre systéme :
les besoins et les risques
n’ont pas été
identifiés a temps

Quel message pour les pro-
fessionnels qui suivent ces
patientes ?

Pr Nizard : Les orienter le plus
tot possible vers les équipes
qui ont l'habitude. C'est la res-
ponsabilité de tous, d'autant
plus dans une maladie rare. La
distance n'est pas un obstacle :
pour les patientes qui habitent
loin, NouUs organisons un Suivi
conjoint avec une maternité
de proximité, ou elles peuvent
se rendre en urgence, et nous
redigeons le protocole dac-
couchement pour formaliser
nos recommandations, méme
si elles n'accouchent pas chez
nous.

Sorbonne Université, Paris
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Objectiver la myotonie a lU'examen
est une chose ; mesurer son
retentissement sur la vie quotidienne
en est une autre. Faute d'outils
spécifiques et standardisés, le suivi
repose encore largement sur le
ressenti du patient et U'habitude du

clinicien. Le Dr Rocio Nur Villar Quiles
présente deux outils développés pour
y remédier : une échelle clinique en
cours de validation, la CMRS, et une
fiche pratique pour structurer la
consultation.

Pourquoi un suivi régulier
est-il essentiel chez ['adulte
atteint de myotonie non dys-
trophique ?

Dr Villar Quiles : Pour évaluer
les symptomes, leur intensite,
leur évolution et leur impact
sur la vie professionnelle, so-
ciale et familiale ; pour antici-
per les événements intercur-
rents qui peuvent aggraver

la myotonie ; pour apprécier
lefficacité et la tolérance des
traitements, les adapter au fil
du temps et surveiller d'éven-
tuels effets secondaires. Le
suivi est particulierement
important lors de certaines
étapes de la vie, notamment
la grossesse, le post-partum
ou la ménopause, Mmais aussi
en cas de chirurgie ou de ma-
ladie associee. Un projet de
grossesse doit ainsi étre anti-
Cipé, car il peut nécessiter une
adaptation du traitement et le
recours a des mesures non
meédicamenteuses, comme la
kinésithérapie. L'objectif est de
préserver autant que possible
la qualité de vie du patient.
Qu'est-ce qui rend 'évaluation
de ces patients difficile ?

Dr Villar Quiles : L'impact de la
myotonie est souvent apprecié
de facon subjective. Lexamen
clinique lobjective, mais ne
permet pas a lui seul d'éva-
luer son retentissement réel :
dans quelles situations sur-
vient-elle, a quelle fréquence
et avec quels symptbmes as-
sociés ? La fatigue, les dou-
leurs ou la faiblesse transitoire
peuvent notamment avoir un
impact sous-estimeé sur le quo-
tidien®. Les outils dont nous

CMRS ET FICHE DE CONSULTATION :
deux outils pour harmoniser le sulvi

disposons sont limités et géne-
riques. Le questionnaire INQoL
(Individualized  Neuromuscu-
lar Quality of Life), fréquem-
ment utilisé dans les maladies
neuromusculaires, mesure la
qualité de vie mais n'est pas
spécifique’. La Myotonia Beha-
viour Scale est spécifique de la
myotonie, Mmais repose sur une
auto-évaluation, sans compo-
sante objective et sans détail
sur les conséguences fonc-
tionnelles®. Il mangue un outil
specifique et standardisé, pour
la pratique clinique comme
pour les études.

En quoi consiste la CMRS ?
Dr Villar Quiles : La Clinical
Myotonia Rating Scale (CMRS)
a été congue au centre de refe-
rence pour les myotonies non
dystrophiques'®, en s'inspirant
d'une échelle utilisée dans les
dystonies, qui peuvent éga-
lement avoir une expression
segmentaire et épisodique.
Elle comporte deux parties.
La premiere évalue la séve-
rité a partir de l'examen cli-
nique, complété par un inter-
rogatoire sur la fréquence des
symptémes. La seconde est
une échelle de handicap, qui
mesure limpact de la myoto-
nie sur les activités de la vie

quotidienne : parole, écriture,
manipulation, hygiene, ha-
billage'. La passation prend
une vingtaine de minutes, en
consultation. Elle pourrait per-
mettre un suivi longitudinal
du patient, sous traitement ou
non, et offrir aux études cli-
nigues un outil commun, alors
que différentes échelles sont
actuellement utilisées.

Ou en est sa validation ?

Dr Villar Quiles : Elle n'est pas
encore completement validée.
Nous l'utilisons actuellement
dans une étude thérapeutique
internationale, afin de la tes-
ter aupres d'un plus grand
nombre de patients et de re-
cueillir les données néces-
saires a sa validation et a son
calibrage.

Et (a fiche pratique de consul-
tation ?

