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@ Appellation les plus courantes : Dystrophie myotonique de

A type 1 (DM1), Dystrophie de Steinert, Maladie de Steinert,
ue eC Myotonic dystrophy type 1 (DM1), Steinert’s Disease.
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LES PARTICULARITES DE LA DYSTROPHIE MYOTONIQUE DE TYPE 1

SANTE MENTALE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Cognition affectée, déficit ou difficulté d’apprentissage dans la forme
infantile, déficience intellectuelle dans la forme congénitale.

® Apathie, qui peut mimer la dépression.
® Suivent peu les régles ou la sécurité (a cause de I'apathie).

® Observance des recommandations difficile, incluant la prise de
médication, pouvant découler de la combinaison de la personnalité
particuliere, de la rigidité et de I'apathie

® Tolérer les retards au rendez-vous.
® Prévoir des rappels, car ils tendent a oublier les rendez-vous.
® Utiliser un vocabulaire simple et accessible.

® Recommandations en lien avec I'observance faible.

FATIGUE, SOMMEIL ET SOMNOLENCE DIURNE EXCESSIVE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Présents de fagon importante, influencent la capacité fonctionnelle
des patients.

® Causes possibles nombreuses : fragmentation du sommeil, apnées
centrales ou obstructives, hypercapnie, irrégularité du sommeil
paradoxal, inversion du cycle éveil-sommeil.

® \/érifier aupres du patient a quel point la somnolence diurne
excessive est incommodante pour déterminer la nécessité d’'une
médication :

¢ Psychostimulants (Ritalin 10 a 20 mg die ou BID; Concerta
(assurances privées), Alertec 100 mg BID).

® Counseling sur le sommeil.
e Eviter les somniféres.
® Vérifier la présence d’apnée du sommeil.

® Valider si le patient désire recevoir un C-PAP
(observance difficile).

DOULEURS MUSCULOSQUELETTIQUES

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® | es douleurs musculosquelettiques font partie de la maladie :
¢ Elles sont généralement attribuables a 'atteinte neuromusculaire
globale;

¢ Les douleurs chroniques ou fonctionnelles se concentrent
normalement aux membres inférieurs, aux épaules et au niveau
dorsolombaire;

# Investigation approfondie peu utile dans la plupart des cas.

® Donner de l'information générale, proposer la médication
habituelle utilisée en douleur chronique.

® Utiliser avec prudence les opioides et les médicaments
provoquant de la somnolence.

® Investiguer la douleur s’il y a présence de signaux d’alarme
ou de symptdmes particuliers.




MORTALITE - DEUX IMPORTANTS FACTEURS DE RISQUE

SYSTEME RESPIRATOIRE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

FREQUENCE ELEVEE D’UNE INSUFFISANCE
RESPIRATOIRE CHRONIQUE

e La premiéere cause de mortalité dans la DM1 :

¢ Découlant d’un syndrome pulmonaire
restrictif, dont la sévérité est proportion-
nelle a 'importance de la faiblesse
musculaire.

® Risques de pneumonie.

® Risques d’aspiration bronchique
(dysphagie).

APNEES CENTRALES OU OBSTRUCTIVES
POSSIBLES.

e Vaccination contre le pneumocoque (des que possible) et contre
l'influenza (annuellement).

e Porter une attention particuliére a la présence de dyspnée, indicateur
d’'une complication respiratoire.

® Risques de pneumonie (augmentés par la dysphagie).
® Une spirométrie (indiquée aux 3 a 5 ans) permettra :

+ de détecter la présence de faiblesse de la musculature respiratoire;

+ de guider la discussion pour une éventuelle ventilation assistée et
les soins de fin de vie.

® Pour les fumeurs : référer au programme d’arrét tabagique du CLSC.

® Au besoin, investiguer syndrome d'apnée / hypopnée du sommeil
(SAHS).

o || est important d’aborder les soins de fin de vie.

SYSTEME CARDIOVASCULAIRE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

TROUBLES DU RYTHME CARDIAQUE
e La deuxiéme cause de mortalité dans la DM1.

¢ Risque accru de mort subite.

HYPOTENSION ARTERIELLE

® | a tension artérielle est habituellement basse chez les
personnes atteintes de DM1, ce qui est normal pour
cette clientéle.

e Electrocardiogramme annuel recommandé.

e Electrocardiogramme au besoin avant I'utilisation de certains médica-
ments dont : Mexiletine, Phenytoin, métochlopramide, psychotimulants.

e Consultation en cardiologie : les critéres de référence sont présentés a
lannexe 1.

e Installation d’un stimulateur cardiaque au besoin.

