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RESUME

Problématique : La dystrophie musculaire oculopharyngée (DMOP) est bien connue des
professionnels de la santé et des services sociaux dans les régions du Québec qui furent ses
berceaux au dix-septieme sic¢cle. Une partie de la descendance affectée ayant migrée vers
d’autres régions, ces personnes atteintes sont a risque de ne pas recevoir tous les soins que
leur condition de santé évolutive demande, par manque de ressources renseignées a propos
de cette maladie. Les symptomes physiques typiques et atypiques et 1’atteinte
psychologique sont actuellement peu relatés dans les écrits scientifiques et de ce fait
méconnus d’un grand nombre de professionnels de la santé et des services sociaux.

But : Cet essai synthese a pour but de développer un document d’informations récentes sur
la dystrophie musculaire oculopharyngée a I’intention des professionnels ceuvrant dans le
domaine de la santé et des services sociaux, peu ou non familiers en maladies
neuromusculaires évolutives. Ceci afin de les outiller & mieux connaitre la DMOP, pour
intervenir au bon moment, référer au besoin au(x) professionnel(s) requis, selon la
symptomatologie propre a chacune des personnes qui les ont consultés.

Méthodes : Un devis mixte a été utilisé pour mener a bien ce projet, dont une revue
systématique des écrits de la littérature sur les symptomes et manifestations de la
dystrophie musculaire oculopharyngée et leurs impacts sur les activités quotidiennes et la
qualité de vie des personnes qui en sont atteintes, une analyse quantitative suite a
I’extraction de données dans trois-cent-quarante-trois dossiers cliniques et finalement
I’analyse thématique de verbatim d’entrevues réalisées aupres de personnes atteintes.

Résultats : L’analyse quantitative des données a permis de dessiner une ligne
chronologique de I’apparition de la plupart des manifestations et symptomes de la DMOP.
La recension des écrits a servi a détailler tous les symptdmes et manifestations publiés sur
la maladie, et I’analyse thématique des entrevues de personnes atteintes a tracé le portrait
de I’'impact de la maladie sur la qualité de vie et les activités quotidiennes des personnes
aux prises avec la DMOP. Un document d’information a ¢été réalis¢ a partir des
connaissances acquises et I’éventail de I’ensemble des symptdmes connus et moins connus,
ainsi que I’impact psychologique et physique de la maladie y seront relatés.

Conclusion : Des recherches futures sur les conséquences des symptomes et manifestations
de la maladie sur le quotidien et la qualité de vie des personnes atteintes, et en particulier
sur la fatigue, la douleur, les limitations fonctionnelles et la dépendance qu’ils subissent,
s’averent nécessaires. Néanmoins, le document d’information réalisé¢ a partir de toute la
documentation analysée permettra aux professionnels de la santé et des services sociaux de
mieux connaitre la DMOP, et pourra contribuer a ce qu’ils deviennent des facilitateurs du
retour a ’autonomie de la personne en 1’accompagnant dans la satisfaction de ses besoins.

Mots-clés : : oculopharyngeal muscular dystrophy, therapy, symptoms, review,
psychology, rehabilitation, treatment, quality of life, functional impairment
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« Le soin est ’expression agissante de mon humanité »

Philippe Svandra, 2009
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INTRODUCTION

Le «prendre soin» m’a ¢été enseigné comme un facilitateur du retour a
I’indépendance de la personne malade accompagnée dans la satisfaction de ses besoins. En
d’autres mots, il seconde la personne affectée par la maladie vers une adaptation optimale
et la conservation d’un maximum d’autonomie biopsychosociale. Une meilleure
connaissance de la dystrophie musculaire oculopharyngée (DMOP) me préoccupe en tant
que professionnelle de la santé, mais également de facon personnelle. En effet, nous
sommes nombreux au sein de ma famille proche et ¢largie a étre atteints de DMOP, et
colligeons ensemble bon nombre d’informations en ce qui a trait & ses manifestations et
leurs impacts sur la qualité de vie. C’est en échangeant réguliérement avec elles, de facon
informelle, et avec d’autres personnes atteintes qui fréquentent une clinique des maladies
neuromusculaires évolutives (MNM) de la région de Montréal, qu’il m’est apparu que les
symptomes de la maladie, leurs impacts sur les activités quotidiennes, sur la qualité de vie
et les besoins qui en découlent, sont généralement méconnus des professionnels de la santé
et des services sociaux. En effet, les personnes aux prises avec la DMOP vivent
quotidiennement des difficultés d’ordre biopsychosocial et environnemental, et
« s’organisent » souvent seules et avec leurs proches aidants pour les surmonter du mieux
qu’elles le peuvent. Elles se heurtent parfois a de I’incompréhension de la part de cliniciens
bien intentionnés, mais qui connaissent peu cette maladie dite « rare » parce qu’ils n’ont
pas été exposés a cette clientele et en ont probablement peu entendu parler. Le risque
qu’une partie de la population aux prises avec la dystrophie musculaire oculopharyngée
subisse des investigations inutiles, des retards de diagnostic, ou encore qu’on ne réponde a
I’ensemble de leurs besoins, s’en trouve ainsi augmenté. Cet essai vise & proposer une
solution a ce probleme et se compose de sept parties, soit: 1. Définition de la
problématique, 2. Etat des connaissances, 3. Objectifs, 4. M¢éthodes, 5. Résultats, 6.

Discussion et 7. Conclusion.



CHAPITRE 1. DEFINITION DE LA PROBLEMATIQUE

Ce premier chapitre de 1’essai synthése a pour but de présenter la problématique liée
a la dystrophie musculaire oculopharyngée et qui touche de nombreuses personnes atteintes

de cette maladie.

La dystrophie musculaire oculopharyngée (DMOP) est une maladie
neuromusculaire évolutive dont la cause fut longtemps méconnue, jusqu’a ce que des
chercheurs québécois se penchent sur son aspect génétique et découvrent le géne qui en est
responsable. Depuis ce temps, vers la fin des années 1990, la recherche concernant la
dystrophie musculaire oculopharyngée a grandement évoluée au Québec, 1a ou un large
bassin de population atteinte se trouve. Ainsi plusieurs familles aux prises avec cette
maladie, ont contribuées avec enthousiasme aux recherches, entre les années 1967 a 1997
(Report of the First International Symposium on Oculopharyngeal Muscular Dystrophy,
1997), permettant aux chercheurs d’analyser autant les liens filiaux héréditaires, que la
pathogénicité de la maladie. Ma famille est I’une d’elle.

L’amélioration de la qualité des soins et services concernant la dystrophie
musculaire  oculopharyngée (DMOP) me préoccupe professionnellement et
personnellement, puisque nous sommes nombreux au sein de ma famille proche et élargie a
en étre atteints. Ensemble, nous colligeons bon nombre d’informations en ce qui a trait a
ses manifestations et leurs impacts sur la qualité de vie. C’est en échangeant régulierement
avec elles, de fagon informelle, et avec d’autres personnes atteintes qui fréquentent une
clinique des maladies neuromusculaires évolutives (MNM) montréalaise, que j’ai pu
constater a quel point les symptdmes de la maladie, leurs impacts sur les activités
quotidiennes, sur la qualité de vie, et les besoins qui en découlent, sont méconnus des
professionnels de la santé qui pratiquent en-dehors des régions qui ont été les réceptacles de
la maladie.

En effet, les personnes aux prises avec la DMOP vivent quotidiennement des
difficultés d’ordre biopsychosocial et « s’organisent » souvent seules et avec leurs proches
aidants pour les surmonter du mieux qu’elles le peuvent. Elles se heurtent parfois a de
I’incompréhension de la part de cliniciens bien intentionnés, mais qui connaissent peu cette
maladie dite « rare», malgré sa prévalence québécoise de 1: 1 000. Le risque que la

population aux prises avec la dystrophie musculaire oculopharyngée subisse des



investigations inutiles, des retards de diagnostic, ou encore qu’on ne réponde a I’ensemble
de ses besoins, s’en trouve ainsi augmentg.

Bien qu’il existe une vingtaine de Centres et Cliniques de réadaptation dans les
quinze régions du Québec (Annexe 3), plusieurs ne connaissent pas la DMOP. Quelques-
uns, spécialisés dans les maladies neuromusculaires, ont développé une expertise
interdisciplinaire liée a la dystrophie musculaire oculopharyngée, mais leur situation
géographique ne permet pas d’y inscrire I’ensemble des personnes atteintes. Il serait alors
plausible de croire que la survenue des symptomes liés a la DMOP ameéne ces personnes a
consulter des professionnels de la santé de la premiére et de la deuxiéme ligne du réseau de
la santé et des services sociaux qui ne connaissent pas ou peu la maladie. Ces derniers
auraient avantage a mieux connaitre 1’expérience de vivre avec la dystrophie musculaire
oculopharyngée et ainsi pouvoir intervenir au bon moment, investiguer les symptomes
appropriés et référer au besoin au(x) professionnel(s) requis, selon la symptomatologie

propre a chacune des personnes qui les ont consultés.

Plusieurs études (Young et al.,, 1997, Lee et al., 2008, Aryani et al. 2017, Mensah
et al. 2014), font mention d’un diagnostic qui peut étre, soit posé assez tardivement dans la
vie de la personne atteinte, soit confondu avec une autre maladie ayant des caractéristiques
similaires, comme par exemple: myasthenia gravis, polymiositis ou myopathie

mitochondriale.

La DMOP peut étre également confondue avec les manifestations normales de la
vieillesse chez plusieurs personnes agées dont les paupiéres commencent a baisser, la
démarche se faire plus lourde et les muscles s’atrophier, ainsi que les auteurs Raz Y et Raz
V (2014) le mentionnent dans leur ouvrage. Le titre de leur article est d’ailleurs :
« Oculopharyngeal muscular dystrophy as a paradigm for muscle aging ». Sous le méme
théme, une précédente étude (Anvar et al, 2013) mentionnait que la protéine PABPNI,
naturellement présente dans les fibres musculaires, induisait une faiblesse progressive avec
I’age, tout comme dans la pathologie de la DMOP. Ainsi, la maladie est définie par ces
auteurs comme une accélératrice de 1’age des muscles, et pourrait étre méprise avec le
phénomene normal de la vieillesse.

Il arrive également que lorsque des probleémes importants de déglutition se
manifestent et que la personne qui éprouve ce symptome consulte, la maladie ne soit pas

toujours diagnostiquée et ce, méme si la dysphagie est sévere (Belliveau et Ten Hove,



4

2014). De méme, certaines personnes peuvent consulter tardivement parce qu’ils ont trouvé
des interventions compensatoires a la dysphagie, et qu’ils s’en accommodent (Young et al.,
1997).

L’étude écossaise de Agarwal et al. (2012) démontre, quant a elle, qu’une
meilleure connaissance de la dystrophie musculaire oculopharyngée de la part des
ophtalmologistes, gastroentérologues et otorhinolaryngologistes, spécialistes de la
deuxieéme ligne, aménerait a poser le diagnostic plus tot et éviterait du méme coup des
investigations inutiles. Les colits des services de santé s’en trouveraient probablement
diminués. Une autre étude espagnole (Herndndez-Montero et al., 2011) décrit que, bien que
la DMOP soit peu fréquente dans ce pays, la plupart des cas sont référés directement aux
gastroentérologues par leur médecin généraliste. De méme, 1’auteur Gitler et al. (2008)
précisait que tout otorhinolaryngologiste devrait d’abord considérer la DMOP, avant tout
autre diagnostic, pour établir un diagnostic différentiel, lorsqu’un symptome de dysphagie
est présent chez un patient.

Finalement, la DMOP n’est qu'une des nombreuses maladies neuromusculaires
qui existent (Annexe 2). Nombre de chercheurs concentrent leurs travaux sur des maladies
qui abrégent la durée de vie et sont plus séveres en termes de symptomatologie, telle la
sclérose latérale amyotrophique (SLA). La DMOP ne survient pas chez les enfants, comme
c’est le cas de la dystrophie musculaire de Duchenne et ressemble davantage a une maladie
« de personne agée » qui progresserait lentement. Sommes toutes, la DMOP n’est pas aussi
« populaire » ou « spectaculaire » que d’autres maladie évolutive, elle est peu médiatisée et
certains écrits mentionnent méme que les personnes qui en sont affectées semblent
s’accommoder assez bien au fur et a mesure de sa survenue symptomatologique.

Préoccupée par ’amélioration de la qualité des soins et des services rendus a la
population atteinte de dystrophie musculaire oculopharyngée et la prise en charge
interdisciplinaire de la maladie dans toutes ses manifestations, le projet d’innovation

souhaite donc répondre le plus adéquatement possible a la problématique.



CHAPITRE 2. ETAT DES CONNAISSANCES

Ce chapitre fait état des connaissances publiées concernant la dystrophie
musculaire oculopharyngée. Il débute par le sous-chapitre qui décrit ce qu’est la maladie et
se poursuit par deux autres sous-chapitres qui évoque, de fagon générale, ce qui a déja été
réalisé en termes de recherches et ce qui est actuellement proposé et projeté dans 1’avenir.
De facon plus détaillée, voici les trois thémes de ce chapitre : 2.1. La dystrophie musculaire
oculopharyngée (DMOP), 2.2. Effet fondateur et transmission de la dystrophie musculaire
oculopharyngée et 2.3. Apercu des recherches d’hier a aujourd’hui et de celles projetées.

Par ailleurs, les résultats détaillés d'une revue systématique de la littérature

théorique et empirique sera rapportée au chapitre 5.

2.1. La dystrophie musculaire oculopharyngée (DMOP)

On doit son nom de dystrophie musculaire aux chercheurs Victor et al. (1962) qui,
pour la premiére fois, ont réalisé une biopsie d’'un muscle de la tempe chez une personne
qui démontrait une faiblesse musculaire a ce niveau. Ils ont pu constater que les fibres du
muscle atteint contenaient des inclusions de filaments tubulaires anormales.

Comme son nom l’indique, la dystrophie musculaire oculopharyngée débute par
un affaissement de la paupiére supérieure et I’affaiblissement des muscles oropharyngés.
Elle se caractérise aussi par la faiblesse progressive et la dégénérescence des muscles
volontaires proximaux, et apparait assez tardivement dans la vie, soit entre 40 et 60 ans
(Brais, 2009). C’est une maladie héréditaire et évolutive présente sur les cinq continents,
qui affecte autant les hommes que les femmes. (DMC, revue destinée aux patients, avril
2009). En effet, des individus qui en sont aux prises ont été répertoriés dans trente-cing
pays et les recherches sur la maladie effectuées dans environ vingt-huit d’entre eux
(Annexe 8).

L’espérance de vie des personnes atteintes n’est pas différente de la population en
général, cependant, la cause majeure de déces qui y est reliée est la malnutrition et la
pneumonie par aspiration (Urtizberea, 2004). Ceci met en évidence le symptome de
dysphagie qui peut devenir trés sévere (Brais, 2011).

La maladie se présente de fagon hétérogéne d’une personne a 1’autre tant dans

I’ordre de survenue des symptdmes que dans leur progression, leur variété et sévérité.
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La répétition, en nombre supérieur a 7 d’un triplet GCG sur le géne codant pour la
protéine PABPN1 (situé sur le chromosome 14q) est pathognomonique de la DMOP
(Orphanet).

La DMOP porte le numéro 270 sur Orphanet et figure parmi la liste des maladies
rares. Cependant, elle est qualifiée de fagon informelle au Québec comme une maladie
commune rare étant donnée sa prévalence élevée de 1 : 1 000 (Brais B., colloque novembre

2016).

2.2. Effet fondateur et transmission de la maladie

La prévalence de la dystrophie musculaire oculopharyngée est estimée a 1 : 1 000
au Québec, alors qu’elle est de I"ordre de 1 : 100 000 en France et ailleurs dans le monde.
Ceci est di a I’effet fondateur (Annexe 1), initi¢ lorsque trois sceurs en provenance de la
France, toutes atteintes de DMOP, ont immigré en Nouvelle France vers 1648, dans une
nouvelle colonie, pour s’y installer et fonder leur famille respective (Codere, 2001). Leur
descendance fut nombreuse et plusieurs s’installérent a Montmagny et 1’Islet, en bordure
sud du fleuve St-Laurent. Selon le Dr Bernard Brais : « L'observation de l'établissement
géographique des descendants des trois sceurs atteintes de la DMOP, correspond a
l'expansion de la maladie au Québec ». (Extrait de la revue en ligne de 1’Université de
Montréal, Baril, D.).

Les 2 600 fondateurs installés en Nouvelle-France avant les années 1680 ont
largement contribué¢ a former le bassin génétique des canadiens frangais. Certaines des
maladies génétiques ont été transportées par des explorateurs a travers le Canada et le nord
des Etats-Unis entre le dix-septiéme et le début du dix-huitiéme siécle (Laberge et al.,
2005). Selon les auteurs Blumen et al., (1997) qui ont fait une étude avec une cohorte de
juifs Bukhara en Uzbekistan atteints de DMOP, un effet fondateur semblable a celui des
canadiens-frangais peut s’y étre produit. En effet, la prévalence de la DMOP rapportée a
propos de ce petit bassin de population était minimalement de 1 : 600 a cette époque. Dans
plusieurs cas, les deux parents étaient affectés, ce qui a donné lieu a une descendance
possiblement homozygote (géne ayant deux alle¢les « malades » identiques), transmission
rare au Québec.

Le mode de transmission génétique de la DMOP chez les canadiens-frangais est

généralement 1i¢ a un autosome dominant (hétérozygote), soit, que la probabilité qu’un
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enfant en soit affecté est estimée a 50%, lorsque 1I’un des deux parents en est atteint et ce, a
chacune des grossesses (Brais et a/., 1999, Abu-Baker et Rouleau, 2007).

On sait que la maladie est plus rarement transmise selon un mode autosomique
récessif (Brais et al., 1998) et que sa prévalence, avec une expansion homozygote, est
estimée a 1 : 10 000 (Semmler et al., 2007). Ce type de transmission a été¢ découvert chez
seulement deux patients canadiens et est apparu comme moins sévere que la forme
dominante. Ce méme auteur (Semmler et al, 2007) concluait dans son étude que
I’apparente raret¢ du mode de transmission autosomique récessif était probablement due au
fait que les tests génétiques étaient administrés seulement aux patients qui présentaient des
manifestations cliniques typiques a la DMOP ou qui avaient un historique familial

d’atteinte de DMOP.