Dr Villar Quiles : C'est un ou-
til complémentaire, élabore il
y a guelgues années par un
comité scientifiqgue réunissant
plusieurs membres du réseau
Filnemus : un dépliant tres
visuel et synthétique, pense
comme une checklist pour
guider le clinicien dans 'explo-
ration systématique des symp-
tdbmes. On y trouve un rappel
des signes a rechercher, une
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échelle visuelle analogique ou
le patient situe lintensité de
sa géne, une liste des activités
quotidiennes a évaluer, puis
une seconde partie consacrée
au traitement : posologie, tolé-
rance, efficacité, effets indési-
rables, ainsi que les éléments
de suivi biologique ou cardio-
logique adaptés au traitement.
La fiche structure la consul-
tation ; la CMRS pourrait s'y
intégrer. Elle est accessible
depuis le site du centre de re-
férence, ou figurent également
les recommandations anes-
thésiques®.

Quel impact attendez-vous de
ces outils ?

Dr Villar Quiles : Ces mala-
dies sont si rares que les re-
tours restent limités, mais ils
sont positifs. L'enjeu principal,
cest Uharmonisation. Tous
les centres ne voient pas le
méme nombre de patients ; un
recapitulatif évite les oublis,
et pour un patient qui passe
d'un centre a l'autre, ces outils
peuvent favoriser une prise en
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Examiner un patient
permet d’objectiver la
myotonie. Cela ne dit rien
de ce qu’elle lui colte,

chaque jour, pour parler,
écrire ou s’habiller

charge plus homogene.

Quelle est la prochaine étape ?
Dr Villar Quiles : Finaliser
la validation de la CMRS,
d'abord. Puis élaborer un pro-
tocole national de diagnostic
et de soins actualisé, spécifi-
quement dedié aux myotonies
non dystrophiques. Réunir pé-
diatres, neurologues adultes,
kinésithérapeutes, médecins
de MPR, cardiologues, pour
définir ensemble les criteres
diagnostiques,  ['évaluation
clinique et la prise en charge,
qui varie encore d'un centre a
l'autre selon les habitudes de
prescription. Des recomman-
dations partagées au niveau
national : c'est ce qui nous
manque.

Pour plus d’informations

sur la fiche de consultation
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permanente

Si les myotonies non dystrophiques
sont avant tout des maladies
musculaires, leur retentissement
psychologique ne doit pas étre sous-
estimé. Errance diagnostique parfois
longue, symptomes fluctuants

imposant une vigilance constante’,

invisibilité qui protéege autant
qu’elle isole : Mme Marcela Gargiulo
decrit ces enjeux et la place de
accompagnement  psychologique
dans le parcours.

Quels sont les principaux en-
jeux psychologiques pour un
adulte atteint de myotonie
non dystrophique ?

Mme Gargiulo : J'en distingue
trois. Le premier, c'est ler-
rance diagnostique. Quand
elle a été longue, le patient
a Vécu avec des symptomes
invisibles, fluctuants ou aty-
piques, dans lincertitude et
sans réponse medicale. Les

patients reviennent souvent
sur cette période, marquée
par le sentiment de ne pas
étre compris, et surtout de
ne pas étre crus. L'annonce
du diagnostic est alors une
étape meédicale, mais aussi
une forme de reconnaissance
de leur expérience subjective :
elle donne enfin un sens a des
symptomes restés incompris.
Le deuxieme enjeu, ce sont
les fluctuations. Elles im-
posent une anticipation et
une adaptation permanentes,
qui ont un codt psychigue.
Les patients décrivent ce tra-
vail constant : anticiper les
mouvements, éeviter les fac-
teurs declenchants, rester
en alerte aux réactions de
leur corps, modifier leurs ha-
bitudes. Cela peut chez cer-
tains patients entrainer une
charge mentale qui nécessite
un soutien psychologigue.
D'autres s'adaptent aux aléas
de la maladie et développent
des stratégies tres efficaces.
Chez certains patients, cette
vigilance finit par entraver la
spontanéité du mouvement :
il faut penser ce que, habi-
tuellement, nous accomplis-
sons sans réflechir. Tout ce
gue nous faisons sans y pen-

UNE MALADIE QUI NE SE VOIT PAS :
le colt psychigue de ['anticipation

ser demande chez eux une
attention particuliere pour
prévenir les symptomes, et le
rapport au corps s'en trouve
progressivement transforme.
Le troisieme, c'est l'invisibilité,
gue je rapproche volontiers
de la myasthénie. Elle fonc-
tionne comme un pharmakon,
a la fois remede et poison.
Remede, parce que 'absence
de stigmates visibles per-
met de s'éprouver dans une
forme de normalité. Poison,
parce gu'on se sent souvent
incompris, parfois disqualifié
ou exclu d'activités ou l'on ne
peut pas suivre le rythme des
autres. Elle touche le rapport
aux autres, le rapport a soi, et
peut dans certains cas altérer
l'estime de soi.

Le rapport au traitement fait-
il aussi partie de ces enjeux ?
Mme Gargiulo : Pour certains
patients, oui, sans gue ce soit
généralisable.  L'invisibilité
y contribue : « Si je prends
le traitement, cest que je
suis malade ». Malgré des
symptémes qui surviennent
en labsence de traitement,
ils éprouvent leur existence
comme meédicalisée. Cela
peut aller jusqu’a des difficul-
tés d'adhésion au traitement,

voire a un refus, et nous
avons alors un role a jouer
pour travailler cette ambiva-
lence.

