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Chapitre 1
Dystrophie myotonique de type 1

Description de la maladieA

La dystrophie myotonique de type 1 (DM1) 
est une maladie neuromusculaire 
progressive. Elle est l’une des maladies 
neuromusculaires héréditaires les plus 
répandues dans le monde, environ 
1 personne sur 8 000 est atteinte. Au 
Saguenay–Lac-Saint-Jean, cette maladie est 
beaucoup plus fréquente et touche environ 
1 personne sur 500.

Il existe quatre formes de DM1  : 
congénitale, infantile, adulte et tardive 
(figure  1). Elles sont déterminées selon la 
sévérité des symptômes ainsi que l’âge 
d’apparition de la maladie (qui varie entre 
la naissance et l’âge adulte).
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Figure 1 : Formes de dystrophie myotonique de type 1
Il existe quatre formes de dystrophie myotonique de type 1 selon la 
sévérité des symptômes ainsi que l’âge d’apparition de la maladie.



Les personnes atteintes de la même forme 
de la maladie :
 1. N’ont pas toutes les mêmes             
     symptômes.
 2. Les symptômes n’ont pas tous la          
     même gravité.
De plus, les symptômes s’aggravent souvent 
en vieillissant. 

La majorité des patients atteints de DM1 
présentent une incapacité à relâcher les 
muscles après un mouvement. Cette 

incapacité est appelée myotonie (figure 2). 

La maladie peut affecter tous les systèmes 
du corps. Les muscles les plus souvent 
touchés sont ceux du visage, de la 
mâchoire, du cou, des jambes et des mains 
(figure 3). Puisque les symptômes peuvent 
être nombreux et variables, il est difficile de 
savoir comment la maladie va évoluer pour 
chaque personne. Il est important d’avoir 
un suivi médical adapté (voir chapitre 2).
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A) Relâchement du poing fermé sans myotonie

B) Relâchement du poing fermé avec myotonie

Figure 2 : Myotonie
Une personne souffrant de myotonie aura de la difficulté 

à relâcher les muscles après contraction. 
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Figure 3 : Exemples d’atteintes de la dystrophie myotonique de type 1
Différents systèmes du corps pouvant être affectés par la maladie.
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Transmission de la maladie

Vous êtes constitué de milliards de cellules. 
Dans chacune de vos cellules se retrouvent 
plus de 25  000 gènes qui déterminent 

différentes caractéristiques, telles que la 
couleur de vos cheveux et de vos yeux 
(figure 4).

Vous possédez deux copies de chacun de 
vos gènes et elles sont transmises par vos 
parents. Une copie de vos gènes provient 
de votre mère et l’autre copie de votre père. 
C’est votre bagage génétique. 

Il existe plusieurs types de gènes, dont les 
gènes dominants. Un gène dominant 

impose ses instructions dès qu’il est 
présent.

Il arrive que dans le bagage génétique se 
retrouvent des gènes défectueux. Ces 
derniers peuvent causer des maladies que 
l’on nomme maladies héréditaires.

Figure 4 : De l’humain au gène
Les gènes se retrouvent dans les cellules qui composent l’être humain.

PÈRE MÈ
RE
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Figure 5 : Mode de transmission de la dystrophie myotonique de type 1
La dystrophie myotonique de type 1 est une maladie héréditaire dominante. Il suffit 

qu’un individu possède une copie du gène défectueux pour qu’il en soit atteint. Il aura 
alors une probabilité de 50 % de transmettre le gène défectueux à chaque grossesse. 

Dans le cas d’une maladie héréditaire 
dominante, comme la DM1, une seule 
copie du gène défectueux est nécessaire 
pour que la personne soit atteinte et 
développe les symptômes de la maladie. 

Par exemple, si vous êtes atteint de DM1, 
votre enfant aura une probabilité de 50 % 
d’être atteint à son tour (figure  5). Cette 
probabilité sera toujours présente à chaque 
grossesse et touchera autant les garçons 
que les filles. 