2.3. Apercu des recherches d’hier a aujourd’hui et de celles projetées

Nous savons que la population franco-canadienne et plus particulierement la
population québécoise est un bassin important pour la recherche sur la dystrophie
musculaire oculopharyngée. En effet, plusieurs chercheurs (Tremblay-Tymczuk et al,
1992 ; Heyer, E., 1995 ; Brais et al., 1997 ; Scacheri, 1999 ; Blumen et al., 2000, 2009 ;
Laberge et al., 2005 et 2007 et autres) mentionnent la haute prévalence et la distribution des
désordres génétiques dans la province du Québec comme unique en termes de quantité, ce
qui semble bien servir ce domaine de la recherche.

Plusieurs études ont été réalisées dans le monde concernant les maladies
musculaires et neuromusculaires en général. Mais c’est au Québec dans les années 1995-
1998 qu’une équipe de chercheurs québécois, avec a sa téte le docteur Bernard Brais,
localisait le chromosome défectueux dans la DMOP et découvrait que le géne PABPNI
¢tait responsable, lors de la mutation d’un de ses alléles composé d’un triplet de nucléotides
appelé GCG, de la survenue de la dystrophie musculaire oculopharyngée. Le nombre de
répétition de ce triplet est normalement de dix, alors que dans la forme héréditaire
autosomique dominante de la maladie, il se situe entre douze et dix-sept. La transmission
autosome récessive se répete quant a elle a onze reprises (Brais et al., 1998).

Bon nombre de recherches se sont polarisées autour de cette découverte, et se
poursuivent encore aujourd’hui. Ainsi, plusieurs auteurs dont Banerjee et al. (2007), se sont
interrogés sur la présence d’agrégats filamentaires dans les cellules musculaires des

personnes aux prises avec la DMOP, particulierement dans certains muscles.



On se souvient que son nom de dystrophie musculaire est di aux recherches de
Victor et al., menées en 1962. Tremblay-Tymczuk et a/. (1992), en font mention dans leur
écrit intitulé : Etude généalogique de la dystrophie oculopharyngée au Saguenay-Lac-St-
Jean, Québec. Ces auteurs ont relevé cent ans de développement de la recherche sur la
maladie DMOP, de 1892 a 1990. Ils ont notamment écrit que ¢’est d’abord a I’auteur Dutill
A., dans le Progres Médical en 1892, que I’on doit la premicre description de la maladie,
dans laquelle il mentionnait une forme de ptose des paupiéres d’origine familiale (illustrée
en Annexe 4). Le symptome de dysphagie apparut dans les écrits scientifiques un peu plus
tard, en 1915 (Taylor).

La DMOP a aussi été¢ connue sous le nom de Maladie de Barbeau, en hommage au
docteur québécois André Barbeau, qui effectua nombre de recherches sur la généalogie, la
génétique et des études cliniques concernant la DMOP, entre les années 1964 a 1966
(Bouchard, 1997). C’est également tres tot dans les recherches que la maladie a été décrite
comme héréditaire (Amyot, 1948) et a transmission autosomique dominante (Taylor, 1915).

Depuis Dutill, en 1892 jusqu’a Youssof en 2018, les chercheurs tentent de
comprendre et circonscrire la maladie, dans toutes les sphéres de ses manifestations, et les
travaux de recherche, dont plusieurs ont a leurs tétes des chercheurs québécois, sont
florissants. Ainsi, les trois principaux critéres pour poser le diagnostic de la DMOP existent
depuis 1990 (Bouchard, 1997), et se retrouvent dans la littérature confirmant le diagnostic
encore aujourd’hui. Ils se résument ainsi : 1. Histoire familiale de DMOP, 2. Ptosis de la
paupiére supérieure mesurée par une fissure palpébrale inférieure & 8 mm, et 3. Dysphagie
définie comme I’incapacité a boire 80 cc d’eau en moins de 8 secondes. De plus, le test
génétique confirmera, le cas échéant, le diagnostic de DMOP.

Les travaux pratiqués plus récemment par 1’équipe de recherche du professeur
Frangois Bachand attaché a la Faculté de Médecine et des Scienses de la Santé (FMSS) de
I’Université de Sherbrooke, ont donné fruit, en 2010, a une découverte importante reliée
aux mutations dans le géne encodant la protéine PABPN « I/ s’agit d 'une avancée majeure
dans la compréhension de cette pathologie... », disait-il en parlant de la DMOP « ...il est
possible que la cause moléculaire de la dystrophie musculaire oculopharyngée soit liée a la
mauvaise régulation d’ARN non codants dans les cellules musculaires affectées par cette

maladie.». Un article est paru a ce sujet dans le Molecular Cell.
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Bien que plusieurs recherches génétiques, moléculaires et pathologiques aient eu
lieu ou soient en cours au Canada et ailleurs dans le monde, jusqu’a ce jour, cette maladie
demeure évolutive et incurable. Cependant, des interventions telles que la gestion de la
fatigue, souvent causée par les incapacités physiques (Trollet et al/, 2014), peuvent
contribuer au maintien de I’autonomie de la personne atteinte.

Certains symptomes peuvent également étre améliorés, comme la ptose palpébrale
corrigée par une suspension de la paupiére supérieure et la myotomie du muscle crico
pharyngien, qui permet d’obtenir des résultats positifs a court et moyen termes pour alléger
ou corriger le symptome de dysphagie (Duranceau et al., 1997).

Afin d’illustrer D’avancée thérapeutique et chirurgicale contrant la ptose
palpébrale, les chercheurs Taylor (1962) et Barbeau (1966), expliquaient dans leurs études
que des lunettes a béquilles (Annexe 4) pouvaient étre utilisées pour relever le muscle
affaibli de la paupicre supérieure. Bien des années et des recherches plus tard, au cours
d’une journée d’informations générales sur la DMOP (littérature grise) en novembre 2016,
le spécialiste chirurgien ophtalmologiste et chercheur québécois Frangois Codére, précisait
que la résection du muscle de la paupiere supérieure, quoique largement pratiquée a la fin
des années quatre-vingt-dix, faisait maintenant place a la suspension frontale du muscle
releveur dans la plupart des cas de DMOP ; une chirurgie demandant une anesthésie locale,
et considérée comme 1’une des meilleures chirurgies destinée a corriger le ptosis de facon
généralement définitive. L’auteur Allen, Richard C. (2013) en fait également mention dans
un article dédié¢ aux chirurgiens ophtalmologistes : « Genetic diseases affecting the eyelids :
what should a clinician know. Cet exemple relate une des avancées des traitements
chirurgicaux a ce jour. Par contre, la maladie continuant a évoluer, les corrections s’averent
temporaires et diminuent au fur et a mesure que les années défilent.

C’est lors du 191° workshop international de ’ENMC (European Neuromuscular
Center) tenu en 2012 et consacré aux avancées dans la recherche sur la DMOP, que dix-
neuf médecins venus du Canada, du Danemark, de la France, des Etats-Unis et des Pays-
Bas, ont pu partager leurs recherches tant sur le plan génétique que sur les aspects cliniques
et thérapeutiques de la DMOP.

Encore plus récemment, en 2016, lors du Congrés international Myology 2016,
tenu & Lyon en France, ont été présentés les résultats préliminaires d’un essai clinique non

randomisé incluant 60 participants qui avait pour but d’évaluer les effets du tréhalose, une
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protéine empéchant 1’agglomération de la PABPN1 mutée dans les cellulaires musculaires.
Les premiers résultats étant concluant, un deuxiéme essai clinique est a venir.

Et c’est finalement le 31 mars 2017, que les chercheurs Malerba et al., publiaient
leurs premiers résultats a 1’effet qu'un traitement de la DMOP par remplacement des génes
défectueux, pourrait &tre une avenue a considérer.

Plusieurs chercheurs québécois et étrangers et des groupes de recherche
interdisciplinaire tel que le GRIMN a Jonquiere, se concertent actuellement sur un ou
plusieurs symptomes et manifestations de la dystrophie musculaire oculopharyngée, tel que
la dysphagie; un bel exemple de recherche locale sur le sujet.

D’autres scientifiques, en étudiant des maladies telles que la dystrophie musculaire
de Duchenne, la dystrophie myotonique et autres maladies rares et contraignantes,
examinent des phénoménes qui sont communs a plusieurs maladies neuromusculaires,
incluant la DMOP. A ce sujet, 1’association francaise contre les maladies musculaires
(AFM), dans sa publication en ligne 2017 SAVOIR ET COMPRENDRE ZOOM SUR...la

recherche sur la dystrophie musculaire oculopharyngée (www.afm-telethon.fr consulté le 4

avril 2018), stipule que « La recherche sur la DMOP bénéficie indirectement des avancées
faites dans le domaine des maladies génétiques dues a des expansions instables (plus
généralement appelées maladies a triplets), car il existe de grandes similitudes au niveau
des mécanismes moléculaires en jeu. » On nous informe, dans cette méme publication, que
les chercheurs n’ont pas encore réussi a faire consensus quant aux mécanismes
moléculaires impliqués dans la DMOP, et qu’ils ignorent si 1’atteinte neuropathique chez
certaines personnes observées est le résultat de I’anomalie génétique dans la maladie, d’une
de ses conséquences, ou encore celui de I’avancement en age.

Quelques pistes thérapeutiques sont a I’essai actuellement ou I’ont été récemment,
qu’elles soient pharmaceutiques ou biologiques et semblent étre une avenue intéressante
pour la protection des cellules musculaires, en agissant majoritairement sur les agrégats
intra nucléaires. C’est grace aux modeles cellulaires et aux modeles animaux (souris,
mouche, ver), qui reproduisent une ou plusieurs caractéristiques de la maladie, que les
recherches sur les mécanismes moléculaires dans la DMOP avancent a grands pas (AFM
Téléthon-Myoinfo, 2017). Certaines, assez récentes (Péri¢ et al, 2014) font état des
résultats de traitement de remplacement, tel que la transplantation de cellules musculaires

saines au niveau du pharynx ou I’injection de toxines botuliniques. L’unes d’elles, a 1’essai
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sur ’homme et appelée thérapie cellulaire, consiste a remplacer les cellules déficientes par
des cellules souches qui peuvent provenir de la personne malade elle-méme ou d’un
donneur. Ces cellules purifiées ont ét¢ multipliées en laboratoire pour étre injectées
directement dans le muscle atteint dans la DMOP. De tels essais visent essentiellement le
muscle crico pharyngien responsable en grande partie des problémes de dysphagie, et ont
connus des résultats prometteurs chez dix des douze participants pour lesquels la
déglutition s’est améliorée. Parallelement, la qualité de vie, qu’on reconnait comme
diminuée avec 1’apparition de la dysphagie (Blumen et al., 2006, Palmer et al., 2010,
Youssof, S., 2015, Jones et al., 2016), s’en est trouvée améliorée chez tous les participants.

Le sujet de la qualité de vie en est d'ailleurs un de plus en plus évalué chez les
chercheurs. Ils développent ou souhaitent développer des études cliniques sur 1’impact
psychologique de la maladie et ses conséquences, qui entrainent des limitations
fonctionnelles progressives et la dépendance a autrui, des éléments qui ont peu fait I’objet
d’études scientifiques jusqu’a maintenant. Le souci de s’y attarder du point de vue de la
personne atteinte semble revétir une grande importance de la part de plusieurs auteurs, ainsi
que I’hétérogénéité de la survenue chronologique et de la gravit¢ des symptdmes,
manifestations et conséquences de la maladie.

En résumé, bien que son ¢éloquente appellation de dystrophie musculaire
« oculopharyngée » fasse référence a l’affaissement des paupicres supérieures et aux
problémes de déglutition, les chercheurs ont mis au jour d’autres symptomes,
manifestations et conséquences de la maladie et ont en outre découvert le géne muté
responsable de sa survenue et évolution. Plusieurs recherches ont notamment ét¢ menées
par des chercheurs québécois et rendues possible grace au vaste bassin génétique de
canadiens francgais atteints de DMOP, particulierement dans les régions du Saguenay Lac-
St-Jean et de Montmagny et I’Islet. Les personnes atteintes continuent de transmettre cette
maladie évolutive par mode autosomique dominant, a leur descendance. Depuis la fin du
19"™ sigcle jusqu’a ce jour, les recherches ont permis plusieurs avancées tant au point de
vue moléculaire, que pathologique. Cependant, ’'impact de la DMOP au niveau
psychologique et environnemental a été moins étudié. Plusieurs auteurs recommandent la
poursuite d’études cliniques sur les conséquences de la maladie sur la qualité¢ de vie et

I’autonomie fonctionnelle des personnes atteintes.
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CHAPITRE 3. OBJECTIFS

Le Chapitre 3 présente deux grands thémes, soit I’objectif général de I’essai

synthése et se poursuit par la description des quatre objectifs spécifiques qui en découlent.

3.1. Objectif général

Développer un document d’information sur la dystrophie musculaire
oculopharyngée a I’intention des professionnels de la santé et des services sociaux qui
souhaitent se renseigner sur les symptomes, manifestations et impacts de la maladie afin de

répondre aux besoins évolutifs de la clientéle qui en est affectée.

3.1.1. Objectif spécifique 1
Documenter les manifestations de la dystrophie musculaire oculopharyngée et
leurs impacts sur la qualité de vie, selon les connaissances existantes dans la littérature

scientifique.

3.1.2. Objectif spécifique 2
Documenter les symptomes, manifestations et évolution clinique de la maladie,

selon des données cliniques extraites de dossiers de personnes atteintes de DMOP.

3.1.3. Objectif spécifique 3
Documenter I’impact des symptdmes et manifestations de la maladie sur la qualité

de vie et les activités de la vie quotidienne selon les personnes atteintes elles-mémes.

3.1.4. Objectif spécifique 4
Analyser les résultats de 1’intégration des trois sources de données pour en tirer
des informations pertinentes a diffuser dans un format documentaire a I’intention des

professionnels de la santé et des services sociaux.



13

CHAPITRE 4. METHODES

Pour répondre aux quatre objectifs spécifiques découlant de 1’objectif général
documenté au chapitre précédent, un devis mixte a été utilisé et ce, dans I’espoir d’atteindre
une certaine saturation des données. A cette fin, trois sources de données ont été analysées

selon leur méthodologie respective et le chapitre qui suit détaille leur déroulement.

4.1. Revue systématique de la littérature

Afin de répondre a 1’objectif spécifique 1 (documenter les symptomes et
manifestations de la dystrophie musculaire oculopharyngée et leurs impacts sur la qualité
de vie, selon les connaissances existantes dans la littérature scientifique), une revue
systématique de la littérature scientifique a été effectuée. Pour I’obtention d’un maximum
de résultats, une recherche a ét¢ menée a travers les plateformes bibliothécaires virtuelles
de I’Université de Sherbrooke ainsi qu’une infime partie sur internet.

L’exploration des banques de données s’est amorcée avec PUBMED et le terme
d’entrée anglais « oculopharyngeal muscular dystrophy ». Une recherche parallele a été
menée sur MEDLINE, CINAHL, Cochrane Library, Psylnfo, OTDBASE et sur internet
EMBASE et PEDro, a partir du méme mot-clé oculopharyngeal muscular dystrophy. Enfin,
une derniere recherche sur le moteur Lissa a été réalisée avec le terme dystrophie
musculaire oculopharyngée.

Par la suite, la recherche a été affinée avec 1’ajout des mots-clés suivants : therapy,
symptoms, review, psychology, rehabilitation, treatment, quality of life, et functional
impairment, afin d’explorer les études axées sur I’impact des symptomes et manifestations
de la maladie, sur la qualité de vie et sur I’accomplissement des activités quotidiennes de la

vie des personnes atteintes de DMOP.

4.2. Analyse secondaire d’une base de données cliniques

De fagon a ce que I’objectif spécifique 2 soit réalisé (documenter les symptdmes,
manifestations et évolution clinique de la maladie), la collecte des données quantitatives a
été concrétisée grace un acces privilégié a une base de données portant sur 343 individus.
Toutes les personnes inscrites dans cette base de données étaient atteintes de dystrophie

musculaire oculopharyngée, et suivies par I’équipe interdisciplinaire de la clinique des
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maladies neuromusculaires du Centre Intégré Universitaire de santé et de services sociaux
(CIUSSS) de Jonquicre, entre les années 2002 et 2016. Pour chacun des cas, la DMOP était
déja confirmée génétiquement ou était connue chez un parent au premier degré avec lequel
un phénotype clinique était compatible, lors de leur inscription a la clinique.

La distribution des genres dans la base de données est presque identique ; 170
hommes et 173 femmes agés, au moment du diagnostic, entre 30 et 81 ans. Au cours des
années 2002 a 2016, 121 personnes inscrites dans la base de données sont décédées, cet
essai en tient compte et plusieurs variables colligées a leurs dossiers ont été analysées.

L’ensemble des données de la base ont été préalablement obtenues par lecture et
extraction dans les dossiers des patients et parmi les résultats d’un questionnaire administré
par des intervenants du CIUSSS de Jonquicere.