Comment s’organise la prise
en charge psychologique au
sein du parcours ?

Mme Gargiulo : Nous avons
la chance, a U'Institut de Myo-
logie, de travailler en interdis-
ciplinarité depuis des annees,
a un couloir de distance des
meédecins. Il arrive gqu'un neu-
rologue frappe a ma porte en
me disant : « Je vois ce pa-
tient, ca ne va pas, il faudrait
gue tu puisses le voir ». Les
meédecins nous adressent les
patients aux moments clés :
'annonce du diagnostic, les
périodes ou la maladie re-
tentit sur la vie relationnelle,
amoureuse ou familiale, les
difficultés avec le traitement.
L'objectif : ne pas laisser la
maladie envahir toutes les
spheres de la vie du patient.
Comment se poursuit l'ac-
compagnement ?

Mme Gargiulo : Selon les
besoins. Nous faisons sou-
vent des sequences théra-
peutiques : accompagner un
patient pendant une période
difficile, puis espacer les en-
tretiens. Nous pouvons pour-
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suivre ici avec des entretiens
mensuels ou orienter le pa-
tient vers une prise en charge
psychologique ou psychia-
trique lorsque cela s'impose.
Mais je tiens a un message
essentiel : les troubles psy-
chiatriques ou cognitifs ne
sont pas considérés comme
des manifestations caracte-
ristigues des myotonies non
dystrophiques. Cela n'em-
péche pas un patient de tra-
verser un épisode dépressif,
de présenter une anxiété
importante ou des troubles
du sommeil. Ces difficultés
peuvent étre liées au reten-
tissement de la maladie, mais
aussi a son histoire person-
nelle. Une maladie ne s'inscrit
jamais sur une page blanche:
on peut étre deprimé parce
qu'on a perdu son travail ou
un proche, et les causes de la
souffrance sont parfois bien
loin de la myotonie. Pouvoir
le dire au patient, c'est impor-
tant.

Quel conseil donneriez-vous

aux professionnels  qui
suivent ces patients ?
Mme Gargiulo : Que linter-

rogatoire ne se limite pas
aux aspects somatiques.
Méme en fin de consulta-
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Quand on ne peut
étre spontané dans ses
mouvements, le mouve-
ment devient une source
d’incertitude, et le rapport
au corps se transforme

tion, une question suffit :
« Comment va le moral ? ».
Sans cela, le patient parlera
principalement de son état
physigue et n'aura pas 'occa-
sion d'exprimer ce qui, dans
son experience de la maladie,
le met en difficulté. A atteinte
somatique comparable, les
VECUS peuvent étre tres dif-
férents. Introduire cette di-
mension subjective, dire que
Uimpreévisibilité et les fluctua-
tions pesent, c'est autoriser
le patient a parler de la ma-
niere singuliere dont la ma-
ladie s'inscrit dans sa vie et
pas seulement de la maladie
organigue.




POINTS CLES A RETENIR:

1/ Une maladie rare aux manifestations trés variables.
Les myotonies non dystrophiques se caractérisent par une grande diversité
d'expression, d'un patient a l'autre mais aussi chez un méme patient. Intensité
et localisation des symptdmes, froid, effort, immobilité, stress ou variations
hormonales peuvent modifier leur expression. Cette variabilité contribue a la
complexité du diagnostic et du suivi.

2/ Le diagnostic repose sur des expertises complémentaires.
Clinigue, électromyographie et genétique se completent. Les tests d'effort
électromyographiques permettent de caractériser la myotonie et d'orienter le
diagnostic moléculaire, tandis que 'analyse génétigue precise la maladie en
cause et contribue au conseil génétigue comme a l'adaptation de la prise en
charge.

3/ Harmoniser U'évaluation est un enjeu majeur du suivi.
Au-dela de l'examen clinique, il faut mesurer le retentissement concret de la
myotonie. La fiche pratique de consultation et la CMRS, échelle spécifique en
cours de validation, visent a structurer et harmoniser cette évaluation entre les
centres.

4/ Une maladie peu visible peut avoir un retentissement important.
Fluctuations, anticipation permanente et invisibilité des symptdmes peuvent
peser sur la vie quotidienne et psychique. Interroger le vécu du patient et
proposer, lorsque néecessaire, un accompagnement psychologique font donc
pleinement partie du parcours de soins.

5/ Certaines étapes de vie nécessitent un parcours anticipé et personnalisé.
Grossesse, post-partum, chirurgie ou autres situations particulieres nécessitent
d'anticiper les besoins et de coordonner les professionnels. Pour la grossesse
notamment, une orientation précoce vers une equipe connaissant la maladie
permet de construire un parcours adapté a chaque patiente et a chaque couple.
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Médisol, filiale du groupe LUPIN, sera présente aux 23 Journées de la Société Francaise de Myologie
qui se tiendront du 18 au 20 novembre a Montpellier. L'étude COPRA, destinée aux cliniciens prenant en
charge des patients atteints de myotonies non dystrophiques, sera présentée sur le stand Lupin Neuro-
sciences a cette occasion.
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