® En absence de symptémes : pas de suivi particulier nécessaire.



SYSTEME GASTRO-INTESTINAL

DYSPHAGIE ET SIALORRHEE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Risque de pneumonie d’aspiration.

® Risque de dénutrition (influence négativement la prise des repas).

® |nvestigation approfondie peu utile si apparition progressive.
® Référence en nutrition.

® Dilatation du sphincter cesophagien supérieur peu efficace
en général.

DYSMOTILITE GASTRO-INTESTINAL

Atteintes et particularités de la DM1

® Douleur abdominale fréquente.

® Constipation, diarrhée, incontinence fécale.

Recommandations et interventions

® Traiter comme pour un colon irritable.

® |nvestiguer la douleur s’il y a présence de signaux d’alarme ou
de symptdmes particuliers.

® Pour la diarrhée : loperamide ou cholestyramine.

® Fréquence élevée de cholélithiases.

® Référence usuelle en chirurgie.

® Gastroparésie occasionnelle pouvant entrainer de la douleur
abdominale.

® Prudence avec la Métoclopramide dans un contexte d’arythmie.

SYSTEME MUSCULAIRE

MYOTONIE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Fréquente, mais rarement avec impact fonctionnel nécessitant une
médication. Quelques exemples :

¢ Machoire et langue : peuvent présenter des difficultés chez le
dentiste, difficulté a parler;

¢ Mains : le patient peut rester « barré » sur les objets (volant, freins
du quadriporteur, poignée de main, barreaux d’une chaise ou d’un
lit, ustensiles, tasse, verre, etc.). Peut avoir un impact au travail.

® Conseils : réchauffement des muscles avant de les utiliser
(quelques contractions des mains avant d’ouvrir le robinet).

® Médication : Mexiletine, Phenytoin.

FAIBLESSE MUSCULAIRE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® | ’évolution est généralement de distale a proximale.

® Apparition précoce de la faiblesse de préhension des mains et de la
dorsiflexion des pieds :

+ Difficultés a la réalisation des activités de la vie quotidienne (AVQ)
et des activités de la vie domestique (AVD).

® Faiblesse proximale plus tardive des deux ceintures :
# Risque de chutes accru;

+ Limitation a la marche entrainant le besoin d’aides techniques;

® Stimuler et encourager la réalisation d’activités physiques.
® Evaluation en ergothérapie et physiothérapie :

¢ Orthese tibiale, canne;

4 Déambulateur, marchette;

¢ Fauteuil roulant, quadriporteur;

# Aides techniques pour la réalisation des AVQ / AVD.

® Référence a la CMNM ou au CLSC au besoin.




SYSTEME OCULAIRE (s )

CATARACTES

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Fréquentes et précoces (30-40 ans). ® Examen de la vue recommandé si baisse de la vision.
® Dans la forme légére, c’est souvent le seul symptéme de la maladie.

® | es cataractes présentent une caractéristique pratiquement unique a

la DM1 : & leur début, elles sont formées de dépots colorés’. Elles
s’opacifient avec le temps.

! Appelées « Christmas Tree Cataracts » en anglais.

PTOSES

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® |es ptoses sont présentes aux paupieres supérieures et inférieures. ® | a chirurgie est peu recommandée, car elle pourrait entrainer un
asséchement de I'ceil et un risque de kératite.

® Opter pour des gouttes hydratantes (larmes artificielles).

SYSTEME METABOLIQUE

DYSLIPIDEMIE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Niveaux plus élevés des triglycérides et du cholestérol a jeun. ® En DM1, rarement liée a une maladie cardiovasculaire ou vascu-
laire :

¢ Indication des statines en prévention primaire ne fait pas con-

sensus pour cette population. Si statine utilisée : faire un suivi
annuel des CK et ALT.

ELEVATION CHRONIQUE DES ENZYMES HEPATIQUES

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® | es personnes atteintes de DM1 présentent un niveau de base

# Déterminer le niveau de base des enzymes hépatiques de
de 2 & 3 fois plus élevé des enzymes hépatiques, sans signification chaque patient atteint de DM1.
pathologique.

# Se référer a ce niveau de base par exemple, suite a I'introduc-

® En DMA1, cette surélévation est normale. tion d’une nouvelle médication.




SYSTEME ENDOCRINIEN (7 )

FERTILITE CHEZ LHOMME

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® Oligospermie, sans impact significatif sur la fertilité.