Sévérité +-

Grand-parent Parent Enfant
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Il est important de savoir que la maladie 
peut s’aggraver de génération en 
génération. Votre enfant risque d’être plus 

atteint que vous et vos petits-enfants 
risquent d’être atteints plus sévèrement que 
vos enfants (figure 6). 

Figure 6 : Sévérité de la maladie de génération en génération
La maladie s’aggrave à chaque génération. Par exemple, les symptômes de 

l’enfant seront plus sévères que ceux de sa mère et de son grand-père.

Si vous ou un membre de votre famille êtes 
atteints de cette maladie, il est suggéré de 
consulter votre médecin pour connaître les 
risques d’avoir un enfant atteint d’une 
forme plus sévère. Votre médecin pourra 
vous référer en conseil génétique pour 

discuter de planification familiale incluant 
la possibilité de diagnostic prénatal. Cette 
démarche vous aidera à prendre une 
décision éclairée concernant la naissance 
d’un enfant.
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Si un membre de votre famille est atteint ou 
si vous présentez un ou plusieurs des 
symptômes mentionnés précédemment, il 
est recommandé de consulter votre 
médecin pour vérifier si vous êtes atteint de 

DM1. Dans ce cas, vous ou votre famille 
pourrez avoir un suivi médical personnalisé 
et adéquat. Connaître son diagnostic 
demeure toujours un choix personnel, libre 
et éclairé.

Diagnostic de la maladie

Le diagnostic se fait en 2 étapes :

Examen médical 
Comme la DM1 se transmet de génération en génération, l’histoire médicale 
de votre famille guidera le médecin vers un diagnostic de DM1. Par ses 
questions et son examen clinique, le médecin vérifiera aussi la présence des 
symptômes de la maladie. Un test appelé électromyographie (EMG) vous sera 
offert pour détecter la myotonie.

Test génétique
Un test génétique par prise de sang peut être nécessaire pour confirmer le 
diagnostic de DM1. Le résultat du test et les conséquences potentielles sur 
vous et les autres membres de la famille vous seront alors expliqués.
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Figure 7A : Signaux d’alerte à surveiller
Les principaux symptômes à surveiller.

La meilleure façon de faire le suivi de votre 
santé en lien avec la DM1 est d’être suivi 
par des spécialistes provenant de plusieurs 
domaines. Chacun de ces intervenants peut 
vous apporter une aide pour maintenir une 
vie active, améliorer votre qualité de vie ou 
prévenir des complications graves. Il est 
donc très important de faire ces suivis sur 

une base régulière. Il est aussi important 
d’être attentif aux nouveaux symptômes qui 
pourraient survenir et de consulter au 
besoin. Voici les principaux symptômes à 
surveiller et les suivis médicaux à faire 
chaque année (figure 7A et 7B).

Chapitre 2
Votre suivi de santé

Figure 7B : Suivis annuels à effectuer
Les suivis médicaux à faire chaque année.

Top 5 Signaux d’alerte

1
Complications lors d’une 

opération (anesthésie)

2
Somnolence

3
Perte de conscience, 

palpitations 
(trouble cardiaque)

4Difficulté à avaler et 
infection respiratoire

5
Chutes répétées

Top 5 Suivis annuels

1
Passer un électrocardio-

gramme (ECG)

2Vaccination pour la grippe 
et la pneumonie

3
Évaluation de la

faiblesse musculaire

4Évaluation du risque 
de chute

5
Suivi de la somnolence



A

Infections respiratoires

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Fièvre, toux persistante, respiration sifflante, difficulté à respirer

Problèmes avec votre vue

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Vue réduite, difficulté à lire, paupières tombantes

Optométriste/ophtalmologiste : Évaluation de la vue

Avoir un éclairage adéquat, grossir les caractères à l’ordinateur, utiliser une loupe
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Sachez qu’il n’y a pas de traitement pour 
guérir la DM1 ou arrêter sa progression, 
mais les symptômes peuvent parfois être 

contrôlés. N’hésitez pas à discuter de vos 
symptômes avec les différents spécialistes.

