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La dystrophie myotonique de type 2 (DM2) est aussi
appelée PROMM, pour proximal myotonic myopathy. Elle a
un caractére multisystémique, pouvant toucher les muscles,
mais aussi les glandes endocrines, le coeur ou encore les
yeux. Elle débute le plus souvent a I'age adulte, autour de
l'age de 40 - 50 ans. De premiéres manifestations dans
'enfance sont possibles, mais il n'existe pas de forme
congénitale de la maladie. Sa prévalence, estimée a 1 pour
100 000, pourrait étre sous-évaluée.

Le diagnostic repose sur la mise en évidence de I'anomalie
génétique en cause. Elle se transmet sur le mode
autosomique dominant. L’expression clinique de la
dystrophie myotonique de type 2 s’avére trés variable d’'une
personne a l'autre, tant du type de symptdmes que de leur
sévérité, depuis des formes pauci-symptomatiques jusqu’a
des tableaux séveres. L’évolution est en général lente. Les
capacités ambulatoires restent souvent longtemps
préservées.

Il n’existe pas encore de traitement curatif de la maladie.
Dans I'attente, la prise en charge est symptomatique. Elle
vise a prévenir les complications, notamment cardiaques, et
a réduire les symptdbmes musculaires. Un suivi
multidisciplinaire en  consultation  spécialisée  est

recommandé.
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_Search.php?lng=FR&data_id=545&Disease_Disease_Search_diseaseGroup=606&Disease_Disease_Search_diseaseType=ORPHA&Maladie%28s%29/groupes%20de%20maladies=Myopathie-myotonique-proximale&title=Myopathie-myotonique-proximale&search=Disease_Search_Simple
http://omim.org/entry/602668
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SIGNES ET PENSER A EXAMENS .
SYMPTOMES RECHERCHER COMPLEMENTAIRES SIRIEMIATIORE WAlERAELTIUIES
Appareil
locomoteur
Appareil * Palpitations. * Troubles de la - Electrocardiogramme Suivi en cardiologie <+ Examen clinique, ECG et Holter-ECG a minima 1
cardio- ° Malaises, avec ou sans conduction. (ECG) fois /an.
lai perte de connaissance. * Trouble du rythme - Holter-ECG + /- Traitement e« Antiarythmiques ¢ Anticoagulant.
vasculare auriculaire ou ventriculaire.  exploration électro- pharmacologique
physiologique. Dispositif implantable < Pacemaker ¢ Défibrillateur (controversé).
* Douleurs thoraciques. * Insuffisance - Coronarographie si Prise en charge de + Médicamenteuse : bétabloquants, inhibiteurs
coronarienne. nécessaire. Pinsuffisance calciques ou dihydropyridine, dérivés nitrés,
coronarienne statines, antiplaquettaires (avis cardiologique).
i * Angioplastie.
* Insuffisance cardiaque. - Echographie cardiaque Traitement de - Diurétiques, inhibiteurs de I'enzyme de
(cardiomyopathie). I'insuffisance cardiaque conversion, bétabloquants, antialdostérone (avis
cardioliogique).
Appareil

respiratoire

Appareil *Douleurs abdominales. » Fécalome. - Manométrie ano-rectale. Prise en charge de la + Mesures hygiéno-diététiques « Modulateurs du
digestif » Constipation. - EMG du sphincter anal. constipation transit (type Débridat®).
- Augmentation des » Rééducation sphinctérienne.

gamma-GT et des
phosphatases alcalines
sans lésion hépatique
sous-jacente.
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ORIENTATIONS THERAPEUTIQUES

SYMPTOMES RECHERCHER COMPLEMENTAIRES

) _
Neuro- °Insomnie. * Syndrome des jambes - Polysomnographie.
Psychologie .. . Sans repos. . » .

y 9 « Difficultés a se repérer - Bilan Rééducation en
dans I'espace, a neuropsychologique. neuropsychologie
s’organiser, a se
concentrer.

CEil
Endocrinologie - Surpoids, obésité. e Insulino-résistance, voire - Glycémie a jedn, Mesures diététiques < Alimentation équilibrée.
et diabete (type 2). - Hyperglycémie provoquée Hypoglycémiant < Hypoglycémiant oral « Insuline (exceptionnel).

par voie orale.

Métabolisme - Hémoglobine glycosylée,

- Insulinémie.
* Hypercholestérolémie, - Cholestérol total, HDL- Mesures diététiques +/-
hypertriglycéridémie. cholestérol. traitement e Statines souvent nécessaires, sous surveillance
- Triglycérides. médicamenteux CPK.
* Dysthyroidie. - TSH. Hormonothérapie < Lévothyroxine.
* Baisse de la libido. * Hypogonadisme. - FSH, LH. substitutive « Testostérone.
- Dysfonctions érectiles - Testostéronémie.

chez ’lhomme

Dermatologie
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Dystrophie myotonique de type 2

Des PARTICULARITES GENETIQUES

CYTOPLASME

chromosomes 3

| NOYAU
\ géne ZNF9
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g ‘ ) expansion
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La dystrophie myotonique de type 2 (DM2) est due a la répétition
excessive d’une séquence de quadruplets de bases (CCTG) dans
lintron 1 du géne CNBP (nucleic acid-binding protein), également
appelé ZNF9 (zinc finger 9) et localisé sur le chromosome 3. Cette
séquence d’ADN se répete de plus de 75 a pres de 11 000 fois, au
lieu de moins de 30 fois.