Les 136 variables que I’on retrouve dans la base de données, n’ont pas été toutes
traitées et analysées. Leur choix est basé¢ sur la possibilité d’obtenir, en les analysant de
fagon descriptive, des informations quantitatives pertinentes, certaines d’entre elles pouvant
étre reconduites dans le document d’information a réaliser. Les catégories de variables

retenues sont les suivantes :

o Age et fréquence d’apparition des symptomes et manifestations cliniques
(avec leur sévérité lorsque disponible)

o Progression chronologique de 1’utilisation des aides techniques

o Fréquence de deux manifestations paracliniques (taux de CK et résultats
d’EMG)

o Comorbidités et causes des déces

Pour chacune des manifestations de la maladie, 1’age d’apparition et la fréquence
d’apparition sont l’objet d’analyse quantitative, ainsi que la sévérité lorsqu’elle est
disponible. Ainsi la prévalence, la fréquence, la moyenne sont généralement utilisées pour
¢tablir une tendance centrale au niveau des résultats et le dénominateur commun est le
nombre d’individus inscrits a la base de données, soit 343. Toutes les moyennes sont
calculées sans exclusion du plus petit et du plus grand nombre pour chacune des variables
analysée. Plusieurs résumés numériques et graphiques sont présentés et apportent des
précisions additionnelles, notamment en indiquant les groupes d’age dans lesquelles se

situent les différentes variables.
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Dans I’ensemble, les données observées par le médecin et les infirmicres et
enregistrées aux dossiers ont été prévilégi¢es a celles indiquées par le patient, par souci
d’objectivité. Par ailleurs, plusieurs moyennes d’age d’apparition des principaux
symptomes exprimées par les patients eux-mémes ont ét¢ indiquées a titre strictement

informatif.

4.3. Entrevue exploratoire avec des personnes atteintes

Afin de réaliser 1’objectif spécifique 3 (documenter I’impact des symptomes et
manifestations de la DMOP, sur les activités de la vie quotidienne et la qualité de vie des
personnes qui en sont atteintes), la méthode privilégiée a été la réalisation d’entrevues
exploratoires semi-dirigées.

Ces entrevues ont été concrétisées avec quatre personnes aux prises avec la
DMOP, de groupe d’age différent, de situation sociale différente et atteintes par la maladie
a des degrés différents, dans une recherche d’hétérogénéité maximale. Les questions
d’entrevue étaient basées sur les réponses aux questionnaires que chacune des personnes
volontaires interrogées avait préalablement complétée (questionnaire en annexe 6). Le
questionnaire a ¢été acheminé par I’entremise de la plateforme web, et les entrevues
subséquentes effectuées soit en personne, soit par SKYPE, et enregistrées en mode audio
pour les trois premiéres personnes interrogées et en mode audio et vidéo pour la quatriéme
personne, en prenant soin de conserver son anonymat. Les consentements avaient été signés
lors de rencontres antérieures aux entrevues (Annexe 5). Par la suite, les deux étapes
suivantes ont eu lieu :

e Transcription intégrale des entrevues
e Résumé et analyse thématique des données avec extraits de verbatim a
I’appui

Comme outils généraux de classification, les symptomes mentionnés en réponse
au questionnaire ont servi de rubriques, tandis que pour chacun d’eux les sous-rubriques
Impact sur les activités quotidiennes et Impact sur la qualité de vie ont été utilisées.

Afin de compléter le relevé des thémes et réaliser I’analyse qualitative thématique,
des extraits de verbatim ont été prélevés a partir des entrevues semi-dirigées. Le résumé des

thémes de ces extraits seront énoncés dans les résultats (Tableau 9).
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CHAPITRE 5. RESULTATS

Les résultats sont présentés dans ce chapitre en vertu de chacune des trois sources
de données en cause soit; 5.1. la revue systématique de la littérature scientifique, 5.2.
I’analyse descriptive quantitative de la base de données et en 5.3. ’analyse thématique des

entrevues aupres des personnes atteintes.

5.1. Le savoir scientifique liée a l1a dystrophie musculaire oculopharyngée

Le présent sous chapitre fait état des résultats de la revue systématique effectuée
concernant la dystrophie musculaire oculopharyngée entre les années 1960 jusqu’au mois
de mai 2017, tant dans la littérature scientifique qu’au niveau de la littérature grise. Il se
détaille en trois parties soit 5.1.1 Arborescence de la revue systématique, 5.1.2. Symptomes
et manifestations de la DMOP et 5.1.3. Qualité de vie et activités de la vie quotidienne, le
but étant de documenter les symptomes et manifestations de la DMOP et leurs impacts sur
la qualité de vie selon les connaissances existantes dans la littérature scientifique.

5.1.1. Arborescence de la revue systéematique

Une premicre recherche dans la banque de données Medline (OVID) de la
bibliothéque virtuelle de I'Université de Sherbrooke a permis de retracer 1 514 documents
scientifiques traitant des maladies neuromusculaires en général. Devant la nécessité
d’obtenir des documents plus spécifiques a la DMOP, la recherche a été reconduite dans la
banque de données Pubmed, et a permis de découvrir 486 documents distinctifs a la
dystrophie musculaire oculopharyngée. Les résumés (abstracts) ont tous été lus, et soixante
six études et autres documents scientifiques dont 5 provenant de la littérature grise (ex. :
rapports de colloques) ont été privilégiés pour lecture compléte. La démarche est illustrée a

la Figure 1. Diagramme de flux.
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Figure I - Diagramme de flux
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Comme son nom l’indique, on pourrait croire que la DMOP ne concerne que les
muscles des yeux et du pharynx, ainsi que les auteurs Tung et al. (2011) I’exprimaient dans
le titre de leur étude de cas « The man who could not see what he could not eat ».
L’affaissement des paupicres supérieures appelé ptose palpébrale et les problémes de
déglutition, soit la dysphagie, sont effectivement les deux premiers symptomes répertoriés
deés les premieres études réalisées au sujet de la maladie, car ce sont les plus apparents.

Tel que mentionné précédemment, son nom de dystrophie musculaire est
attribuable aux recherches de Victor et a/., menées en 1962. Tremblay-Tymczuk et al.
(1992), dans leur recherche intitulée : Etude généalogique de la dystrophie oculopharyngée
au Saguenay-Lac-St-Jean, Québec, ont relevé cent ans de développement de la recherche
sur la maladie DMOP, de 1892 a 1990. IIs y ont indiqué, outre ces deux symptomes : ptose
palpébrale et dysphagie, plusieurs autres manifestations de cette maladie neuromusculaire
d’origine génétique découvertes et étudiées tout au long du siécle suivant.

La maladie se présente de facon hétérogéne d’une personne a 1’autre tant dans
I’ordre de survenue des symptomes, que dans leur progression, leur variété et sévérité. Dans
sa forme autosomique dominante, les auteurs (Brais et al., 1995 et 1998) expliquent que un

allele mutant de PABPN1 remplace un alléle normal de la protéine, la maladie pourrait



18

donc étre le résultat de la perte d’un alléle normal et d’un gain d’un alléle muté, ou la
combinaison des deux événements, ce qui pourrait expliquer la sévérité de la maladie. Ces
cas plus sévéres surviennent dans seulement cinq a dix pour cent de I’ensemble des
individus atteints, et sont caractérisés par la précocité des symptomes (Trollet et al., 2014).

Les auteurs Trollet et al. ont réalisé une revue de littérature en 1993 (révisée 2014)
concernant la DMOP. Ils y relataient d’autres symptomes généralement moins connus et
qui peuvent survenir au cours de I’évolution de la maladie. Il s’agit de la faiblesse de la
langue (82% des sujets a I’étude) et des muscles proximaux des membres inférieurs (71%),
d’une voix mouillée causée par accumulation salivaire dans le nasopharynx (67%), d’une
limitation a regarder vers le haut (61%) et d’une faiblesse des muscles faciaux (43%) et des
muscles proximaux des membres supérieurs (38%). Ces méme chercheurs faisaient état,
outre les caractéristiques cliniques de la maladie, de I’'importance de surveiller les
complications telles que la perte de poids, la pneumonie d’aspiration et le retrait social.

D’autres symptdmes que ceux répertoriés par Trollet et al. (2014), sont atypiques
et moins fréquents. Ainsi, c’est & Tokyo au Japon (Mizoi et al., 2011), qu’une étude a
démontré le cas d’une personne atteinte de DMOP confirmée, associée avec une forme de
démence. Cependant, peu de recherche en ce sens ont été réalisée subséquemment.

Quant aux auteurs Dubbioso et al. (2012), leur étude a révélé que, outre la
symptomatologie classique, les fonctions exécutives pouvaient étre atteintes, la protéine
mutée PABPN1 ayant la possibilité de jouer un role direct sur le systéme nerveux central.

Plusieurs autres auteurs a travers le monde se sont aussi intéressés a 1’atteinte du
systéme nerveux central et périphérique (Schmitt & Krause, 1981, Probst et al, 1982,
Schober et al, 2001, Boukriche et al., 2002, Finsterer, 2010). Dans plusieurs de leurs
conclusions, de telles atteintes s’aveérent possibles mais néanmoins plus rares et des
recherches subséquentes ont été suggérées (Jones et al., 2016). La revue de ’association
francaise contre les maladies musculaires (AFM), dans sa publication en ligne de 2017
SAVOIR ET COMPRENDRE ZOOM SUR...la recherche sur la dystrophie musculaire

oculopharyngée (www.afm-telethon.fr consultée le 4 avril 2018), mentionne que les

chercheurs ignorent si 1’atteinte neuropathique chez certaines personnes observées est le
résultat de ’anomalie génétique dans la maladie, de I'une de ses conséquences, ou encore

celui de I’avancement en age.
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Une étude assez récente effectuée par Blumen et al. (2013), suggérait qu’il existait
peut-étre une différenciation ethnique pouvant influencer le phénotype de la DMOP. Plus
particulicrement chez les juifs Bulgares, les auteurs ont démontré qu’en plus des
symptomes et manifestations classiques de la maladie, la faiblesse précoce des muscles de
la ceinture scapulaire était présente, prémisse potentielle d’'une nouvelle forme reliée a
I’ethnicité de la DMOP.

Il n’existe pas jusqu’a ce jour de publication concernant de mesure formelle de
classification de la sévérité de la maladie. Cependant, lors du 191° ENMC International
Workshop intitulé De la recherche jusqu’au patient (traduction libre de From bench to
bedside), 1a mesure de la force (MRC) des muscles proximaux inférieurs, selon 1’age de la
personne a été privilégiée, afin de classifier la sévérité de cet aspect clinique de la maladie.

5.1.3. Qualité de vie et activités de la vie quotidienne

Comme il a été démontré précédemment, un nombre important de résultats
d’études ont été publiées concernant la physio-pathologie de la DMOP. Cet essai synthése
veut également mettre en lumiére la littérature qui s’est intéressée aux aspects
psychologiques liés a la maladie, a la qualité¢ de vie, ainsi qu’aux stratégies d’adaptation
dans I’accomplissement des activités de la vie quotidienne. Ainsi, 16 études traitant de I’un
ou I’autre de ces sujets ont été lues et analysées de fagon descriptive.

L’une d’elle, réalisée par Van der Sluijs et al., en 2003, étudiait les conséquences
de la faiblesse de la musculature de la ceinture pelvienne et affirmait que pour plusieurs
personnes elle était la cause de limitations dans les activités de la vie quotidienne de fagon
plus marquée que les autres symptomes de la DMOP.

Un peu plus tard (2007), un petit échantillonnage de personnes atteintes de DMOP
a ¢té étudié par les auteurs Bachand et al., dans le but de finaliser une recherche sur le sujet
exclusif de la qualité de vie des participants. Ils concluaient également que la faiblesse
musculaire avait un impact majeur sur la qualité de vie et sur I’exécution des activités de la
vie quotidienne.

Pour poursuivre sur le sujet de la qualité de vie, Palmer et a/. (2010) au terme de
leur étude, qui portait essentiellement sur les caractéristiques de la déglutition chez les
patients avec DMOP, ont établi un lien entre la perte des fibres musculaires de la bouche, la

diminution de la fonction de déglutition et la qualité de vie des patients atteints de DMOP.
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Il appert, selon ces auteurs, que la qualité¢ de vie, évaluée avec I’outil SWAL-QOL, est
grandement diminuée et directement reliée a la perte de capacité de déglutition.

Quelques années auparavant, Blumen et al. (2006) arrivaient a une conclusion
semblable qui corrélait la qualité de vie avec la sévérité de la dysphagie. En effet, les
réponses obtenues grace a une échelle de Likert graduant la qualité de vie selon cinq
possibilités allant d’excellent a trés pauvre, qualifiaient la qualité de vie des participants a
I’¢tude de pauvre a trés pauvre. Cette méme étude avait aussi pour but d’évaluer la durée de
vie attendue des personnes atteintes, soit par transmission homozygote ou hétérozygote, et
arrivait a la conclusion que ces derniéres avaient une espérance de vie semblable a la
population en général. Les résultats démontraient par contre que la qualité de vie est
appauvrie pour chacun des deux groupes, que la maladie progresse plus rapidement chez les
homozygotes et que la dysphagie est un facteur important de la qualité¢ de vie chez toutes
les personnes atteintes, nonobstant le mode de transmission.

Les chercheuses Krause-Bachand et Koopman (2008), se sont aussi intéressées a la
qualité de vie, en achevant une étude ayant pour objectif de décrire I’expérience de dix
personnes d’origine canadienne-francaise atteintes de DMOP. L’analyse des données
recueillies a partir d’entrevues individuelles fait ressortir cinq thémes principaux, soit ;
["ajustement aux changements, surmonter les croyances erronées, rechercher la
normalisation, envisager le futur et renseigner les enfants (en frangais dans le texte).
L’obtention de ces résultats a permis de qualifier le double fardeau physique et
psychologique que tous les participants vivaient, a travers leur maladie.

Démontrant, entre autres, I’importance d’évaluer la relation entre les symptomes
physiques et la qualité de vie dans toute recherche clinique sur la DMOP, une récente étude
a été accomplie par la chercheure Sarah Youssof (2015), aupres de 89 personnes atteintes.
Celle-ci mesurait la qualité de vie conjointement avec la sévérité de la dysphagie et la perte
de mobilité¢ des membres inférieurs, ainsi que la qualité de vie reliée a la santé en général, a
I’aide de questionnaires validés (/4-item patient-reported dysphagia symptom battery, §-
item Neuro-QoL lower extremity Function (Mobility) Short Form for adults et SF-36). Une
des conclusions émergentes, est que la sévérité de la dysphagie et son impact sur la qualité
de vie doit étre évaluée, mais également d’autres facteurs tels que les limitations
fonctionnelles, dont celles associées a la faiblesse des membres inférieurs et supérieurs.

Selon cette méme auteure, de futures études devraient étre menées concernant la douleur
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dans la DMOP (prévalence, localisation, sévérité¢), afin de déterminer des interventions
pouvant améliorer la qualit¢ de vie. De plus, la chercheure mentionne, que les données
recueillies pourraient guider I’allocation des ressources.

Les auteurs Palmer et al. (2010), Neel et al. (2006, 2015) se sont questionnés sur
les caractéristiques de la déglutition, considérablement affectée dans la DMOP et 1’un de
ses premiers symptomes. Leur conclusion générale est que non seulement les muscles du
pharynx sont affaiblis lors de I’évolution de la maladie, mais également I’ensemble des
muscles oropharyngés, dont la langue, et que ce dysfonctionnement a un impact direct sur
la qualité de vie des personnes atteintes. Ces conclusions s’apparentent a celle des auteurs
Jones et al. (2016) qui ont réalisé une revue systématique sur la qualité de vie reliée a la
dysphagie oropharyngée, incluant trente-cinq études. Ils y décrivaient que plus la dysphagie
était sévere, plus la qualité de vie s’en trouvait appauvrie.

Bien avant (2001), le groupe de chercheurs Ekberg et al., relatait les résultats de
leur étude réalisée avec trois-cent-soixante participants issus de plusieurs pays européens,
qui se plaignaient tous de dysphagie. Les chercheurs concluaient que I’impact social et
psychologique de la dysphagie sont sous-estimés et qu’ils influencent considérablement la
qualité de vie des personnes qui en souffrent.

La qualité de vie est présente dans différentes sphéres des activités habituelles
réalisées par toute personne, et de méme celles qui sont aux prises avec la DMOP. Par
exemple, une des études recensées fait mention des précautions que les dentistes doivent
prendre en présence de patients atteints de dystrophie musculaire (Balasubramaniam et al.,
2008). 11 s’agit surtout de repositionner fréquemment le patient sur la chaise, pour son
confort, de ne pas placer le patient en position couchée, car il pourrait avoir des difficultés
respiratoires, et de pratiquer de fréquentes succion des fluides durant la procédure dentaire,
dans le but de prévenir les aspirations bronchiques. De 1a I’importance que ces spécialistes
en dentisterie sachent que leur client est atteint de DMOP et quelles sont les précautions a
prendre pour leur éviter ces désagréments.

Deux revues systématiques ont été obtenues par consultation de la banque de
recherche Cochrane, elles concernent les problemes de déglutition dans les maladies
musculaires et neuromusculaires. Dans 1’'une d’elles, Jones et al. (2016) ont rapporté d’un
point de vue clinique et selon la perspective des patients, qu’il peut résulter de la dysphagie

une incapacité a maintenir un état nutritionnel adéquat et des complications respiratoires,
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lesquelles méneraient a plusieurs conséquences a la fois physiques, psychologiques et
sociales. Ces dernieres incluraient une perte de poids ou une incapacité a le maintenir, une
augmentation de 1’incidence d’infections respiratoires dues aux aspirations bronchiques et
autres problémes respiratoires. Ils mentionnent également que la diminution de la qualité de
vie des personnes affectées par les problémes de dysphagie peut étre associée a la perte de
plaisir a manger, a la peur de s’étouffer et d’en étre embarrassé. Quant a I’isolement social
lors des repas, il serait secondaire au fait de tousser, de devoir cracher ou de prolonger le
temps de I’alimentation.

Le nombre de données probantes répertoriées nous indique que la dysphagie a une
grande influence et ce, a plusieurs niveaux. Un phénomeéne pouvant 1’aggraver pourrait étre
la posture de rétroflexion de la téte, mécanisme compensatoire fréquemment adopté pour
contrer la ptose des paupieres supérieures, tel que les auteurs De Swart et al., (2006) le
précisent. Afin de diminuer ces problémes de déglutition, deux types de chirurgie sont
possible ; la myotomie du muscle crico pharyngien et la dilatation de la partie supérieure de
I’cesophage. Une revue systématique publiée dans la Cochrane Database of Systematic
Review (Hill et al., 2004) a établi qu’il n’était pas possible de déterminer laquelle de ces
chirurgies démontrait le plus de bénéfice spécifique a la DMOP. Par ailleurs, une étude
effectuée par deux chercheurs du département d’otorhinolaryngologie de 1’Université de
Sherbrooke (Gervais et Dorion, 2003), favorise des interventions réalisées de fagon précoce
dans la maladie telles que celle de la myotomie du muscle crico pharyngé ainsi que la
chirurgie du ptosis palpébral, car selon eux, elles augmenteraient considérablement la
qualité de vie des personnes atteintes.