HYPOGONADISME

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® Trés présent chez 'homme (de type primaire). ® Chez ’lhomme :

® Peu ou pas étudié chez la femme (aucune donnée ¢ Taux de testostérone sanguin diminué; augmentation des FSH et LH;
disponible).

4 L’administration de testostérone a démontré peu d’effets sur la fonction
musculaire.

SYSTEME URINAIRE, GYNECOLOGIQUE ET SEXUEL

INCONTINENCE URINAIRE

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® Peu de plaintes spontanées.

® Questionner le patient en lien avec des difficultés urinaires.

® | es difficultés peuvent se manifester par des urgences,
de la rétention et/ou de I'incontinence urinaire

® |mpact sur la qualité de vie.

DYSFONCTION ERECTILE

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® Peut découler de I'hypogonadisme ou de la ® Proposer les traitements usuels (sildenafil, tadalafil).
dégénérescence des muscles lisses.

TROUBLES MENSTRUELS

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® | es menstruations tendent a étre plus douloureuses et plus
irrégulieres que dans la population générale.

COMPLICATIONS OBSTETRICALES

Atteintes et particularités de la DM1 Recommandations et interventions

® Globalement, les complications sont plus fréquentes chez ® Counseling sur les risques obstétricaux.
les femmes atteintes de DM1, par exemple : avortement e Suivi lini d - .
spontané; naissance prématurée; placenta praevia; uivi en clinique de grossesses a risque recommandé.
polyhydramnios (plus sévére si le foetus est aussi atteint); ® Référence aux services psychosociaux du CLSC, aux programmes de
travail prolongé (détresse foetale); hémorragie postpartum.

soutien (ex. Fondation OLO) et au service de conseil génétique.
® Recours ala césarienne plus fréquent. ® |l y a 50% de risque que le bébé soit atteint. Prévoir des services

néonataux lors de I'accouchement.




GENETIQUE (s )

MALADIE GENETIQUE A TRANSMISSION DOMINANTE

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Possibilité de 50% de transmettre la condition aux enfants :
® Anticipation* des symptdmes d’'une génération a l'autre.

® Un des parents est atteint; fréres et sceurs ont chacun une
possibilité de 50% d’étre atteints.

® Toute personne atteinte devrait étre informée réguliérement sur la
transmission dominante.

® Reéférer en conseil génétique au besoin.

® Si la personne atteinte de DM1 souhaite créer une famille :

¢ informer sur les risques de transmettre la maladie;
& informer sur les risques pour la famille;
¢ soutenir le planning familial.

® Pour les femmes : voir la section « Complications obstétricales ».

PARTICIPATION SOCIALE

La DM1 étant une maladie familiale dominante, plusieurs personnes atteintes se retrouvent souvent dans un
méme environnement psychosocial inadéquat ou offrant peu de support. Elles font donc face a plusieurs besoins
en lien avec la réalisation des AVQ / AVD, ainsi que la participation sociale (loisir, sport, école, travail, etc.).

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

ENVIRONNEMENT PSYCHOSOCIAL

® Réseau familial et social souvent restreint ou inadéquat.

® Réalisation des soins parentaux peut s’avérer difficile.

® Déplacements (voiture, transport en commun ou adapté, etc.).
® Education.

® Emploi, revenu, mesures fiscales.

HABITUDES DE VIE

® Difficultés a la réalisation de I'hygiéne et de I'habillage.

o Difficultés avec I'entretien du domicile (logement insalubre /
« myotonic house »).

o Difficultés a réaliser les démarches administratives.

o Difficulté d’observance a la médication : entre autres liée a la
personnalité rigide (observance des recommandations).

® Mauvaises habitudes alimentaires pouvant conduire a de la
dénutrition, un surpoids ou les deux.

® Sédentarité.

® Comportements a risque (activités sexuelles a risque, alcool,
abus de drogues, tabagisme, etc.).

e Une référence au CLSC et a la CMNM est fortement
recommandée :

Accompagnement dans les démarches
administratives et le suivi des rendez-vous.

¢ Les CMNM, en collaboration avec les CLSC, sont en mesure de
soutenir les patients quant aux difficultés rencontrées sur le plan
psychosocial.

¢ S’assurer d’un soutien adéquat des services psychosociaux en
préconception et lors d’une grossesse (compétences parentales
peuvent étre affectées).