Chapitre 3
Traitement des symptômes



Somnolence le jour et 
troubles respiratoires la nuit

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

S’endormir durant le jour, réveil brutal durant la nuit sans raison apparente, 
sentiment d’essoufflement pendant la nuit, sentiment de fatigue après une 
bonne nuit de sommeil

Médecin : Prescrire des médicaments pour traiter la somnolence et/ou un appareil pour 
améliorer la respiration la nuit

Dormir à des heures régulières, prendre sa médication selon les instructions 
du médecin, utiliser les équipements qui ont été recommandés

Faiblesse musculaire

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Difficulté à marcher, chutes fréquentes, difficulté à ouvrir des pots, à 
tourner des poignées de porte, etc.

Physiothérapeute et ergothérapeute : Planifier un programme d’exercices, recommander 
des équipements, modifier l’environnement

Pratiquer régulièrement des exercices d’intensité faible à modérée, utiliser les 
équipements qui ont été recommandés, limiter les tapis et autres obstacles
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A

Baisse d’énergie

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Manque de motivation, manque de concentration, fatigue pendant la 
journée, se réveiller fatigué après une bonne nuit de sommeil

Médecin : Vérifier que la médication n’amène pas de somnolence et prescrire des 
médicaments pour diminuer la fatigue
Ergothérapeute : Recommander des trucs pour gérer le niveau d’énergie
Psychologue : Recommander des trucs pour la motivation

Limiter l’alcool, prendre sa médication selon l’horaire recommandé, éviter l’abus de 
médicaments, participer à des groupes de soutien

Difficulté à accomplir certaines 
activités de la vie quotidienne

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Difficulté à entrer dans le bain, à s’habiller, à faire le ménage, à conduire, à 
faire vos passe-temps et des sorties, difficulté au travail, difficulté à organiser 
les tâches dans la journée, sentiment que votre maison n’est pas adaptée

Ergothérapeute : Recommander des équipements et des services
Travailleur social : Trouver des ressources (groupe de soutien, psychologue, etc.)

Discuter avec des proches pour trouver des solutions, faire une liste des activités plus 
difficiles pour discuter avec votre professionnel de la santé
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Problèmes digestifs

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Difficulté à avaler certains aliments ou médicaments, étouffements, 
douleur au ventre, constipation, diarrhée

Médecin : Prescrire des médicaments pour les problèmes digestifs
Orthophoniste, ergothérapeute, nutritionniste : Recommander des trucs pour avaler

Ne pas parler en mangeant, garder la tête droite en mangeant, éviter de regarder la 
télévision en mangeant, bien couper les aliments, augmenter la quantité d’eau au repas

Myotonie

Symptômes :

Ce que je peux faire :

Qui consulter :

Difficulté à relâcher suite à une contraction, raideur, membres froids, crampes

Médecin : Prescrire des médicaments pour traiter la myotonie après avoir fait un 
électrocardiogramme pour s’assurer qu’il n’y a pas de contre-indications

Répéter quelques fois le mouvement pour réchauffer les muscles, application locale de 
chaleur, massage, porter des gants ou des mitaines lorsqu’il fait froid
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Chapitre 4
Recommandations complémentaires

Il existe des gestes simples que vous pouvez poser pour améliorer votre qualité de vie. 
Vous devriez envisager les actions suivantes :

Si vous devez subir une intervention 
chirurgicale qui nécessite une 
anesthésie générale (être endormi), il 
est important de bien aviser le 
personnel médical que certains 
médicaments pour endormir peuvent 
comporter des risques pour vous 
puisque vous êtes atteint de DM1.