Quoique cet essai synthése n’inclut pas 1’étude des symptomes et manifestations
des maladies musculaires en général, la recherche effectuée par les auteurs Cruz et al.
(2012) sera tout de méme citée. En effet, dans leurs travaux concernant les changements
métaboliques et endocriniens dans les dystrophies musculaires a différents ages (traduction
libre), ils mentionnent que toutes les myopathies musculaires ont une chose en commun :
I’atrophie des muscles. Etant donné que le tissu musculaire est un de ceux qui régularise le
métabolisme des lipides et du glucose, les auteurs recommandent de considérer que la
faiblesse, la fatigue, la diminution de la mobilité et de la capacité au travail physique, sont
des manifestations liées aux dystrophies musculaires, et qu’il faut en tenir compte, dans

I’évaluation de la qualité de vie des personnes qui en sont atteintes.
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Ce fut justement le cas de 1’étude suivante, effectuée au cours de I’année 2016. En
effet, Van der Sluijs B. et a/. ont mené une étude quantitative (cross sectional study) avec
un échantillon de 35 personnes dont ’atteinte de DMOP était génétiquement confirmeée.
L’analyse des réponses aux questionnaires les a menés vers les conclusions suivantes :
54% des patients de la cohorte se plaignaient de fatigue sévere reliée aux limitations
fonctionnelles, 54% de douleur, 94% d’entre eux étaient limités dans leurs activités de la
vie quotidienne et au niveau de leur participation sociale, et finalement plusieurs personnes
rapportaient une faiblesse au niveau de la ceinture pelvienne et des difficultés a la marche.
L’étude conclut également que toute gestion symptomatologique devrait prendre en compte
cette fatigue, douleur ainsi que les limitations fonctionnelles des personnes atteintes de
DMOP.

Plusieurs travaux de recherche ont été réalisés en psychologie et neuro
psychologie, sous le théeme des maladies musculaires et neuromusculaires en général, dont
plusieurs par les auteurs Graham et al., (2015). Beaucoup d’entre eux suggérent une
thérapie appelée « Acceptance and Commitment Therapy », connue pour améliorer la
qualité de vie, I’humeur, et méme les douleurs chroniques chez certaines personnes
atteintes de maladies musculaires et neuromusculaires évolutives. Cependant, aucune de ces
études n’est strictement spécifique a la dystrophie musculaire oculopharyngée.

Quant a eux, Belliveau et Ten Hove (2014) écrivaient, dans un court article du
Canadian Medical Association Journal, qu’une plus grande sensibilisation a la DMOP
diminuerait sans doute des investigations non nécessaires telles que des endoscopies
répétées. Ils mentionnaient 1’étude écossaise de Agarwal PK et al. (2012) dans laquelle ont
été observés des délais allant de trois a vingt ans entre 1’apparition des premiers symptomes
et le diagnostic posé, et que le quart des patients souffrant de dysphagie avaient été traités
pendant dix ans pour des problémes pharyngés, sans autre diagnostic précis.

Les manifestations de fatigue, de douleur, les limitations fonctionnelles et le retrait
social, tous découlant de la maladie, ont d’importantes répercussions tout au long de la vie
de I’individu malade. Les auteurs qui en ont fait 1’¢tude s’entendent pour affirmer qu’il
serait appréciable pour I’augmentation et le maintien de la qualit¢é de vie des personnes
atteintes de DMOP, que les recherches se penchent davantage sur ces aspects spécifiques de
la maladie. Les derniers exemples démontrent bien I’importance de connaitre le profil

complet de la dystrophie musculaire oculopharyngée avec tous ses symptdomes et
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manifestations possibles, car ils sont susceptibles d’affecter directement les activités de la

vie quotidienne et parallelement la qualité de vie de la population atteinte.

5.2. Le savoir clinique sur la dystrophie musculaire oculopharyngée

Ce sous-chapitre résume 1’analyse descriptive quantitative de la base de données
des dossiers des 343 patients suivis a la Clinique neuromusculaire du CIUSSS du
Saguenay-Lac-St-Jean, entre les années 2002 a 2016. La description est présentée a partir
de chacune des variables retenues, selon leur ordonnance consécutive dans la base de
données.

Le tableau 1 présente plusieurs caractéristiques inhérentes aux personnes inscrites

en tant que patients dans la base de données précédemment mentionnée.

Tableau 1 - Caractéristiques des participants de la base de données (n=343)

Genre (n=343) Mode de transmission’

Moyenne

Diagnostic

d’age au | confirmé
Maternelle Paternelle  Inconnue ]% —343
(n=157) (n=174) (n=12) X (n=343)

50.44% 49.56% 45,77% 50,73% 3,5% 56,5 ans 100%

F n=173) H @=170)

5.2.1. Ptose palpébrale
La plupart des personnes atteintes de dystrophie musculaire oculopharyngée
subissent une ptose palpébrale bilatérale qui peut étre asymétrique. Effectivement, les
résultats de cette premicre variable obtenus a partir des observations cliniques nous
apprennent que la grande majorité d’entre eux en sont atteints, soit 94,2%% (n=323), a une
moyenne d’age de 61,4 ans (étendue 43-85) (Figure 2). En comparaison, la moyenne d’age

d’apparition rapportée par les patients est de 54,9 ans.

! En référence au mode de transmission autosomique dominant de la maladie
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Figure 2 - Age d'apparition de la ptose (n=323)
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Selon les données cliniques inscrites, les chirurgies qui peuvent améliorer la ptose
sont fréquentes, et ont été pratiquées de une a quatre fois chez 81.4% de ’ensemble des

personnes (n=263) ayant ce symptome. Ce résultat est divulgué a titre informatif.

5.2.2. Dysphagie

Une partie importante de la base de données des 343 dossiers de patients est dédiée
a la deuxieme variable observée, la dysphagie. En effet, quelques 21 variables y sont
exposées relativement aux évaluations, a 1’age d’apparition, a la sévérité et aux types
d’interventions chirurgicales pouvant la contrer.

La fréquence des patients atteints de dysphagie est de 94,8% (n=325), a une
moyenne d’age d’apparition de 61,1 ans (étendue 40-83). La figure 3 démontre I’apparition
des cas de dysphagie répartie selon les groupes d’age (n=bleu) ainsi que la fréquence
d’apparition selon chacun des groupes d’age (en vert). Quinze personnes ne souffraient pas
de dysphagie selon les informations inscrites aux dossiers par les cliniciens et quatre autres
données sont inconnues. Par ailleurs, 1’age d’apparition de ce symptdme, selon ce que les

patients ont exprimé, est en moyenne de 54,1 ans.
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Figure 3 - Nombre et fréquence d'apparition Dysphagie selon groupe d'dage (n=325)

Nombres et fréquences selon groupes d'age

LA IIT

8,9 2'13 53 62 /i
- 26 v 28 bl
0 — e s s = =~
30-34 35-39 40-44 45-49 50-54 55-59 60-64 65-69 70-74 75-79 80-85

GROUPES D'AGE

\

La sévérit¢ de la dysphagie a été évaluée a quatre reprises chez les patients.
Malgré le nombre important de personnes souffrant de dysphagie (n=325), seules 96
données sont inscrites comme résultats de la premiére évaluation, ce qui représente 28% de
I’ensemble des dossiers. Cette évaluation a démontré que 49 personnes souffraient de
dysphagie légere, tandis que quarante-sept autres souffraient de problémes de déglutition

modérés a séveres deés leur premiére évaluation (Tableau 2).

Tableau 2 - Répartition des participants selon séverité de la dysphagie et groupe d’age
(n=96)

SEVERITE DE GROUPES D'AGE
LA

DYSPHAGIE 40-45 45-50 50-55 55-60 60-65 65-70 70-75 75-85
légere 2 (50%) 4 (100%) 10 (62,5%) 13 (61,9%) 12 (52,2%) 4 (25%) 1(25%) 3(37,5%)
moyenne/ 2 (50%) 0 6 (37,5%) 8 (30,1%)) 11 (47,8%) 12 (75%) 3 (75%) 5(62,5%)
sévere
TOTAL 4 (100%) 4 (100%) 16 (100%) 21 (100%) 23 (100%) 16 (100%) 4 (100%) 8 (100%)

Ce méme tableau nous indique aussi, que le plus grand nombre des 96 personnes
¢valuées une premiere fois se situe dans le groupe d’age des 60-65 ans, soit 23,9% (n=23).
Cette derniere donnée concorde avec la mention de dysphagie notée au dossier; en
moyenne a 61,1 ans. On remarque également que le nombre de premicre évaluation chez la
tranche d’age des 60 a 65 ans, est supérieur de 5% comparativement au groupe des 55-60

ans et de 12% de plus que les 50-55 ans.
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5.2.3. Dysphonie

Le symptome de dysphonie, cette altération de la voix qui se présente
généralement comme nasardée, rauque ou faible dans la DMOP, apparait & un 4ge moyen
de 64,4 ans (étendue 43-88), ce qui en fait le cinquiéme symptdme a survenir dans
I’évolution de la maladie, d’un point de vue chronologique (Tableau 7). Selon les données

des cliniciens, il a été observé que 50,4% (n=173) des patients en étaient affectés.

Figure 4 - Age d'apparition Dysphonie (n=173)
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5.2.4. Perte de poids liée a la dysphagie
Les données extraites a ce sujet, nous apprennent que 18,7% (n=64) des patients
observés ont perdu du poids ou étaient a risque de déficit nutritionnel au moment de la
premicre évaluation; des manifestations liées a la DMOP et plus particulicrement a la
dysphagie. Notons que 280 données portent 1’indication inconnue. C’est en moyenne a 69,3
ans (étendue 49-85) que la perte de poids a été évaluée et notée au dossier pour la premiere
fois. En ce qui a trait aux évaluations subséquentes, le manque de données exposées dans la
base de données soit ; 14 cas en deuxieme évaluation et 4 cas en troisiéme, ne permet pas
d’en tirer des résultats quantitatifs substantiels.
5.2.5. Hypersécrétions pharyngées
Les sécrétions pharyngées abondantes sont présentes chez 48,4% (n=166) des
personnes évaluées, sur un total de 229 évaluations (115 inconnues) a une moyenne d’age
de 66,7 ans (étendue 47-85). Elles sont inscrites en tant que hypersécrétions pharyngées
dans les dossiers dépouillés. La distribution des fréquences selon les groupes d’age nous
renseigne qu’entre 60 et 64 ans, les personnes atteintes de DMOP sont plus susceptibles de

souffrir d’hypersécrétions pharyngées (Tableau 3).
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Tableau 3 - Hypersécreétions pharyngées - Distribution des fréquences selon groupe d'dge
(n=166)

Groupesd'age ., ooc4 5559 60-64 65-69 7074 7579 80-85 . '‘B°
Hypersécrétions inconnu

1 11 25 38 31 25 16 17 2
fréquence 0,6 6,6 15,1 22,9 18,7 15,1 9,6 10,2 1,2
Total 06 7,2 22,3 45,2 63,9 79,0 88,6 98,8 100%

Sous un angle différent, on peut constater que, parmi les 31 déces ayant pour cause
une pneumonie d’aspiration (Tableau 6), 67,7% d’entre eux (n=21) souffraient
d’hypersécrétions pharyngées depuis 1’dge moyen de 68,5 ans (étendue 58-85). Treize
personnes sur 21, décédées de pneumonie d’aspiration, avaient déja souffert d’un épisode
de pneumonie similaire et dix d’entre elles avaient moins de 75 ans au déces.

5.2.6. Gastrostomie — Jéjunostomie

Bien que cette variable ne soit pas considérée dans la présente analyse
quantitative, il est intéressant de remarquer que 17 personnes ont eu a subir une
gastrostomie, soit 5% de I’ensemble des patients, et qu’ils avaient en moyenne 69 ans
(étendue 49-80). Cette intervention chirurgicale consiste a pratiquer une ouverture dans
l'estomac, reliée a un orifice (appelé stomie) dans la peau au moyen d'une sonde ou
d'un cathéter, et permet de nourrir la personne par voie entérale, lorsqu’elle ne peut plus le
faire par elle-méme par son mécanisme de déglutition. La mention de cette variable nous
indique que le symptdme de dysphagie peut devenir trés sévere.

5.2.7. Pneumonie d’aspiration

C’est en moyenne a 72,4 ans (étendue 49-84) que la premiére pneumonie
d’aspiration a été notée au dossier de 27 personnes, une fréquence de 7,9%. Le Tableau 4
démontre la distribution des fréquences selon le groupe d’age, tandis que le Tableau 5
répertorie la cause des déces des 121 personnes suivies a la Clinique de Jonquicre, et place
la pneumonie / pneumonie d’aspiration au premier rang des motifs, avec une fréquence de

24,8 (n=30).
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Tableau 4 - Pneumonie d'aspiration - Distribution des fréquences selon groupe d’age
(n=27)

Groupes d’age
pneumonie aspiration
nombre

<50 50-55 55-60 60-65 65-70 70-75 75-80 80-85

fréquence 3,7 3,75 33,3 18,5 18,5 22,2

Total

5.2.8. Faiblesse des muscles proximaux des membres inférieurs
Quelques 293 cas, soit 85,4% des personnes atteintes de DMOP démontraient une
faiblesse des muscles proximaux des membres inférieurs mesurée par manual muscle
testing. La moyenne d’age d’apparition est de 62,8 ans (étendue 42-84). Ce symptome est
combiné au suivant, soit la faiblesse des membres supérieurs, et leur survenue
chronologique est tracée en Figure 5.
5.2.9. Capacité a lever les bras plus haut que les épaules
Cette variable pourrait se traduire également par faiblesse des muscles proximaux
des membres supérieurs, terme plus fréquemment utilisé dans la plupart des études sur la
DMOP. On parle ici des muscles a la racine des membres, ceux qui sont plus preés du tronc.
Cette manifestation touche 301 personnes, soit 87,8% de I’ensemble de I’échantillon, ce qui
le place en troisiéme position d’importance quant a la prévalence des symptomes. Ce
dernier survient plus tardivement dans la vie de la personne atteinte de DMOP
comparativement a la faiblesse des membres inférieurs, en moyenne a 66,4 ans (étendue
30-88), selon les données inscrites par le clinicien (Figure 5).

Figure 5 - Ages et fréquences d’apparition des faiblesses ; des membres inférieurs (n=293)
et des membres supérieurs (n=300)
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5.2.10. Incapacité progressive des muscles proximaux des membres inférieurs

Plusieurs variables de la base de données documentent la capacité ou plutot
I’incapacité progressive a la marche sans aide des personnes aux prises avec la DMOP.
Elles se déclinent ainsi: marche avec ou sans aide, utilisation d’une canne, d’un
déambulateur ou d’un fauteuil roulant, manuel ou électrique En effet, graduellement, en
vieillissant et selon la sévérité de D’atteinte de la maladie, les muscles des membres
inférieurs s’atrophient et deviennent de moins en moins opérationnels. Voici, en Figure 6,
I’illustration graphique de la progression de ’incapacité et de 1’utilisation graduelle des

aides techniques a la mobilité, selon les données présentées dans la base de données.

Figure 6 - Progression utilisation des aides techniques a la marche selon groupe d'age
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L’analyse des résultats nous démontrent que seulement deux personnes agées entre
50 et 55 ans, ont di utiliser une canne pour se déplacer. La « pointe » d’apparition de
I’utilisation de cette aide technique se trouve entre 65 et 70 ans, tandis que celui de I’usage
du déambulateur survient plus tard, soit entre 70 et 75 ans. Il s’écoule en moyenne trois
années entre 1’utilisation de la canne et celle du déambulateur. Cependant cette tendance est
plutdt hétérogene puisque I’étendue s’étale sur 11 ans, les classes modales étant de 2, 3 et 4
ans. De plus, plusieurs utilisateurs d’une canne ont également employ¢ un fauteuil roulant.
Voyons donc vers quel age la marche sur moyenne et longue distance est possible ou non
pour ces utilisateurs.

La capacité a marcher sur de courtes distances est préservé jusqu’a I’age de 75,7
ans en moyenne (éttendue 61-86). Pour la marche sur moyennes distances c’est 27,7%

(n=95) des cas qui ne peuvent plus effectuer cette activité a un age moyen de 69,3 ans
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(¢tendue 57-90). En ce qui concerne la marche sur longues distances, c’est aussi aux
environs de 70,9 ans que 38,2% des personnes (n=131) en sont incapables. Si on met en
lien D'utilisation d’une aide technique a la marche et I’incapacité a marcher sur de
moyennes et longues distances, les données concordent, car c’est effectivement dans le
groupe d’age des 65 a 75 ans que les aides a la marche sont empruntées. Pour monter les
escaliers c’est en moyenne a 72,9 ans (étendue 57-85) que I’incapacité se manifeste, car
68,8% (n=236) en sont toujours aptes. D’autres muscles que ceux de la marche sont
sollicités dans la capacité a se lever d’une chaise sans aide et c’est 89% des personnes
atteintes qui en sont encore capables avant I’dge moyen de 76,2 ans (étendue 65-87).
5.2.11. Fatigue

La fatigue a été observée, dans la base de données, chez la majorité des personnes.
On peut effectivement constater que 225 personnes, soit 65,6% des participants, accusaient
de la fatigue reliée a la maladie des I’age de 39 ans (étendue 39-85) pour une moyenne
d’age d’apparition de 63,7 ans. Cette manifestation de la DMOP se classe en quatriéme

place dans I’ordre de survenue chronologique (Tableau 7).
Figure 7 - Age d'apparition Fatigue (n=225)
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5.2.12. Autres symptomes paracliniques; taux de CK et électromyographie (EMG)
Le taux sérique de créatine kinase (CK : enzyme libérée dans le sang lors de Iésion
tissulaire) a été évalué une premicre fois chez 89 personnes atteintes de DMOP, pour une
tendance centrale de 365,38 (étendue 28 a 1982), ce qui représente un taux légerement plus
¢élevé que la normale, qui se situe a 0-195 UI /L de sang chez I’homme et 0-170 UI /L pour

la femme.
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Pour ce qui est de I’¢électromyogramme (EMG), 66% (n=66) des 100 personnes
¢valuées ont démontré une anormalité, dont 35% (n=35) d’entre elles avec présence
d’irritabilité et 59% (n=59) avec présence potentielle de myopathie.

