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La filière neuromusculaire 
FILNEMUS



• Approche diagnostique de myopathies 
• Sémiologie des myopathies
• Testing musculaire et cotation de la force
• Examen complémentaires
• Approche multidisciplinaire
• Myopathies congénitales 
• Génétique 

Objectifs didactiques



Les maladies Neuromusculaires



Localisation anatomique



• Dystrophie musculaires
• Myopathies congénitales
• Myopathies métaboliques
• Myopathies myofibrillaires
• Myopathies distales 

• Myopathie inflammatoires 
• Myopathies endocriniennes 
• Myopathies toxiques

Myopathie Génétique ou Acquises



• Prévalence <5 en 10,000 = maladie rares

• Cliniquement caractérisée par une faiblesse musculaire

• Distribution de la faiblesse variable 

• Chroniques et progressives

• Atteinte cognitive possible (Dystrophie myotonique de Steinert)

• Atteinte respiratoire, cardiaque, osteoarticulaire

• Survie associée aux comorbidités

Généralités



Approche diagnostique



épisodes paralytiques,
stereotypés, qq heures 
une à plusieurs fois/mois depuis l’adolescence 

• Age de début
Faiblesse musculaire
Acquisitions motrices

• Mode de présentation
Acute or subaiguë (ex : myopathies inflammatoires)
Insidieux, chronique (ex : dystrophies, myopathies génétiques) 

• Décours
progressif   
intermittent /variable 

* identique
(ex : paralysie)
* variable or fluctuant 

déclenché : effort, alimentation, traitement

Chronologie



• Faiblesse musculaire

• Atrophie, hypotrophie

• Intolérance à l’effort 

• Dyspnée

Sémiologie : perte de fonction



• Crampes
• Myalgies
• Fasciculations
• Hypertrophie
• Rigidité
• Rippling

(contractions en 
vague)

• Gonflements 
• Œdèmes

Sémiologie : gain de fonction



Facteurs déclenchants



• Examen physique
• Posture
• Trophicité
• Peau
• Articulations
• Cœur
• Respiration 

• Moteur
• Marche
• Escalier
• Saut
• Gowers manouvre
• Myotonie (manuelle, 
percussion)

Examen clinique



Testing manuel segmentaire de la 
force (MRC)

Cotation MRC

• 0 : absence de contraction

• 1 : contraction sans effet moteur

• 2 : contraction avec déplacement (mais pas contre la pesanteur)

• 3 : contraction contre la pesanteur

• 4 : contraction contre résistance

• 5 : muscle normal 



MRC



Symétrie/Asymètrie

Myopathie nécrosante auto-immuneLGMD



Patterns



• Ptosis/opthalmoplegie

• Bulbaire (verre d’eau)

• Axiale 

• Ceinture (Limb girdle)

• Proximo-distal (scapulopéronier)

• Distal

Patterns



• Barré > 150 sec

• Mingazzini > 90 sec

T 50 s
Normal > 150s 

Mingazzini

Barré

Quantifications



Marche

CMTLGMD FSHD1



Gowers’s sign



Faiblesse faciale et bulbaire



Faiblesse faciale

FSHD1 FSHD1



Ptosis

Mitochoindriale MYH7mtDNA



RYR1 (AR) RYR1 (AR)

RYR1 (AR)

LMOD3

RYR1 (AR)

Ophtalmoplegie
Cortesia Dra Peggy Martinez 



RYR1 TNNT3 TTN

Palais/Voix



Langue

FKRP DMD



Scapula Alata

FSHD1



TTN (AR) RYR1 (AR) RYR1 (AR)

Atrophie musculaire



Atrophie musculaire

TK2



Atrophie distale

DYSF



Pseudohypertrophie

CALP3 DMD FKRPCLCN1



RYR1 (AR)TTN (AR) TTN (AR)

Déformation thoraciques



New gene SMA 2 MYH7

Scoliose et arthrodèse



Rétractions

LMNAC



Rétractions



Arthrogrypose



Rigid spine



MYH7
RYR1

Rigid spine



Hyperlaxité

Col6



Altérations cutanées

Col6



Altérations cutanées

Dermatomyositis, Anti-Synthetases Syndrome



Congenital myotonias (non dystrophic)

Altérations cutanées

DM1



MYH7 distal myopathy 

Tremblements myogénique

Stavusis, Janis et al. “Novel mutations in MYBPC1 are associated with myogenic tremor and 
mild myopathy.” Annals of neurology vol. 86,1 (2019): 129-142. doi:10.1002/ana.25494

MYBPC1 myopathy



Atteinte cardiaque
• Fréquent 
• Troubles du rythme 
• Cardiomyopathie 

• DM1 (DM2)
• Dystrophinopathies
• Laminopathies
• Titinopathies
• Mitochondrial disease
• Desminopathies



Atteinte respiratoire
• Fréquent
• Mode de présentation de la myopathie
• Sévérité variable
• Test simple : faire compter le patients 

suite à une inspiration profonde

• DM1 (DM2)
• Dystrophinopathies
• Maladie de Pompe
• Myopathies congénitales/Dystrophies
• Maladies mitochodriales