Elle est copiée dans les ARN messagers, avec répétitions
correspondantes de quadruplets CCUG. Du fait de leur structure et de

pré-messager

( traduction k

protéine
ZNF9

ARN l transcription 1

ARN leur taille anormales, ces ARN messagers sont séquestrés dans le

T L S 4 préa-nmoen%sglger noyau ou ils forment des agrégats. Leur présence perturbe
l épissage I’expression de nombreux autres génes, dou le caractére
ARN e multisystémique de la maladie.

messager agrégats *'\,)') Par ailleurs, la mutation est instable. Le nombre de répétitions tend a
nu::léa,nres, augmenter chez un méme individu au cours de sa vie, et & diminuer
‘%‘ chez ses descendants porteurs de la mutation. Il n’existe pas de

rti ¥ in . . ia , i
di%olfau - corrélation entre la taille de la mutation et 'age d’apparition de la

maladie ou sa sévérité.

Les personnes atteintes et leurs apparentés peuvent bénéficier d’un
conseil génétique. Un diagnostic pré-symptomatique peut
également leur étre proposé.
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Médicaments A UTILISER AVEC PRECAUTION

> Les opiacés et, dans une moindre mesure les benzodiazépines, surtout en cas
d’encombrement bronchique.

Prise en charge ANESTHESIQUE

* Pas de sur-risque en cas d’anesthésie générale.
* Gestion vigoureuse de la douleur en postopératoire.

Une ERRANCE DIAGNOSTIQUE
frequente

Le délai moyen entre les premiers symptémes de la dystrophie myotonique de type 2
(DM2) et le diagnostic est de 14 ans. Il s’explique par la relative méconnaissance de cette
maladie d’identification assez récente (1994), mais aussi par une expression clinique
parfois frustre, et souvent trompeuse.

Le diagnostic différentiel se pose notamment avec :

* la dystrophie myotonique de type 1 (DM1) ou maladie de Steinert :

La DM1 et la DM2 ont en commun la myotonie, la faiblesse musculaire, et un caractére
multisystémique avec possibilité d’atteinte cardiaque et de cataracte. La DM2 se distingue
de la DM1 par I'absence de forme congénitale, un déficit moteur a prédominance
proximale, une atteinte moindre du systeme nerveux central, des myalgies souvent au
premier plan et une atteinte cardiague moins sévére.

* la fibromyalgie :

La DM2 et la fibromyalgie ont en commun I'existence de douleurs musculaires. Il s’agira
plutét d'une DM2 si existent un caractere familial, avec transmission sur un mode
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autosomique dominant, une faiblesse musculaire avec atrophie proximale et hypertrophie

des mollets, une myotonie, des tremblements, une atteinte cardiaque, une cataracte
précoce, des perturbations endocriniennes, une augmentation des CK ou des enzymes
hépatiques, une hypogammaglobulinémie.

Une ATTEINTE RESPIRATOIRE
exceptionnelle

Plusieurs facteurs peuvent impacter la ventilation dans la DM2.

L’apparition d’une faiblesse des muscles respiratoires peut engendrer un syndrome
restrictif.

L’atteinte éventuelle des muscles oro-pharyngés peut provoquer des fausses routes,
avec leur risque de pneumopathie d’inhalation.

Enfin, l'atteinte possible des centres respiratoires est susceptible d’entrainer
notamment des épisodes de désaturation et/ou des apnées du sommeil.
Néanmoins, l'insuffisance respiratoire est rare dans la DM2, comme en témoigne le trés
faible recours a la ventilation assistée (4% des patients). Cette rareté expliquerait le taux
bas de complications anesthésiques sévéeres (0,6%) dans cette maladie.
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www.afm-telethon.fr
Site internet de 'AFM-Téléthon

www.myobase.org
Base documentaire sur les maladies neuromusculaires et

le handicap moteur éditée par le service documentation de
I'AFM-Téléthon.

Avancées dans les dystrophies myotoniques

Avancées de la recherche Savoir & Comprendre, AFM-
Téléthon, 2015

http://www.afm-

telethon fr/sites/default/files/flipbooks/avancees dystrophies m
yotoniques/index.htm

Zoom sur... la dystrophie myotonique de type 2
Zoom sur... Savoir & Comprendre, AFM-Téléthon, 2015
http://www.afm-telethon.fr/dystrophie-myotonique-type-2-1177

Prise en charge interventionnelle et en médecine
d'urgence des patients atteints de maladie
neuromusculaire (MNM)

Anesthésie & Réanimation, 2015 Sept ; 1(5) Supp. 1 : S1-
S60
http://www.em-consulte.com/revue/ANREA/1/5S1/prise-en-
charge-interventionnelle-et-en-medecine-d

Rédaction :
- Sylvie Marion, Rédactrice médicale.

Validation :

- Guillaume Bassez (Centre de Référence Maladies
Neuromusculaires Garches-Necker-Mondor-
Hendaye, Hopital Henri Mondor, Créteil).
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