5.2.13. Comorbidités et causes des déces

La moyenne des variables ; sexe, age et cause de déces ont été calculées, et les
données qui concernent les 121 personnes décédées ont également été prises en compte
puisqu’elles ont été suivies par le méme médecin que les 222 autres. Parmi les 121 déces,
76 ont une cause mentionnée au dossier, tandis que 45 autres portent la mention inconnue.
24,8% des déces (n=30) sont le résultat, soit d’'une pneumonie, d’une pneumonie
d’aspiration ou d’un probléme respiratoire. Deux d’entre elles sont décédés de pneumonie

avec cachexie et une autre de dénutrition.

Tableau 5 - Cause des déces (n=121)

Pneumonie/pneumonie d’aspiration 30 24,8 Faiblesse générale 1 0,83
Cachexie + pneumonie 2 1,65 Dénutrition 1 0,83
Cancer 20 16,5 MPOC 1 0,83
Probléme cardiaque 7 5,8 Autres 2 1,65
AVC/anévrisme 2 1,65
Complication DMOP 3 2,5 Causes inconnues 45 37,2
Démence vasculaire 1 0,83
Détériorés suite a Fx hanche 3 2,5
Suicide 1 0,83
Probléme hépatique 2 1,65 TOTAL 121 100%

La Tableau 5 nous démontre aussi que les déces causés par des problémes
respiratoires représentent 24,8% de I’ensemble des déces, un pourcentage supérieur a tout
autre indiqué a la base de données.

L’age moyen des décés, selon les inscriptions, se situe a 75,3 ans, soit 75,1 ans
pour les femmes et 75,5 ans chez les hommes. Cependant, I’age de soixante-quinze ans
n’est pas représentatif de la longévité des personnes souffrant de DMOP, puisque selon la
base de données, parmi les 222 personnes vivantes et encore suivies en 2016, 22,1% (n=49)
d’entre elles avaient plus de soixante-quinze ans.

Parmi les personnes ayant une multi morbidité chez celles qui sont atteintes de

DMOP, soit 85,8% de la population a I’étude, les trois comorbidités les plus fréquentes sont
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I’hypertension artérielle avec un taux de 42.4%, I’hyperlipidémie a 30,4% et les maladies

cardiaques avec 19,6%.

Ces données sont exprimées ici a titre informatif, puisqu’aucune étude n’a été
recensée a ce jour concernant les comorbidités et la DMOP. Le Tableau 6 fait état de la
nomenclature des comorbidités présentées chez les patients inscrits dans la base de donnés

cliniques.

Tableau 6 - Comorbidités et DMOP (n=343)

Taux de multimorbidité 85.8%
HTA 42.4%
Maladie cardiaque 19.6%
Hyperlipidémie 30.4%
Probleme de glande thyroide 15.2%
Dépression/anxiété 14 %
Diabeéte 12.7%
Douleur causée par probléeme musculo-squelettique 11 %
Reflux, ulcere, brilement d’estomac 9.8%
Cancer 8.8%
Arthrite, arthrite rhumatoide 8.2%
Asthme, problémes pulmonaires 8.1%
AVC 5,3%
Ostéoporose 4.1%
Maladies intestinales 3.8%
Infarctus 3.5%
Démence/Alzheimer 2.2%
Maladie rénale 0.9%
Problémes urinaires, sida, hépatite 0

Afin de conclure ce sous-chapitre qui révélent les résultats de I'analyse descriptive
quantitative de la base de données, le tableau qui suit (Tableau 7) résume les principaux
symptomes qu'on y retrouve, suivi de l'd4ge moyen d'apparition selon un ordre
chronologique, ainsi que la distribution des fréquences des patients qui en étaient atteints,

au moment de l'inscription des données a leur dossier par les cliniciens.
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Tableau 7 - Survenue chronologique et fréquence des principaux symptomes et
manifestations (n=343)

Symptémes Age moyen Fréquence
selon d'apparition )
chronologie (années)
Ptose

Dysphagie

Faiblesse Ml
Fatigue
Dysphonie
Faiblesse MS
Hypersécrétions

5.3. Le savoir expérientiel sur la dystrophie musculaire oculopharyngée

L’accomplissement des activités de la vie quotidienne (AVQ) et la qualité de vie
sont des concepts importants dans la vie de chaque individu. Que ce soit sous les modeles
de Maslow, Henderson Rosenberg, Froehlich, Reddington ou autres, étre en mesure de
satisfaire nos besoins est le fondement méme de la vie. C’est sous cet angle
d’accomplissement des AVQ et de qualité de vie que 1’analyse qualitative qui suit a été
produite.

5.3.1. Analyse qualitative thématique (n=4)

L’analyse qualitative thématique a été¢ réalisée a partir des entrevues qu’ont
accord¢ volontairement des participants atteints de la DMOP, et ce, afin de satisfaire a
I’objectif 3, soit de documenter I’impact des symptdmes et manifestations de la maladie sur
la qualité de vie et les activités de la vie quotidienne selon les personnes atteintes. Le

tableau suivant révele quelques caractéristiques de chacun des participants.

Tableau 8 - Caracteristiques des participants - Entrevues exploratoires (n=4)

Groupe d’age Diagnostic
(Années) confirmé
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Plusieurs thémes ont été relevés et ont révélé I'impact de la maladie sur divers
aspects. Le but de I’exercice était d’en repérer les retombées, afin de pouvoir obtenir une
certaine saturation des données, en cohésion avec celles de la base de données des trois cent
quarante-trois dossiers/patients et la recension des écrits, pour éventuellement documenter
un feuillet d’information destiné aux divers professionnels de la santé et des services
sociaux.

Le nombre restreint de I’échantillon a permis d’approfondir pour chacun d’eux les
thémes portant sur I’impact de la maladie sur leurs activités de vie quotidienne et sur leur
qualité de vie en général, des themes peu abordés a ce jour dans la littérature scientifique.

Les participants avaient d’abord répondu a un questionnaire comprenant des
symptomes et manifestations et conséquences de la maladie (n=30) qu’ils devaient cocher
s’ils les éprouvaient ou les avaient déja ressentis. Le questionnaire complet est présenté en
Annexe 7. Sans en faire une analyse exhaustive, on peut tirer du tableau 8° les principaux
résultats du questionnaire complété par les quatre participants. Les cinq premiers
symptomes étaient les suivants : difficulté a lever les yeux au ciel, difficulté¢ a avaler,
¢touffement et/ou toux lors des repas, changement dans la voix : faible ou rauque ou
nasillarde et faiblesse des membres inférieurs (jambes). Ces symptomes ont été tous cochés
comme présents actuellement ou par le passé, étant donné que la plupart avaient déja eu une
ou plusieurs interventions chirurgicales pour contrer le symptome de ptose palpébrale et la

dysphagie antérieurement.

* Le tableau 8 est tiré directement des résultats statistiques de la plate forme Web qui
présente, pour chacune des questions, le taux de réponse positive en pourcentage, et ce, peu
importe la taille de 1’échantillon.
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Tableau 8 - Résultats globaux - Questionnaire Web - Symptomes et manifestations de la
DMOP

QUESTIONS reponses [

4 réponses

difficulté a lev... —4 (100 %)
difficulté a av... —4 (100 %)
étouffement e... 4 (100 %)
changement... 4 (100 %)
faiblesse des... —4 (100 %)
difficulté a lev... 1(25 %)
sensation d'ét... 3 (75 %)
douleurs aux... —2 (50 %)
douleurs au cou 1(25 %)
douleurs aux... —1 (25 %)
douleurs au b... —3 (75 %)
parfois fatigu... 2 (50 %)
souvent fatig...[—0 (0 %)
fatigué(e) la p... —2 (50 %)
difficulté @ ma...|—0 (0 %)
utilise une ca... 1(25 %)
utilise un déa...[—0 (0 %)
utilise un faut...[—0 (0 %)
utilisé un faut... 1(25 %)
épisode(s) d'... 4 (100 %)
épisode(s) de... 3 (75 %)
sentiment d'é... 4 (100 %)
rampe ou aut... —1 (25 %)
nombre de ch... —3 (75 %)
nombre de ch...|—0 (0 %)
nombre de ch... —1 (25 %)
nombre de ch... —3 (75 %)
affaissement... 2 (50 %)
perte de poid...[—0 (0 %)
régurgitations... —3 (75 %)
avez-vous ex... 2 (50 %)
Augmentation... 1(25 %)
La maladie m... —1 (25 %)

0 { 2 3 4 5

Lors de I’entrevue, trois des participants ont affirmé avoir subi deux chirurgies
chacun pour relever la paupiére supérieure et un participant une seule chirurgie de la méme
nature, a la suite de laquelle tous ont vu une amélioration au niveau de leur vision. Quant a
la dysphagie, un des participants doit subir des dilatations récurrentes (tous les six mois),
afin de pouvoir avaler sans s’étouffer exagérément lors des repas.

Les deux autres résultats les plus percutants sont : épisode(s) d’anxiété lié(es) a la
maladie et sentiment d’étre isolé(e) a cause de la maladie, les participants les ayant tous
cochés comme présents. Les réponses au questionnaire ont servi de guide pour initier et
soutenir I’entrevue semi-dirigée.

Le Tableau 9 présente un résumé qualitatif des entrevues, ayant pour rubriques les
principaux symptomes et manifestations de la maladie pour chacun d’eux, en sous-
rubriques 1. Impacts sur les activités de la vie quotidienne et 2. Impacts sur la qualité de
vie, et finalement, les thémes qui s’en dégagent appuyés par des extraits de verbatim. A
noter que ces extraits ne sont pas exhaustifs et expriment ce que les entrevues exploratoires

(n=4) ont principalement en commun.
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Tableau 9 - Résumé verbatim entrevues — Impacts des principaux symptomes sur les
activités de la vie quotidienne (AVQ) et la qualité de vie des personnes atteintes

IMPACT(s) SUR LES

Extraits de verbatim

SYMPTOMES/ E IMPACT(s) SUR LA
MANIFESTATIONS ACTIVITES DE LA VIE QU ALIT(I:Z) DE VIE Entrevues
QUOTIDIENNE (AvVQ) (n=4)
Préparation des aliments Diminution de 1’estime de « J’ai une phobie de la mauvaise
demande de 1’énergie : soi : image projetée négative : | haleine..la nourriture qui reste
Modifier texture, s’assurer toux, étouffement, dans le fond de la gorge. » (sujet A)
d’avoir les protéines régurgitation, reflux, S :
2 ] 5 : 5 . « J’ai maigri de 5 livres en
nécessaires, maintenir son mauvaise haleine, perte de y ,
. . . . = quelques années. » (sujet C)
poids poids, cicatrice laissée par
chirurgie.
Fatigabilité a manger :
DYSPHAGIE macher longtemps, manger Craintes diverses : s’étouffer « J'ai fait plusieurs pneumonies
prudemment (lentement), en mangeant ou en dormant d’aspiration...j 'ai un lit
réchauffer plusieurs fois les (hypersécrétions, aspirations | spécial articulé... » (sujet D)
plats bronchiques), faire attendre «J'ai peur d? mourir étouffée,
les autres convives, chirurgie | €O™Me mamere. » (suetC)
Isolement : impossibilité de ;rjf dmjzé’:s ;’:zsel;rglen’;li'gjec est
manger et parler en méme délaisse mon assiette... » (sujet C)
temps
Dépendance pour plusieurs Sentiment d’incapacité : « Je suis plus capable de me
AVQ : Préparer les repas, travail, activités sportives, coiffer...je me suis fait couper les
s’habiller, entretien de la sociales, récréatives et cheveux courts. » (sujet A)
maison, de I’extérieur, faire familiales, adaptation du « ...nous avons di déménager-...les
les courses, conduite domicile et déménagement, escaliers et laveuse-sécheuse au
FAIBLESSE DES autompbile, mise en pli, s’occuper de soi s.ous.—sol, ) ’en‘tretien des fleurs, du
maqulllage ]ardln... » (sujet C)
MEMBRES . .
INFERIEURS ET | Risque de chute : 1 Gt (T G T la doul amb
. modification de la démarche, | jambes : grande incidence « ...ca aouieur ux jamoes, ¢a me
SUPERIEURS . r e , . 1 réveille la nuit. » (sujet A)
déséquilibre récurrente au quotidien
Adaptation du' domicile : « ...en revenant a pied, j’ai senti
barres d’appui, de transfert, mes jambes qui tremblaient, j ai
siege suréleve, rampe et comme descendue d’un échelon
autres selon évolution de la dans la maladie. » (svjet B)
maladie
Perturbation de la vision : Perturbation de I’image de « ...on voit qu’on a les yeux
conduite automobile soi : air fatigué, désintéressé, | petits...Mais non, j'suis pas
— cicatrices laissées/opération fatiguée, c’est juste I’air... » (sujet A)

S LR I Troubles visuels : fatigue des ;

SUPERIEURE — - « A cause de I’opération aux yeux,
yeu’_" diplopie, douleur, ils ne ferment pas complétement
sentiment de dépendance lorsque je dors, j’ai une petite
(ex. : déplacement) usure de la cornée. » (sujet C)

Perturbation de la Sentiment de perte : difficulté | « ...au téléphone, j’ai beau
communication : difficulté a se faire entendre, pas de prononcer, parler lentement, mais
évolutive a se faire voix (au sens littéral et figuré) ff?fg;” ne me comprennent pas. »
comprendre spécialement au Y
DYSPHONIE téléphone —ISOI?H}em' social FHIDCL de « ...dans le vidéo, je vois que ma
DYSARTHRIE participation sociale (on ne voix a beaucoup changée...et

Activité repas prolongée :
difficulté de mastication

nous entend pas)

D’articulation de certains mots est
plus lente. » (sujet A)

« ...des fois je m arréte de manger,

Je suis fatiguée de mastiquer. »
(sujet D)
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SYMPTOMES IMPACT(S) SUR LES IMPACT(S) SUR LA EXTRAITS DE VERBATIM
MANIFESTATIONS AVQ QUALITE DE VIE Entrevues (n=4)
Limitations fonctionnelles Sentiment de dépendance et « ...la fatigue; méme les gens de
importantes : peu d’énergie de frustration : manifestation | notre entourage ne comprennent
siestes fréquentes, activités la plus marquée de toute (P88 D (i)
quotidiennes fragmentées (fatigue) « ...je suis plus bien bien capable
de suivre les autres...comme mon
FATIGUE Isolement : diminuFi(?n et Cf?ﬂjorl'l’.ll‘, il va faire ses actiyités a
méme arrét des activités [’extérieur, je reste a la maison. »
MA QIS sociales, récréatives, (Sujet 4)
D’ENERGIE familiales « Avant, je marchais beaucoup, je
travaillais. » (sujet B)
Image de soi affectée : L .
priorisati on aux AVQ .« e ;uls fatlguee, poyrtant Jj ai
fonctionnelles plutot qu’aux J uste.f ait mon Z.”’ me sws
. habillée... » (sujet D)
soins corporels personnels
Gestion récurrente de la Influence néfaste sur « Depuis que je prend des
douleur : prise réguliére d’anti | caractére : impatience, antidouleurs, j'ai engraissé de 15
douleurs ameéne des effets irritabilité livres, j ai des pertes de
DOULEUR (s) secondaires indésirables : Sentiment de perte de controle | ™€MOe... » (sujet D)
étourdissement, pertes de sur soi-méme
mémoire et autres affectant
réalisation des AVQ
Limitations fonctionnelles Limitations sociales « J'ai vraiment eu des périodes
Arrét d’activités Conduite automobile cessée d’anxiété...une chance que j'ai
fonctionnelles de peur de Repas en société rares mon conjoint... » (sujet C)
tomber Retrait de plusiers activités
sociales
_ Transmission de la maladie « J'ai eu fille de 50 ans ...elle a la
ANXIETE maladie et j’ai peur pour mes 2

autres. » (sujet C)

« La maladie...c est pas quelque
chose que [’on parle
nécessairement...mais je vois que
¢a a un impact sur eux...(les
enfants) . » (sujet A)

Le sujet A, une femme atteinte de DMOP avec forme sévere, désirait s’exprimer sur ce qu’elle aimerait
que les personnes qui ne connaissent pas ou peu la maladie sachent :

« ...Ce que j’aurais envie de leur dire, c’est qu’ils s ’informent sur la maladie et que la maladie change
toute notre vie...je suis autonome mais ¢a prend toutes mes forces pour étre autonome...Et personne

’ » P . . r o\ . »
n’est au courant, bon; c’est les paupieres, ils ont de la difficulté a avaler, mais il y en a que c’est plus
severe, alors a ce moment-la c’est pas juste un désagrément, la DMOP; ¢a change une vie au

complet! ».
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5.4. Intégration des connaissances

Avant de discuter des résultats pour ensuite organiser les connaissances recueillies
dans un format documentaire attrayant permettant la diffusion auprés des professionnels de
la santé et des services sociaux, tel que spécifié¢ a 1'objectif 4, une intégration préalable des
résultats s'avere nécessaire. C'est donc a l'aide de deux tableaux résumant les résultats des
diverses sources de données qu'il sera possible d'établir certaines concordances ou
divergences.

Le premier tableau (Tableau 10) se compose de trois colonnes; la premiére résume
trés succinctement les différents écrits scientifiques sur le sujet mentionné en rubrique, la
deuxieme condense les résultats de l'analyse descriptive statistique de la base de données
des trois-cent-quarante-trois dossiers, et la troisieme relate les résultats de 1’analyse
thématique qualitative. Ce tableau se veut une synthése des principaux symptomes et
manifestations physiques de la dystrophie musculaire oculopharyngée. Les symptomes non
mentionnés feront partie de la discussion qui suivra l'intégration des résultats.