ELEMENTS DE SURVEILLANCE
LORS D’UNE HOSPITALISATION

Atteintes et particularités de la DM1

Recommandations et interventions

® Risques d’insuffisance respiratoire.
® Dysphagie et risque de pneumonie d’aspiration.

® Trouble du rythme cardiaque.

Voir la section

« MORTALITE — DEUX IMPORTANTS
FACTEURS DE RISQUE »

® Risques associés au sevrage de la ventilation assistée invasive : type
d’interventions a discuter en fonction des risques liés a la faiblesse
des muscles respiratoires.

® Prudence avec les agents dépresseurs du systéme nerveux central
(opioides et benzodiazépines).

® Prudence avec les agents bradycardisants et allongeant le QT.
® Electrocardiogramme a I'admission.

® Vérifier la présence d’un stimulateur cardiaque.

® | a fatigue et I'hypersomnolence diurne sont caractéristiques de
la maladie.

® Apnées centrales ou obstructives possibles.

® Déconditionnement rapide lors d’'une hospitalisation prolongée.

® Surveillance étroite lors de I'utilisation de médicaments provoquant de
la somnolence.

® Mise en place rapide d’un programme de mobilisation
(physiothérapie).

® Risque de dépression respiratoire lors de I'utilisation des
opiaces.

® Surveillance étroite si utilisation d’opiacés.

® Risques anesthésiques importants :
¢ Altération du niveau de conscience;
¢ Insuffisance respiratoire;
# Diminution de la protection des voies respiratoires;
¢ Risque d’iléus paralytique.

® | a plupart des complications surviennent lorsque le diagnostic de DM1
n’est pas connu ou que les complications possibles ne sont pas antici-
pées. Considérer I'anesthésie locorégionale comme une alternative
valable. S’assurer que la chirurgie est réellement nécessaire.

® |Informer le patient de la nécessité d’aviser le personnel soignant de
son diagnostic et des risques associés a I'anesthésie.

® Surveillance respiratoire étroite en postopératoire.




ANNEXE 1 DU GUIDE DE PRATIQUE « OMNI-DM1 »

CRITERES DE REFERENCES EN

Derniére mise a jour : 21 novembre 2017

CARDIOLOGIE POUR LA DM1

)
L// Note

Cette annexe est en complément du
document :

« Dystrophie myotonique de type 1
- Guide a l'intention des
omnipraticiens »
(OMNI_DM1_Final_2017-11-21.pdf)

Le guide a été développé par
I’équipe de la Clinique des maladies
neuromusculaires de Jonquiére du
CIUSSS du Saguenay-Lac-Saint-
Jean.

Les critéres de références en car-
diologie découlent des recomman-
dations internationales. La liste pré-
sentée ici a été validée par Dr Ro-
bert Breton, cardiologue et Dr Jean
Mathieu, neurologue.

Références spécifiques

Nigro et al. The heart and cardiac pacing in
Steinert disease. Acta Myol. 2012 Oct;31
(2):110-6.

Gagnon C et al. Health supervision and antici-
patory guidance in adult myotonic dystrophy
type 1. Neuromuscul Disord. 2010 Dec;20
(12):847-51.

Sovari et al. Cardiovascular manifestations of
myotonic dystrophy-1. Cardiol Rev. 2007 Jul
-Aug;15(4):191-4. Review.

e Les risques cardiaques représentent la deuxieme
cause de mortalité dans ce diagnostic.

e Les patients atteints de DM1 devrait avoir un
électrocardiogramme (ECG) annuel.

Symptémes ou anomalies notés a ’ECG et pouvant
justifier une référence en cardiologie pour les patients
atteints de dystrophie myotonique de type 1

1 Syncope, lipothymie inexpliquée

2 Signes et symptdmes d’insuffisance cardiaque

3 Palpitations

Fibrillation ou flutter auriculaire (et surtout s’assurer
4 qu'il soit anticoagulé, si indiquée selon I'dge ou le
score CHADS)

5 Bloc AV de 2° ou 3° degré

6 Rythme jonctionnel

7 Bloc de branche droit avec hémibloc, particuliérement
si bloc AV associé

g Bloc AV 1% degré associé a un bloc de branche
gauche ou droit

9 Bloc AV 1% degré, PR >240 msec isolé

10 Bradycardie sinusale symptomatique

11 Elargissement du QRS >120msec

e S’assurer qu'’il n’y a pas d’erreur dans l'interprétation de 'ECG.
e Dans le doute, faxer 'TECG au cardiologue pour opinion.
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