Approche diagnostique



 Créatine-kinase (CK) Créatine-kinase (CK)
Créatine kinase sérique

NORMAL Metabolic myopathies (except some glycogenoses)
Congenital myopathies

00 Steinert, FSHD, Distal 
myopahties

000          Becker, Limb girdles

0000       Duchenne, Limb girdle, 
rhabdomyolysis

Dystrophies 

Myopathies  

La créatine kinase

Doser les CK en cas d’élévation des Transaminases 



Les anticorps des myopathies inflammatoires



• Sindrome myotonique
• Syndrome myastheniques
• Paralysie périodiques
• CMT
• Neuropathies

• Sindrome myotonique
• Syndrome myastheniques
• Paralysie périodiques
• CMT
• Neuropathies

L’EMG



Myotonic dystrophies 
(DM1, DM2)

L’EMG



Jan Kimura, AOMC, July 2018

L’EMG



Myotonie
Faiblesse faciale
Faiblesse distale

Atrophie des muscles 
temporaux 

Cataracte

Calvitie

Diabète
Surdité
Atteinte Cardiaque

Atteinte Cognitive

La dystrophie myotonique type 1 de Steinert 



Génétique

Orthopédie
Rééducation

Histopathologie

Pédiatriques Neurologie

Cardiologie Pneumologie

L’approche multidisciplinaire



Myopathies congénitales (MC)
• Maladies génétique rares
• Spectre clinique variable avec début anténatale ou périnatale 

(congénitale)
• CK normales
• SNC normale
• Lentement progressive (avec exceptions)



Myopathies congénitales (MC)

Myopathie

HEHE

Biopsie musculaire

Dystrophie



Dystrophy Myopathy

Muscle biopsy

Malfatti and Romero, Diseases of Skeletal muscle, Hand Clin Neurol 2017
Cores Rods Centralized Nuclei CFTD

Myopathologie des MC



Hypotonie,
Arthrogrypose

Retard moteur
Atrophie

Faiblesse modérée

Spectre clinique



Group 3: Congenital myopathies
More than 40 genes, many allelic forms

Wide clinical spectra, histopathologic overlaps are evident confirming a 
complex relationship between each congenital myopathy, histotype and 

their genetic cause

Génétique des MC



Simultaneous sequencing of large amount of sequences

• 3500 Mb
3,5 milliards of
base pairs

• 50 megabases (Mb)
180 000 exons (1% of génome)
27000 à 30000 genes

GenomeExome

• 1Kb to 100Kb
1 to 100 exons
(max 360 exons)

° Select sequences of interest
° Amplification (EmPCR, Bridge PCR..)
° Sequencing
° Analysis and interpretation

Gene Targeted Panels

• 100Kb to 700Kb
100 à X000exons

Le Séquençage de nouvelle génération



• Targeted exome sequencing using a custom panel of genes
• Exome sequencing: complete analysis of coding DNA
• Genome sequencing : coding and non coding regions

Le Séquençage de nouvelle génération



Elevated CK in some patients

Les MC liée au gène RYR1



Génome Humain 

= bibliothèque

Chromosomes (46)

= rayonnage

Gène (30 000)

= livre (4 lettres atgc)
Anomalies géniques

= mutation

Génétique



• Hérédité ≠ Génétique
• Hérédité: Transmission, par les parents à leurs descendants, de 

caractères ou de qualités exprimées ou non
• Génétique: Qui a rapport aux gènes

• Phénotype: Manifestation apparente du patrimoine 
héréditaire

• Génotype : Ensemble des gènes formant le patrimoine 
héréditaire de l’individu

Génétique



Hérédité dominante

Hétérozygote : atteint

Hérédité récessive

Homozygote: atteint

Hétérozygote composite : atteint

Mutations 
bialléliques

Mutation 
monoallélique

Génétique



• Confirmation diagnostique

• Conseil génétique fiable

• Diagnostic prénatal

• Diagnostic présymptomatique

La consultation de conseil génétique : 
pourquoi ? 



• Motif de consultation
• Données administratives
• Arbre généalogique
• S’assurer de la certitude du diagnostic 
• Explication sur la maladie:

• Signes cliniques, évolution, traitement
• Explication du mode de transmission:

• en général puis pour le patient et sa descendance
• Examens proposés pour modifier ce risque

La consultation génétique : modalités 



• Individu atteint :
• information sur la maladie, 
• risque pour ses enfants, 
• diagnostic prénatal

• Apparenté : 
• information sur la maladie, 
• risque pour soi, ses enfants, 
• diagnostic présymptomatique, 
• diagnostic prénatal

Motif de consultation 



• Les myopathies sont des maladies musculaires de l’enfant et de l’adulte.
• Peuvent être génétiques ou acquises.
• La faiblesse musculaire avec signes positifs ou négatifs doit faire penser à 

une myopathie.
• L’atteinte cardiaque et ou respiratoire sont souvent associés aux 

myopathies.
• Le dosage des CKP permet de mettre en évidence des signes de nécroses 

musculaires.
• Le dot-myosite permet de caractériser les myopathies inflammatoires.
• L’EMG est souvent utile (myotonie).
• Le myopathies congénitales sont des maladies génétiques avec expression 

clinique variable.

Conclusions
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