Dans le cas du deuxiéme tableau (Tableau 11), il fait état de la littérature publi¢e
concernant les thémes suivants; qualité de vie, limitations fonctionnelles dans les activités
de la vie quotidienne (AVQ), écarts de diagnostic, symptdmes et manifestations moins
connus de la DMOP et, parallelement, un condensé de ce qu'en ont pensé les personnes

interrogées.



Tableau 10 - Synthese des résultats: symptomes et manifestations cliniques de la DMOP

SELON PERSONNES ATTEINTES :
LITTERATURE DONNEES CLINIQUES
[ wmmawe || oowwesamaus | IR ATA

Prévalence de la DMOP

1: 1000 Québec (Heyer, 1995, Brais ¢t al., 1997, Duranceau, 1998,
Scacheri, 1999, Blumen et al., 2000, Laberge ct al., 2005 et autres), 1 : 3 500
Saguenay Lac-St-Jean (Dec Brackelcer, 1991 dans Tremblay-Tymezuc et
al..1992), 1 : 100 000 France, 1 : 600 Juifs Bukhara (Blumen et al.,
1997)

N/A

Prévalence familiale :
3/4 sujets 1: 2 enfants
1sujet 1:3 enfants

Principales découvertes (premiers auteurs)

Transmission héréditaire autosomigue dominante (Taylor, 1915,
Amyot, 19438),
Myopathie {Victor et al., 1962),

Transmission maternelle : { 45,8 %

Transmission maternelle :

Filaments intra nucléaires (Tomé et Fardeau, 1980) Transmission paternelle : f50,7 % ‘?’f:nssl:lnei::ion Fe—
Géne responsable PABPN1 {Brais ct al., 1998} Inconnue : f35% : P '
Découverte meléculaire : mauvaise régulation ARN pouvant 1 sujet
causer DMOP (Bachand et al., 2010)

lers symptomes dysphagie et ptose
Survenue aprés 50 ans (variable jusqu'z 60 ans selon les études) Ptose a 61,4 ans | Ptose et dysphagie: 1ers symptomes
Ptose moyenne: 48 ans et dysphagie 50 ans {Trollet et al., 2014 atteinte £ 94,2 % Ptose avant ou en méme temps gue
review) Dysphagie a 61,1 ans | dysphagie

Parfeis dysphagie avant ptose ou l'inverse cu en méme temps

atteinte f 94,8 %

Age de survenue 47 4 60 ans

Intervention(s) palliative(s) PTOSE

Lunettes avec support {Taylor, 1962, Barbeau, 1968)

Plusieurs interventions chirurgicales contre ptose dés 1948
[Amyot; "le ptosis tardif de Dutil")

Moyenne de 2 interventions contre ptose

44,5 % : 1 chirurgie a59,1ans
36,0%: 2 chirurgieset+ a63,7ans

Résection muscle releveur 79,0

1chirurgie 1sujet (<60 ans)
2 chirurgies 3/4 sujets (> 65 ans)

suspension frontale 4/4 personnes

Résection du tendon du muscle releveur cu suspension de la %Suspension frontale f214 i Sujeiavec rés'ectnon |
paupiére supérieure au muscle frontal [avec muscle, puls avec fil) SecsuIpenTon Ve eROPRe
musc.
Interventions palliatives DYSPHAGIE
Dilatation crico-pharyngienne; Tx de cheix, peut étre répété Moyenne d'dge chirurgiel 64 ans | 4/4 sujets opérés

plusieurs fois {Manjaly et al., 2012)
Myotomie crico-pharyngée contre dysphagie modérée a sévere
Amélioration temporaire de la dysphagie (Coiffier et al., 2006)

Dilatation : f 82,8 % (ia plus courante)
Moyenne d'age chirurgie 2 67,3 ans
Nombre moyen ce chirurgie : 2

3/4 sujets a 2 reprises (> 65 ans)
1 sujet 1 seule fois {< 60 ans)
4/4 sujets éprouvent récurrence
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... suite - tableau synthése des résultats

LITTERATURE

DONNEES CLINIQUES

SELON PERSONNES ATTEINTES :
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Régurgitations / Toux / Etouffements en avalant

sujets A,B,CetD

Généralement considérés comme symptomes autres gue
dysphagie

Toux / étouffement en avalant (Victor et al, 1952, Probst et al. 1982
Régurgitations [Vitz et al., 1983)

Variable non inscrite a la base de
cdonnées
Peut étre reliée a dysphagie

4/4 sujets s'étouffent en mangeant
{fausse route), ont peur de s'étouffer et
cde mourir

3/4 sujets ont régurgitations orales et
nasales

Faiblesse musculaire

Relatée dés 1954 Ml et MS (Myranthopoulous et Brown 1954 dans
Tremblay-Tymckuc et zl., 1952, Letendre, 1966) Faiblesse ceinture
pelvienne = problémes ambulatoires parfois précoces {Van der
Sluijs et al., 2017}

f 85,4 % faiblesse Ml age 62,8 ans
f 87,8 % Faiblesse MS &ge 66,4 ans
Aide technigue :

Canne entre 60-70 ans
Déambulateur entre 70-75 ans
Faut. roulant entre 75-80 ans

2/4 sujets; faiblesse MI (avant 60 ans)
2/4 sujets faiblesse MS {aprés 70 ans)
1 sujet avec fauteuil motorisé
Adaptation du domicile nécessaire
Déménagement pour 4/4 sujets

3/4 sujets avec faiblesse MS (aprés 65
ans)

1 sujet sans faiblesse MS (< 60 ans)

Dysphonie

Voix nasillarde (Vita et al,, 1983, Trollet et 1., 2014)

§50,4 % des 254 personnes évaluées
Age moyen de survenue 64,4 ans

4/4 sujets avec voix nasillarde et +
faible
1 sujet avec difficuité majeure

Fatigue

Peu évaluée dans littérature, de + en + discuté en colloque
Recommandations d'en tenir compte pour qualité de vie et AVQ
(Youssof, 2016, V der Sluljs, 2016)

f 65,6 % des personnes évaluées
Age moyen de survenue 63,7 ans

100 % des participants se disent
fatigués de fagon récurrente et
contraignante (depus déout maladie)

Hypersécrétions pharyngées / Hypersalivation

Hypersalivation (Buckler et al., 1989)

f 48,4 % des personnes évaluées
Age moyen de survenue 66,7 ans

3/4 sujets avec hypersécrétions plus
abondantes la nuit avec sensation
d'étouffer (> 65 ans)

Malnutrition / Risque nutritionnel / Perte de poids

Hospitalisation peur malnutrition (Probst et al., 1982, Sinclair et al.,
1989) Etat nutritionnel a risque [lones et al., 2016)

f 18,7 % ont perdu poids ou a risgue
nutritionnel en moyenne a 69,3 ans

3/4 sujets relient leur perte de poids
avant 70 ans a la DMOP (dysphagie)

Pneumonie d'aspiration

Pneumonie (Isenberg et Kahn, 1981, Probst et al, 1982, Little et Peri, 1982)
Déceés / fausse route (Couturier et al., 1981)
Conséquence de dysphagie parfois fatale [Urtizberea, 2004}

f 24,8 % des décés par pneumonie /
pneumonie d'aspiration

2/4 sujets ont fait 1 ou plusieurs
pneumonies d'aspiration demandant
hospitalisation [entre 60 et 70 ans)




Tableau 11 - Auteurs et leurs principaux constats vs ce qu'en disent les personnes atteintes

Auteur(s)

Principaux sujets / constats associés a la recherche
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Ce qu'en disent les personnes atteintes (entrevues semi-structurées)

Trollet et al.,
1993, 2001, 2014
Révision revues
systématiques

Principaux symptomes : ptosis, dysphagie, faiblesse Ml. Autres
symptomes : faiblesse langue, MS, muscles faciaux, voix mouillée.
Surveillance complications : perte poids, pneumonie d’aspiration,
isolement. 5 a 10% atteintes sévéres. Gestion de la fatigue. Modes de
transmission

Faiblesse muscles faciaux : air terne et fatigué, facies plat.

Voix mouillée ou nasillarde ; difficile & communiquer au téléphone
Isolement chez toutes les personnes interrogées

La fatigue diminue I'endurance lors des activités de la vie quotidienne

Young et al., 1997

Diagnostic retardé, interventions compensatoires a dysphagie

Interventions compensatoires a dysphagie ESSENTIELLES: petites bouchées,
aliments non collants, nourriture chaude

Ekberg et al.,
2001

Social and psychological burden of dysphagia : its impact on
diagnosis and treatment

Dysphagie: un des symptomes qui ameéne le plus de retrait social et familial

Van der Sluijs et
al. 2003

Faiblesse muscles de ceinture pelvienne : cause principale des
limitations dans les AVQ

Faiblesse des hanches limites considérablement les activités debout et la
marche

Gervais & Dorion,
2003

Myotomie crico pharyngienne et suspension frontale : a réaliser de
fagon précoce = augmente qualité de vie

Suspension frontale devrait étre réalisée de fagon précoce4 qualité de vie
Interventions crico pharyngienne améliore temporairement dysphagie

Blumen et al., Dysphagie appauvrie qualité de vie, espérance de vie diminuée chez Dysphagie; malnutrition, perte de poids, isolement, image de soi perturbée
2006 homozygotes

Bachand et al., Impact DMOP sur qualité de vie et AVQ DMOP a beaucoup d'impact sur la qualité de vie

2007 dont I'inquiétude face a |'évolution de la maladie

Lee et al., 2008 Diagnostic retardé Parfois méme si DMOP connue dans la famille

Krause-Bachand Double fardeau physique et psychologique vécu par DMOP Fardeau physique et psychologique constaté par tous les participants

& Koopman, 2008

Balasubramaniam

Ce que les dentistes devraient savoir au sujet des dystrophies

Une des personnes interrogées a une phobie de la mauvaise haleine car

et al., 2008 musculaires aliments demeurent dans carrefour naso pharyngiens (stase)

Palmer et al.. Sévérité de dysphagie versus qualité de vie

2010

Agarwal et al., Meilleure connaissance de DMOP par spécialistes = moins Médecins généralistes et spécialistes ne connaissent pas la maladie et

2012 d’investigations non nécessaires essaient des interventions parfois néfastes. Ex.: trop d'exercices, endoscopie

Cruz at al, 2012

Tenir compte de la faiblesse, fatigue, 4 de mobilité et capacité au
travail dans évaluation de la qualité de vie

La faiblesse, fatigue et capacité au travail ne sont pas évalués par les
médecins généralistes

Raz & Raz, 2012 DMOP confondue avec |'avancement en age L'espérance de vie augmente, et I'dge de la "vieillesse” parallélement
Belliveau & ten Retard de diagnostic méme avec dysphagie sévére Incompréhension de la part des spécialistes de la santé
Hove, 2014 Nutritionniste connaissent peu ou pas la DMOP

Youssof, S., 2015

Relation entre symptémes physiques et qualité de vie

Plus important gu‘on ne le croit; adaptation difficile aux symptémes évolutifs

Jones et al.. 2016

Conséquences de la dysphagie : point de vue clinique et point de vue
des patients

Le point de vue des patients est important pour tous

Van der Sluijs,

Importance de considérer : fatigue, douleur et limitations

La douleur est un symptéme récurrent non discuté en consultation comme si

2016 fonctionnelles dans gestion des symptomes, selon questionnaire il ne pouvait pas exister, la fatigue également.

Van der Sluijs, Problémes ambulatoires liés a faiblesse ceinture pelvienne Chez certains, ce sont les premiers symptdmes avec ptose palpébrale
2017

Aryani et al., 2017 | Myasthénia gravis au lieu de DMOP N/A

Youssof, S., 2017 | Propriétés psychométriques de |'outil SWAL-QoL N/A
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CHAPITRE 6. DISCUSSION

Ce chapitre de 1'essai est basé sur 1’intégration des résultats démontrés au sous-
chapitre précédent, tant au niveau de 1’analyse descriptive de la recension des écrits, que
de I’analyse quantitative des données de la base de dossiers/patients, que du résumé
qualitatif thématique des entrevues. Etant donné le nombre important de variables

analysées, la discussion requiert un certain volume dans 1’ensemble de ce projet.

6.1. Principaux constats au terme de 1'essai
6.1.1. La ptose palpébrale et la dysphagie ; symptomes connus

Les écrits scientifiques nous ont informés que la ptose palpébrale est un
symptome généralement plus précoce dans I’évolution de la maladie. Cela concorde avec
les dires des personnes rencontrées (entre et 50 et 60 ans). Cependant, nous pouvons
constater que la moyenne d’age d’apparition de ces symptomes; ptosis et dysphagie, qui
ont été exprimés par les patients eux-mémes et inscrits dans la base de données, est de
plusieurs années inférieure aux observations des cliniciens. Elle coinciderait davantage
avec les différentes sources telles, Brais (1995, 1998, 2009) et d’autres auteurs, qui
affirmaient que la survenue de la maladie débute entre 40 et 60 ans.

Le terme méme de dystrophie musculaire oculopharyngée piste déja sur les deux
symptomes les plus connus, et disons-le, les plus étudiés, soit la dysphagie et la ptose.
L’avancée des recherches a permis une prise en charge chirurgicale qui n’est
malheureusement pas finale ni définitive. La maladie continuant a évoluer, le ptosis refait
surface apres quelques années de sursis. Comme il y a parfois des retards de diagnostic,
ou des interventions chirurgicales non nécessaires, comme nous l’ont appris les
recherches, des difficultés d’ordre visuelles persistent et peuvent affecter la vie de tous
les jours. Un théme retenu lors des entrevues est la perturbation de I’image de soi projetée
sur les autres a cause de la ptose. Les yeux lourds peuvent étre interprétés comme un
signe de fatigue, de désintéressement, lors d’une activité sociale par exemple.

Les chirurgies qui améliorent les problémes de dysphagie sont la dilatation du
muscle sphincter supérieur de ’cesophage par une action mécanique, appelé aussi

bougirage, et la myotomie crico pharyngée. La base de données nous informe que la
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dilatation est la chirurgie la plus courante a 82,8% (n=139) et que le groupe d’age des 60
a 65 ans est celui pour lequel elle est la plus fréquemment pratiquée. Cependant, cette
intervention ne semble pas courante dans d’autres régions que celle du Saguenay Lac-St-
Jean (source GRIMN).

La pratique chirurgicale penche plutdt du coté de la myotomie du muscle crico
pharyngé. Cette intervention plus invasive est pratiquée essentiellement chez les
personnes ayant une dysphagie modérée a séveére qui a été observée objectivement
(manométrie, gastroscopie, vidéo radioscopie, etc.). Les auteurs Coiffier et a/. (2006) ont
démontré que cette chirurgie améliore la capacité de déglutition pendant les trois
premicres années post chirurgie, tandis que le tiers des trente-neuf patients de leur étude
démontraient une récurrence des symptomes apres ces trois années.

Les auteurs semblent s’entendre également pour affirmer que la dysphagie est un
symptome alarmant dont il faut prendre soin de facon précoce, afin d’augmenter la
qualité de vie des personnes qui en sont affectées (Gervais & Dorion, 2003) et diminuer
les risques de complications telles que la malnutrition, perte de poids, ou les aspirations
bronchiques (Jones et al., 2016, Urtizberea, 2004).

La survenue de la dysphagie dans la vie de la personne affectée a des retombées
physiques, bien siir, mais également psychologiques. Le discours des personnes atteintes
illustre que c’est un défi important pour eux, que de poursuivre des activités sociales,
familiales et autres, sachant que 1’activité repas se répéte trois fois par jour, ou qu’ils
soient. Ces personnes doivent gérer les possibilités de s’étouffer, de raccourcir le temps
du repas pour ne pas retarder les autres, celles de tousser, de régurgiter ou de s’arréter de
manger parce que trop fatigués. Il en résulte finalement de I’isolement social mais aussi
familial. Les personnes interrogées accordent une grande importante a la perte de qualité
de vie que leur impose ce symptome. Par contre, elles pergoivent la toux en mangeant
non pas comme des problemes de déglutition, mais plutét comme un réflexe.

En résumé, le symptome de dysphagie est connu mais peut-étre mal apprécié¢ au
niveau de son impact sur la qualité¢ de vie des personnes atteintes, comme ’a démontré
plusieurs études, dont la revue systématique de Jones et al. (2016). Le point de vue des

patients est nécessairement a considérer.
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6.1.2. La faiblesse des muscles proximaux et l’influence sur la vie quotidienne

Le troisieme symptome plus fréquemment spécifié dans la littérature est sans
contredit la faiblesse des muscles proximaux, en commengant par les jambes. Malgré
qu’elle soit souvent évoquée, elle est moins ¢tudiée du point de vue de son influence sur
le quotidien des individus atteints. On pourrait penser que la faiblesse des membres
inférieurs combinée a ’avancement en age peut créer une barriére a la réalisation des
activités de la vie quotidienne. Selon les données recueuillies a partir des dossiers
cliniques, elle débuterait apres la ptose et la dysphagie, aux environs de 63 ans pour les
membres inférieurs et 66 ans pour les membres supérieurs. La fréquence est 1égérement
plus élevée dans le cas des membres supérieurs, une différence peu relatée dans les
recherches. Van der Sluijs et al. (2016), dans leur importante étude avec des patients
atteints, au Danemark, vont dans le méme sens que les personnes interviewées, qui
affirment que cette faiblesse améne une dépendance pour plusieurs activités de la vie
quotidienne, autant pour les soins a la personne que pour I’entretien de la maisonnée, que
pour les courses et autres. Tous éprouvent un sentiment d’incapacité dans la plupart des
sphéres de leur vie, ressentent aussi de la frustration et finissent par se retirer de plusieurs
et parfois méme de toutes activités récréatives, familiales et sociales.