Les femmes atteintes de DM1 sont plus 
à risque de complications liées à la 
grossesse et à l’accouchement que la 
population en général. Si vous êtes 
enceinte ou planifiez l’être, vous 
devriez recevoir un suivi personnalisé. 
Vous devriez donc en parler avec votre 
médecin pour prévenir les nombreuses 
complications qui pourraient survenir.
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Les hommes atteints de DM1 peuvent 
souffrir de problèmes érectiles. Si c’est 
votre cas, vous pourriez en parler à 
votre médecin pour qu’il en évalue les 
causes. Il pourra ensuite vous 
recommander des solutions 
notamment la prescription d’un 
traitement.

Problèmes érectiles

Soins dentaires

Il se peut que vos symptômes de 
faiblesse musculaire et de myotonie 
vous empêchent de prendre bien soin 
de vos dents. Vous devriez donc veiller 

à recevoir des soins dentaires 
appropriés pour prévenir les 
problèmes avant qu’ils surviennent 
(carie dentaire, tartre, gingivite, etc.). 

Vous devriez recevoir un examen de votre santé 
dentaire à chaque année et un nettoyage aux six mois 
pour éviter ces problèmes. 

Pensez à utiliser du rince-bouche lorsque vous brossez 
vos dents.

L’utilisation d’une brosse à dents électrique peut vous 
aider à bien prendre soin de vos dents.
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En raison des diverses difficultés 
évoquées dans ce document, il est 
possible que vous ressentiez des 
émotions négatives telles que de la 
tristesse ou de l’anxiété. Ces émotions 
sont normales dans une certaine 
mesure. Néanmoins, si vous ressentez 
qu’elles deviennent trop intenses et 
qu’elles sont associées à des 
symptômes tels que :
 Troubles du sommeil
 Idées noires
 Évitement de certaines situations  
 Réduction du plaisir ressenti   
 habituellement dans vos activités

Alors il est important d’en parler le plus 
vite possible à votre médecin traitant, 
votre infirmière coordinatrice ou votre 
neurologue. Ils sauront vous écouter, 
vous conseiller et vous orienter vers la 
bonne personne pour vous aider. 

Dépression/anxiété

L’usage du tabac nuit à la santé de vos 
poumons et de votre cœur. Vous 
devriez arrêter de fumer dès le 
diagnostic de DM1.

Tabagisme
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Alléger votre quotidien

Afin de conserver votre énergie, il est important d’utiliser des trucs dans vos 
activités quotidiennes. Il faut se rappeler les quatre « P ».

Planifier votre journée. 

Prendre son temps pour ne pas s’épuiser rapidement. 

Prioriser les activités les plus importantes pour vous. 

Penser à votre Posture pour faire vos activités. Pour transporter des 
objets, il est moins épuisant d’avoir le dos droit et les charges 
collées près de soi.

Vous devriez vous faire vacciner 
contre la pneumonie (un vaccin bon 
pour toute la vie) et contre la grippe 
(un vaccin à chaque année).

Vaccination



A

21

Chapitre 5
CORAMH : Qui sommes-nous?

Fondé en 1980 par des parents, des 
chercheurs, des médecins et des 
professionnels de différents milieux, 
CORAMH est un organisme à but non 
lucratif qui œuvre dans le domaine des 
maladies héréditaires fréquentes au 
Saguenay−Lac-Saint-Jean (Québec).

Sa mission est d’informer, sensibiliser et 
éduquer la population sur les maladies 

héréditaires et les déterminants génétiques 
de la santé. 

CORAMH est un lieu de concertation pour 
ceux et celles intéressés par la 
problématique des maladies héréditaires.

Transmettre à la population des notions de base sur la génétique et l’hérédité.

Informer la population sur le mode de transmission, les maladies héréditaires les plus 
fréquentes dans la région et les services spécialisés disponibles. 

Encourager la recherche.

Rédiger et concevoir des outils pédagogiques vulgarisés adaptés aux diverses 
clientèles.

Objectifs :
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