Ils mentionnent également une grande fatigue et lourdeur au niveau des jambes,
ainsi que de la douleur, manifestations qui semblent revétir une incidence importante sur
leur qualité de vie, et dont il est peu question autant dans la revue de littérature, qu’au
niveau des dossiers de la base de données analysée. Mais la question a-t-elle été posée?
De récentes recherches dont celles de Van der Sluijs et al., en 2016 et Youssof en 2015
en font clairement état dans leurs résultats et recommandent franchement que d’autres
recherches soient menées en ce sens.

6.1.3. La fatigue, la douleur et [’autonomie fonctionnelle

Le phénoméne de fatigue, qui apparait en moindre nombre dans les études
jusqu’a maintenant dans la DMOP, apparaissait comme directement li¢ aux difficultés a
accomplir les taches quotidiennes dans les écrits de Van der Sluijs B. et a/. (2016). Les
données cliniques nous indiquent que plus de la moitié des participants (65,6%)
éprouvent de la fatigue, de méme que les personnes interviewées qui mentionnent toutes

ce fait; la fatigue est a ce point contraignante qu’elle est le résultat de limitations
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fonctionnelles importantes. En effet, le manque d’énergie récurrent impose des AVQ
fragmentées, des siestes fréquentes, ce qui a un impact majeur autant sur
I’accomplissement des activités quotidiennes, que sur les activités liées au travail, a la
socialisation et a la famille. La priorisation d’activités essentielles comme la préparation
des repas, peut amener la diminution d’autres activités comme les soins corporels,
I’hygiéne ou les activités récréatives. L’isolement peut également s’installer peu a peu,
comme en ont témoigné les personnes en entrevue.

Ainsi cette manifestation, la fatigue, présente dans plusieurs malaises, maladies
et épisodes de soins connus, peut paraitre banale aux yeux d’un clinicien moins averti,
alors qu’elle ressort, tant dans les dossiers des patients que chez les personnes
interviewées, comme un symptome important pouvant miner considérablement leur
autonomie fonctionnelle. Il faudra donc en tenir compte dans 1’évaluation globale de la
personne atteinte. En fait ce symptome de fatigue, peu exploité dans la littérature,
apparait chez les personnes en entrevue, comme le plus important en termes d’impact,
autant physique que psychologique.

La gestion de I’énergie apparait comme un outil facilitant I’adaptation a la
maladie et nous avons pu constater dans cet essai que les personnes atteintes mettent en
place certaines stratégies adaptatives contre cette perte d’énergie. Cependant, il semble
raisonnable de penser que de plus amples recherches spécifiques sur la fatigue sont
nécessaires et, notamment, des études visant 1’évaluation de 1’efficacité d’interventions,
comme on le propose dans d’autres maladies neuromusculaires telle la dystrophie facio-
scapulo-humérale avec les thérapies de type comportementale et cognitive.

Comme mentionné précédemment dans les résultats d’analyse descriptive, la
douleur a été rapportée dans la base des données quantitatives sous la variable multi
morbidité, en tant que symptdme caus€¢ par un probléme musculo-squelettique. La
littérature précise que peu d’études ont été réalisées en regard de ce symptome et bien
que le résultat des questionnaires et des entrevues semi-dirigées en font clairement
mention, une étude spécifiquement liée a la douleur pourrait nous renseigner sur sa
localisation, sa sévérité, sa durée et autres caractéristiques, le cas échéant, et du fait méme
diriger les interventions thérapeutiques de fagon appropriée pour chacune des personnes

qui en souffrent (Youssof, 2015). Les participants aux entrevues exploratoires ont tous
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manifesté ressentir de la douleur. Bien que des médicaments pouvant contrdler la douleur
leurs sont prescrits, ils doivent s’accomoder des effets secondaires tels que la prise de
poids (objectivée avec leur médecin respectif) ou la perte graduelle de mémoire.

6.1.4. La dysphonie, la dysarthrie et leur incidence sur la communication

Il est étonnant de remarquer que le symptome de dysphonie est rarement
présenté dans la littérature scientifique, alors que la moitié de la population a 1’étude
selon les données inscrites par les cliniciens de la base de données, en est affectée. On
pourrait penser que ce symptdme est, quoique probablement connu des chercheurs sur la
DMOP, peu discuté avec la clientéle dans la pratique. Malgré le grand nombre de
personnes qui en sont affectées, on pourrait dire que la dysphonie ne fait pas grand bruit
dans la recherche.

Les personnes interviewées racontent que leur voix a changé depuis le début des
symptomes de la maladie. Par exemples; certains mots deviennent difficiles a prononcer,
ou la tonalité de la voix est diminuée, moins claire. La difficulté a se faire comprendre
devient de plus en plus évidente et il n’y a pas d’intervention déterminée comme efficace
pour contrer ou diminuer les problémes liés a la parole, selon la revue systématique de
Knuitjs et al., (2011).

En ce qui concerne la dysarthrie, elle n’a pas été questionnée chez les patients
inscrits dans la base de données et les études ne 1’évoquent que rarement. Les auteurs
Trollet et al. (2014) en font mention dans leur revue de littérature, ainsi que la faiblesse
des muscles faciaux qui peut en étre responsable. Quant aux personnes concernées, la
dysarthrie provoque des problemes d’articulation et des problémes de mastication et
entraine de la fatigue lors des repas qui se prolongent, mais elle n’est pas présente chez
chacun d’eux. On pourrait croire que c’est lors de la progression de la maladie ou
lorsqu’elle survient de fagon plus sévere que la dysarthrie se présente.

6.1.5. L’hypersécrétion ; autre manifestation méconnue non négligeable

Les sécrétions naso pharyngées, ou stase naso pharyngée ne font pas 1’objet de
nombreuses études. En effet, la littérature rapporte peu d’écrits scientifiques concernant
les sécrétions pharyngées abondantes et pourtant cette manifestation de la DMOP est bien
présente chez les personnes atteintes par la maladie, comme en témoigne sa fréquence de

48,4% dans la base de données. Le résumé thématique des personnes en entrevue n’en
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fait pas mention, bien que deux personnes, dont une atteinte plus séveérement, 1’aient
mentionné. Cependant, lorsqu’il y a hypersécrétions, en position dorsale, il y a grand
risque de probléme de déglutition et possiblement d’aspiration bronchique, tant chez le
dentiste (Balasubramaniam et a/, 2008) que pendant la nuit (Duranceau. Une
surélévation de la téte de lit est alors nécessaire pour diminuer ces risques. L’une des
participantes témoignait du fait qu’un lit articulé positionné adéquatement 1 aidait
grandement a résorber ce symptdme nocturne et du fait méme 1’anxiété due a sa peur de
s’étouffer.
6.1.6. Les symptomes atypiques et méconnus

Quelques recherches font mention de la faiblesse, non seulement des muscles du
pharynx, mais aussi de I’ensemble des muscles oropharyngés (Palmer et al., 2010, Neel
et al., 2006, 2016, Jones et al., 2016), dont la langue. Cette défaillance de tout le systéme
musculaire oropharyngé, cause de la dysphagie et appauvrie indubitablement la qualité de
vie.

Quant a la faiblesse de la musculature pelvienne elle est, selon les auteurs Van
der Sluijs (2016) et Youssof (2015) la cause de limitations fonctionnelles importantes.
C’est d’ailleurs au niveau des hanches que des douleurs étaient également rapportées par
les personnes en entrevue.

Au niveau de l’atteinte du systéme nerveux central (SNC) et une possible
atteinte cognitive, bien qu’elles aient été étudiées par plusieurs chercheurs (Schmitt &
Krause, 1981, Probst et al., 1982, Finsterer, 2010, Jones & Harper, 2010, Mizoi et al.,
2011), les auteurs concluent qu’elles s’averent possibles mais beaucoup plus rares que les
autres manifestations de la maladie. D’ailleurs Dubbioso et al., (2012) ont démontré dans
leur étude que les fonctions exécutives pourraient étre altérées chez les individus
souffrant de DMOP et suggerent la réalisation d’une étude longitudinale pour confirmer
leur hypothese.

6.1.7. Déces, comorbidités et espérance de vie

La possibilité de déces causé par une pneumonie d’aspiration chez les personnes
atteintes de dystrophie musculaire oculopharyngée apparait comme une donnée
importante a transmettre. Une trés récente étude (Tabor et al., 2017) en fait justement

¢tat, en qualifiant les problemes de dysphagie des personnes atteintes de DMOP comme
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hautement dommageable. Ainsi, les auteurs considérent la déglutition comme peu
efficace et peu sécuritaire, ce qui rend plus fréquents les problémes d’aspiration de
liquide et solide dans 1’arbre bronchique. Selon I’Institut statistique Québec (ISQ), sur un
total de 59,539 décés en 2011, ceux qui étaient dus a une dysfonction de 1’appareil
respiratoire représentaient 9,9% de 1’ensemble des déces, et ceux causés par des tumeurs
cancéreuses 33,6%. En comparaison, le Tableau 5 nous démontre que les déces causés
par des problémes respiratoires représentent 24,8% de 1’ensemble des déces, un
pourcentage nettement supérieur a celui publié par I’'ISQ. Par ailleurs, les déces dont la
cause est un cancer, selon ce méme tableau, est inférieur aux statistiques québécoises
pour la méme variable.

Quant a D’espérance de vie, en 2012 elle était de 83,6 ans pour les femmes et
79,4 ans chez les hommes, pour une moyenne de 81,5 ans, selon I’ISQ. On peut comparer
ces chiffres avec notre cohorte de personnes décédées, dont 1’dge moyen se situe a 75 ans
au moment du déces, soit 75,1 ans pour les femmes et 75,5 ans chez les hommes.
Cependant, 1’age de soixante-quinze ans n’est pas représentatif de la longévité des
personnes souffrant de DMOP, puisque selon la base de données, parmi les 222
personnes vivantes et encore suivies a la clinique MNM en 2016, 22,1% (n=49) d’entre
elles avaient plus de soixante-quinze ans.

6.1.8. La DMOP et le phénomene de la vieillesse

On pourrait se demander si le paradigme de I’agisme (Raz et Raz, 2014) lié¢ a
cette maladie (DMOP) qui apparait assez tardivement dans la vie, entre la quatrieme et la
sixieme décade, ne serait pas un peu responsable de son manque de visibilité. Elle
pourrait en effet étre confondue avec le phénoméne naturel de la vieillesse, étant donné
que la DMOP semble étre un accélérateur de 1’age des muscles (Anvar et al,, 2013).
Cependant, les personnes vieillissantes, entre soixante-cinq et soixante-quinze ans, par
exemple, n’ont pas les mémes caractéristiques physiques que celles d’il y a trente ou
méme vingt ans. En effet, la population vieillissante, de plus en plus informée, a tendance
a mener une vie plus saine, plus riche en activités physiques, avec une alimentation plus
équilibrée que celle d’il y a plusieurs décennies, et 1’espérance de vie en est paralleélement
augmentée. Les personnes qui étaient qualifiées de « vieilles » a soixante-cing ans

comme on I’entendait auparavant, ont plutdt autour de quatre-vingt ans de nos jours. Ceci
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pour dire que le paradigme de maladie « tardive » associé¢ a la description de la DMOP
pourrait tout simplement étre remplacé par « apparition apres 40 ans ».
6.1.9. Quelques comparaisons

La comparaison des résultats des entrevues exploratoires effectuées dans le
cadre de cet essai avec ceux de la recherche réalisée par les auteures Krause-Bachand et
Koopman (2008) n’est pas surprenante. En effet, les cinq thémes principaux des données
qualitatives recueillies a partir des dix entrevues individuelles qu’elles ont réalisées;
[’ajustement aux changements, surmonter les croyances erronées, rechercher la
normalisation, envisager le futur et remseigner les enfants, peuvent s’accorder avec
plusieurs de nos propres résultats d’entrevues. Ainsi, I’adaptation domiciliaire, la gestion
de la fatigue, les accommodements familiaux, sociaux et environnementaux nécessaires
face a la maladie, pourraient se traduire par un ajustement aux changements, les
retombées physiques comme la fatigue que 1’entourage ne comprend pas, et le facies qui
apparait comme fatigué ou désinteressé que cause la ptose palpébrale supérieure avec
surmonter les croyances erronées, ou encore I’anxiété face a son propre futur et a celui
des enfants avec envisager le futur et renseigner les enfants.

Dans un autre registre, comparées au nombre important de recherches qui
concernent d’autres formes de dystrophies musculaires, celles qui s’intéressent a la
dystrophie musculaire oculopharyngée sont de loin moins nombreuses, comme il était
suggéré en formulation de la problématique. On sait, par exemple, que la dystrophie
musculaire de Duchenne, qui touche particulierement les jeunes gargons, est le sujet
principal de 10 357 publications, alors qu’elle est de I’ordre de 1 514 pour la DMOP, a
partir de la méme banque de données Pubmed.

6.1.10. La recherche de marqueurs, d’échelle et autre systeme d’évaluation

Il appert que plusieurs recherches tentent d’établir d’une quelconque fagon
comment mesurer de fagon infaillible la sévérité des symptdmes de la DMOP tels : la
dysphagie, la faiblesse des muscles proximaux, ou encore de quantifier la qualité de vie.
Ceci pour établir des barémes au niveau des essais cliniques en pharmaceutique, par
exemple. En exemple, la variable paraclinique du taux de CK, qui semblait augmentée
chez les personnes souffrant de DMOP dans les résultats de la base de données, ne
iéme

semble pas concluante, puisque lors du 19 groupe de travail en 2012, I’étude pilote
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qui y a été relatée concluait que plus la maladie avancgait, moins étaient actives les
personnes affectées et plus les taux de CK diminuaient et ne pouvaient étre considérés
comme des biomarqueurs. De méme, les résultats d’EMG sur les variables de conduction
¢lectrique musculaire chez les personnes atteintes de DMOP détectent une présence
« potentielle » de myopathie, ce qui n’en fait pas un marqueur pathognomonique de la
maladie.

Des chercheurs renommés comme Guy Rouleau (2012) déplore le manque
d’évidence en rapport avec certains symptomes peu explorés dans la DMOP tels que la
démence, la neuropathie distale ou encore I’atteinte du systéme nerveux central. De
méme la douleur ou la fatigue a peine mentionnées dans quelques recherches sont-elles
dues aux désordres musculaires? Et quand est-il de I’impact psychologique reli¢ a
I’évolution de la maladie? Comment les évaluer et avec quelle instrumentation? Diverses
questions qui n’attendent que des réponses probantes.

En résumé, le nombre d’études s’avérant étre en moindre quantité au niveau de
I’impact de ’ensemble de la symptomatologie de la DMOP sur la qualité de vie et le fait
que plusieurs professionnels de la santé et des services sociaux n’aient pas été exposés a
la clientéle atteinte, pourrait expliquer en partie que tous n’en puissent reconnaitre les
manifestations moins typiques. Ceci pourrait avoir un impact important sur les individus
qui en sont aux prises, car les retards de diagnostics, les investigations répétées et non
concluantes et I’absence de recherche d’un diagnostic différentiel les exposent a subir des

épreuves additionnelles qui n’auraient autrement pas été nécessaires.

6.2. Retombées de I’essai et de ses résultats sur la pratique clinique

Le présent essai synthése avait pour but de documenter de la facon la plus
exhaustive possible 1’ensemble des symptomes et manifestations de la dystrophie
musculaire oculopharyngée ainsi que leurs impacts sur la qualité de vie et les activités de
la vie quotidienne des personnes atteintes. La documentation complétée a partir des
résultats de la collecte de trois sources de données différentes, nous améne a penser que
les données recueillies ont pour résultat une saturation exhaustive, et que 1’essai peut
renseigner de fagon concrete les professionnels de la santé et des services sociaux qui le

souhaitent, sur la DMOP, et souligner ses aspects moins connus.
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Un modéle de plan d’intervention interdisciplinaire ou un guide de pratiques
cliniques ne sont actuellement pas disponibles pour la DMOP. Par ailleurs, un
accompagnement adapté grace a la mise en place d’une équipe interdisciplinaire ou
d’interventions concertées aiderait grandement les personnes qui en sont atteintes. A
partir de Dl’ensemble des symptdmes, manifestations et impact sur les activités
quotidiennes et la qualité de vie répertoriés dans le présent travail, il serait possible de
développer un modele logique de soins et services adapté a la clientele atteinte de
dystrophie musculaire oculopharyngée. Une équipe interdisciplinaire pourrait, en
concertation, développer un plan d’interventions selon les besoins individuels et évolutifs
de chaque personne aux prises avec la DMOP. Pour ce faire, les quelques cliniques de
réadaptation spécialisées en maladies neuromusculaires évolutives pourraient montrer le
chemin et développer des partenariats interrégionaux.

Quant aux retombées pratiques a court et moyen termes, la réalisation et la
diffusion du document d’information sur la DMOP qui fera suite a cet essai, souhaite
renseigner adéquatement les professionnels de la santé et des services sociaux désireux
d’en connaitre davantage sur la maladie.

Plus il y aura de professionnels et cliniciens avertis concernant la DMOP, dans
toutes les régions, plus les soins et services rendus aux personnes qui sont aux prises avec

la maladie seront disponibles et adaptés selon leurs besoins individuels.

6.3. Forces et limites de I'essai

L'auteure a voulu que les informations qui seront transmises aux professionnels
de la santé et des services sociaux soient les plus complétes possible et qu'elles
proviennent de plusieurs sources, selon des angles différents.

Afin de réaliser cet essai synthese, quatre personnes atteintes de DMOP ont été
choisies, selon des critéeres prédéterminés et une hétérogénéité maximale, et ont participé
a des entrevues individuelles semi-dirigées. Il est évident que la quantité de variables et
dossiers ayant fait ’objet de l'analyse descriptive quantitative est de loin supérieure a
celle de I’analyse thématique réalisée a partir de ces entrevues. Cependant, ces dernicres
ameénent des données qualitatives précieuses et inusitées provenant directement des

personnes atteintes, et complétent de belle fagon le trio des connaissances. De plus, une
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retranscription minutieuse du verbatim des entrevues a été réalisée. Malgré ce fait, un
biais d’interprétation de la part de la personne qui a effectué¢ les entrevues et la
retranscription est toujours possible.

Comme mentionné précédemment, le nombre important de données
quantitatives disponibles et analysées rend les résultats de cet essai synthése plus
rigoureux et d’une bonne validité interne, ce qui constitue une force non négligeable. Par
ailleurs 1’extraction et surtout la retranscription de cette grande quantité de données aurait
pu créé un risque reli¢ au biais d’inscription car elles ont transitées par plusieurs
personnes. Cependant, c’est justement a cause de cette quantité importante de données
quantitatives analysées, que le risque de se retrouver devant des résultats moyens erronés
s’en trouve limité.

Quoique les symptomes, manifestations et conséquences de la DMOP aient été
inscrits dans la base de données tels que rapportés par les patients lors des consultations
de suivi avec le médecin et les infirmiéres de la clinique MNM de Jonquicre, les données
obtenues a partir des observations de ces mémes cliniciens leur ont été préférées. Ce

choix a été fait par souci d’objectivité.
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CONCLUSION

L’observation attentive des résultats de la revue de littérature, nous démontre
que le nombre d’études a travers plus d’un siécle ont fait état des symptomes cliniques
typiques a la dystrophie musculaire oculopharyngée, comme la ptose des paupiéres
supérieures, les difficultés de déglutition et la faiblesse des muscles proximaux.
Cependant, nous sommes a méme de constater, et ce, en accord avec plusieurs auteurs,
que les symptomes moins typiques et évidents de la maladie ont fait I’objet d’un moindre
nombre d’études, de méme que I’impact de ’ensemble de la symptomatologie sur la
qualité¢ de vie et ’accomplissement des activités quotidiennes des personnes atteintes.
Pourtant la fatigue, la douleur, les limitations fonctionnelles, I’impact social et
psychologique découlant de la maladie, ont d’importantes répercussions tout au long de
la vie de I’individu atteint. D’ailleurs, les auteurs qui en ont fait I’étude s’entendent pour
affirmer qu’il serait appréciable pour 1’augmentation et le maintien de la qualité de vie
des personnes atteintes de DMOP, que les recherches se penchent davantage sur ces
aspects spécifiques et méconnus de la maladie.

La dystrophie musculaire oculopharyngée n’est pas une maladie qui peut étre
considérée comme banale ou étiquetée comme « maladie de personne dgée » car, comme
le disait le sujet D : « la maladie, c’est pas juste un désagréement, elle change notre vie,
au complet! ». Que les personnes atteintes de DMOP aient quarante, soixante ou
soixante-dix ans, la survenue chronologique des symptomes, leurs sévérités et leurs
impacts sur la qualit¢ de vie sont différents pour chacun et demandent une attention
individuelle. D’autant plus que la DMOP n’est pas une cause directe de déces et n’affecte
pas la durée de vie des personnes qui en sont affligées, du moins pour la plupart d’entre
elles qui vivront longtemps, avec une qualité de vie appauvrie.

Les dernieres recherches au Québec, plus spécialement dans la région du
Saguenay Lac-St-Jean, sont justement de plus en plus réalisées avec la volonté d’intégrer
I’expertise de patients aux prises avec certaines maladies, dont la dystrophie musculaire
oculopharyngée. En effet le modele « patient-partenaire » prend actuellement son essor.
C’est sirement un excellent moyen, pour les chercheurs, de prendre connaissance de

données expérientielles importantes.
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Les différents angles abordés dans cet essai synthése sont suffisamment
explicites pour satisfaire 1’objectif principal (développer un document d’information sur
la dystrophie musculaire oculopharyngé a I’intention des professionnels de la santé et des
services sociaux qui souhaitent se renseigner sur les symptomes, manifestations et
impacts de la maladie afin de répondre aux besoins évolutifs de la clientele affectée). La
recherche et une certaine saturation des données a permis d’effectuer également plusieurs
constats en lien avec la dystrophie musculaire oculopharyngée.

Une autre d’entre elles est a I’effet que la DMOP n’est pas une maladie
« populaire » ou encore « spectaculaire » dans le sens ou elle n’est pas publicisée et
n’affecte pas la jeune population (moins de 18 ans). Les résultats des recherches sont,
certes bien connues du milieu scientifique, mais il est possible qu’ils ne se rendent pas
jusqu’aux professionnels de la santé et des services sociaux qui n’ont pas été en contact
avec cette clientéle. De plus, les régions considérées comme les « berceaux » de la
DMOP, soit Québec, Montmagny, L’Islet et le Saguenay Lac-St-Jean, demeurent encore
des bassins croissants de la maladie. Cependant, la descendance affectée s’étend de plus
en plus aux autres régions du Québec, ainsi qu’en Ontario et aux Etats-Unis. Il serait
alors judicieux de recommander que les professionnels de la santé et des services sociaux
de toutes régions s’informent davantage sur le portrait global de la personne atteinte, non
seulement du point de vue clinique et physiopathologique, mais aussi du point de vue des
individus affectés. Aussi, [’observation de leurs besoins biopsychosociaux et
environnementaux changeants, en évolution constante et qui vont de pair avec
I’avancement en age, ainsi que la considération omniprésente de 1’hétérogénéité de la
survenue et sévérité de la symptomatologie, imposeront des interventions
multidisciplinaires adaptées. Afin de satisfaire ’ensemble de ces besoins, les intervenants
auront tout intérét a poursuivre une collaboration étroite avec la personne atteinte tout au
long de la progression de la maladie.

Les personnes atteintes de dystrophie musculaire oculopharyngée ont droit aux
meilleurs soins possible, rendus par les professionnels de la santé et des services sociaux
adéquats, selon leur évolution individuelle et les nombreux besoins biopsychosociaux et

environnementaux qui surgissent durant toute leur vie.
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ANNEXE 1

Effet Fondateur : sceurs Eymard venues de Niort en France (1648)
(avec la permission du Dr Brais — Colloque sur la DMOP 2016)
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ANNEXE 2

Les maladies neuromusculaires dont s’occupe Dystrophie musculaire Canada

(avec leur permission)

dystrophie
nusculaie
ocuiopharynges

maladie de
Pompe

maladies neuro-

musculaires

syndrome de

Les maladies dans les bulles gris foncé sont plus fréquentes que celles dans les
plus pale.
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ANNEXE 3

Cliniques des maladies neuromusculaires au Québec’

REGION 01 : BAS ST-LAURENT

Centre de réadaptation I’Interaction (Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)
800, avenue Sanatorium

Mont-Joli QC G5H 3L6

Téléphone : (418) 775-7261

REGION 02 : SAGUENAY/LAC ST-JEAN

Centre de réadaptation en déficience physique Le Parcours (Pédiatrie et adulte)
2230 rue de I’'Hopital

Jonquiere QC G7X 7X7

Téléphone : (418) 695-7777

REGION 03 : CAPITALE NATIONALE

Centre de réadaptation en déficience physique de Québec (Secteur adulte)
525 boul. Wilfrid-Hamel Est

Québec QC G1M 258

Téléphone : (418) 529-9141 #6665

Chu de Québec, Hopital de I’Enfant-Jésus (Adulte)
1401, 18iéme rue

Québec QC G1J 174

Téléphone : (418) 649-0252 #6893

Clinique des maladies neuromusculaires de Charlevoix (Pédiatrie et adulte)
74 boul. Ambroise-Fafard

Baie-St-Paul QC G3Z 2J6

Téléphone : (418) 435-5150

REGION 04 : MAURICIE-CENTRE-DU-QUEBEC
Centre de réadaptation InterVal

(Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)

20, rue Notre-Dame Est

Trois-Rivieres QC G8T 9J1

Téléphone : (819) 376-2317

3 .. . . .
Les centres et cliniques inscrites en rouge ont un ou des programmes pour les maladies
neuromusculaires



REGION 05 : ESTRIE

Centre de Réadaptation de I’Estrie (Pédiatrie et adulte)
300 rue King Est, bureau 200

Sherbrooke QC J1J 1Bl

Téléphone : (819) 346-8411

Centre hospitalier universitaire de Sherbrooke (Pédiatrie et adulte)
3001 12e Avenue Nord, Lettre H, Salle 23

Sherbrooke QC J1H 5N4

Téléphone : (819) 346-1110 #14639

REGION 06 : MONTREAL

Centre de réadaptation Constance-Lethbridge (Adulte)
Programme neuro-musculo-squelettique

7005 boul. de Maisonneuve Ouest

Montréal QC H4B 1T3

Téléphone : (514) 487-1891

Centre de réadaptation Lucie-Bruneau (Adulte)
222 rue Laurier Est

Montréal QC H2H 1C4

Téléphone : (514) 527-4527

CHUM - Pavillon Notre-Dame (Adulte)
Neurologie

1560 rue Sherbrooke Est

Porte Y-1619

Montréal QC H2L 4M1

Téléphone : (514) 890-8233

Centre universitaire de santé McGill — Institut neurologique de Montréal
(Le Neuro)(Adulte)

3801, rue Université

Montréal QC H3A 2B4

Téléphone : (514) 398-5542

REGION 07 : OUTAOUAIS

Centre de réadaptation La Ressource (Pédiatrie et adulte)
325 Laramée

Hull QC J8Y 3A4

Téléphone : (819) 777-6261
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REGION 08 : ABITIBI / TEMISCAMINGUE

Centre de réadaptation La Maison (Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)
100 chemin Docteur Lemay

C.P. 1055

Rouyn-Noranda QC J9X 5C8

Téléphone: (819) 762-6592

REGION 09 : COTE-NORD

Centre de réadaptation I’Emergent (Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)
1250, rue Lestrat

Baie-Comeau QC G5C 1T8

Téléphone: (418) 589-2038

REGION 11 : GASPESIE / ILES-DE-LA-MADELEINE

Centre de réadaptation de la Gaspésie (Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)
230 route du Parc

Ste-Anne-des-Monts QC G4V 2C4

Téléphone: (418) 763-3325

REGION 12 : CHAUDIERE-APPALACHES

Centre de réadaptation en déficience physique — Chaudiere-Appalaches (Pédiatrie et
adulte)

9800, boul. du Centre Hospitalier

Charny QC G6X 0A1

Téléphone : (418) 380-2064

REGION 13 : LAVAL

Hopital juif de réadaptation (Adulte)
3205, place Alton-Goldbloom
Chomedey, QC H7V 1R2
Téléphone : (450) 688-9550

REGION 14 : LANAUDIERE

Centre de réadaptation en déficience physique Le Bouclier
(Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)

Secteur Lanaudiére :

144, rue Saint-Joseph

Joliette QC J6E 5C4

Téléphone : (450) 755-2929



REGION 15 : LAURENTIDES

Centre de réadaptation en déficience physique Le Bouclier
(Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)

Secteur Laurentides :

225, rue du Palais

Saint-Jérome QC J7Z 1X7

Téléphone : (450) 755-2929

REGION 16 : MONTEREGIE

Centre Montérégien de réadaptation

(Pédiatrie et adulte. Plusieurs points de services)
5300, chemin Chambly

St-Hubert QC J3Y 3N7

Téléphone : 1800-667-4369
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ANNEXE 4

Photographies illustrant la ptose palpébrale des paupiéres supérieures et les lunettes a
béquilles
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ANNEXE 5

Consentement préalable a I’entrevue avec les personnes atteintes 12

La dystrophie musculaire oculopharyngée : mieux connaltre pour prendre soin

Ed SHERBROOKE
FORMULAIRE D’INFORMATION ET DE CONSENTEMENT

A. INTRODUCTION

Dans le cadre de notre formation de maitrise professionnelle en pratiques de la réadaptation 4 I'Université
de Sherbrooke, nous demandons votre collaboration pour réaliser cet essai synthése.

Titre de I'essal synthése: La dystrophie musculaire oculopharyngée : mieux connaitre pour prendre soin
Objectif de I'essai synthése . produire un document d'information pour les professionnels de fa santé et
des services sociaux

Cet essai synthése sera mené par Danielle Nadeau, étudiante a la M.Réad. de I'Université Sherbrooke et
sera encadré par Chantal Sylvain professeure et directrice de ia maftrise.

Leurs coordonnées sont les suivantes
Danielle Nadeau, étudiante, M. Réad. danielle.nadeau@usherbrooke.ca

Chantal Sylvain, directrice de |a maitrise et des programmes de 2¢ cycle en réadaptation, Université
Sherbrooke chantal.sylvain@usherbrooke,ca (450) 463-1835 poste 61470

B. DESCRIPTION DE VOTRE IMPLICATION

L'entrevue semi-dirigée sera réalisée 2 parir du questionnaire que vous avez dg€ja complété (sur
plateforme Web). Elle sera enregistrée en audio et sera utilisée aux fins de construit de I'essai synthése de
l'éudiante, afin d'étayer 'objectif 3 de son travall, qui consiste 3 documenter [impact des symptémes de la
dystrophie musculaire oculopharyngée sur les activités de [a vie quotidienne ainsi que sur la qualité de vie
des personnes qui en sont atteintes. Des extraits de verbatim de I'entrevue pourraient étre inscrits dans
lessal synthése de ['éludiante et étre aussi uiilisés sur le document d'information destinés aux
professionnels de la santé. Une présentation orale de I'essai synthése aura lieu en juin 2018 et un ou des
extraits de 'entrevue pourraient étre utilisés. Aucune autre implication de votre part ne sera sollicitée.

C. RISQUES ET BENEFICES
« I n'y a aucun nsque ni bénéfice associé a votre participation ».

D. CONFIDENTIALITE

Tous les renseignements colligés dans le cadre de votre implication dans cet essai synthése seront traités
de fagon strictement confidentielie. Votre nom et tout renseignement permettant de vous identifier ne
seront mentionnés dans aucun document Les renseignements recueillis par I'enregistrement de
I'entrevue et le résultat des réponses au questionnaire ne pourront étre utilisés et entendus que par la
directrice d'essai et I'étudiante et ils seront détruits dans les six mois suivant le dépdt de 'essai synthése
OU encore au maximum, trois ans suivant cette rencontre.
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suite - consentement préalable a ’entrevue 2/2

La dystrophie musculaire oculopharyngée : mieux connaltre pour prendre soin

A noter que la confidentialité sera assurée conformément aux lois et régiements en vigueur. Advenant que
1a vie ou la sécurité d'une personne soit en danger de fagon imminente ou encore que la sécurité d'un
enfant soit compromise, un bris de confidentialité pourrait s'avérer nécessaire.

E. COMPENSATION
« Aucune compensation ni rémunération ne sera allouée pour votre participation a cet essai ».

F. PERSONNES-RESSOURCES

Pour toute question, commentaire ou préoccupation concemant votre participation 2 cet essai synthése,
vous pouvez contacter I'étudiante ou la directrice d'essai (voir coordonnées ci-dessus). Si, pour une
quelcongue raison, vous ne désirez pas en discuter avec ces personnes ou si vous désirez porter plainte
quant 8 vos droits 3 titre de participant(e) & cet essai synthése, vous pouvez contacter :

Direction Ecole de réadaptation, FMSS, Université de Sherbrooke
hitps:/fwww.usherbrooke.calreadaptation/programmes/longueuilf

La dystrophie musculaire oculopharyngée : mieux connaltre pour prendre soin

G. CONSENTEMENT
Par la présente, je reconnais :

- avoir lu le présent formulaire d'information et de consentement. Je reconnais qu'on a répondu a
toutes mes gquestions, qu'on m'a laissé le temps voulu pour prendre une décision et gu'on m'a
offert une copie du présent formulaire.

- avoir compris que ma participation & cet essai synthése est volontaire et que je peux me retirer de
I'essai & tout moment sans aucune conséquence;

- accepter que les résultats cbtenus dans le cadre de cet essai synthése soient rendus publics,
conformément aux exigences du programme de maitrise de |'Université de Sherbrooke

- oonsentir & participer 3 cet essai synthése, tel que décrit dans le présent formulaire de
consentement et d'information.

{Nom du partcipantial)... {signature du paricipant(e)) (data)

(Nom de 2 parsonne ooienant 2 gansaiamentl..  (signature de la personna chierant i@ consertamant) {cate)




ANNEXE 6

QUESTIONNAIRE - DMOP

pour personnes atteintes de dystrophie musculaire oculopharyngée

*Cbligatoire

) Option1

Bonjour, je vous serais trés reconnaissante de répondre a ce
court questionnaire qui concerne votre maladie; la
dystrophie musculaire oculopharyngée (DMOP). Je suis
actuellement a réaliser une maftrise en pratiques de la
réadaptation et plusieurs étapes sont requises pour fa
terminer; ce questionnaire en fait partie. Le but de mon

projet est de produire un document d'information pour les
professionnels de la santé et des services sociaux qui ne
connaissent pas cette maladie, afin de les aider & mieux la
connaitre pour prendre soin des personnes qui en sont
atteintes, ou référer 3 d'autres professionnels s'il y a lieu.
Votre contribution m'est PRECIEUSE.

Danielle Nadeau, inf. DESS Gérontologle, étudiante a la M. Réad.
Etes-vous *
] Femme

] Homme

Groupe d'dge *
[l ac-45ans

[l 4s-s0ans

51-55ans

O O

56-60 ans

&1-66 ans

&7-70 ans

O o0

71-75ans

O

75 ans et plus

Avez-vous regu un diagnostic de dystrophie musculaire
oculopharyngée

O oui
I:] non
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suite — questionnaire WEB

Dans la section suivante plusieurs symptdmes vous seront

présentés - veuillez cocher TOUS les symptémes que vous
avez ou avez déja eu

-

difficulté & lever les yeux au ciel

difficulté a avaler

étouffement et/ou toux lors des repas
changement dans la voix: faible ou raugue ou nasillarde
faiblesse des membres inférieurs (jambes)
difficulté & lever les bras plus haut que les épaules
sensation détouffement la nuit - sécrétions dans la gorge
douleurs aux jambes

douleurs au cou

douleurs aux épaules

douleurs au bassin ou aux fesses

parfois fatigué(e)

souvent fatiguéie)

fatigué(e) !a plupart du temps

difficulté & marcher sans aside

utifise une canne

utilise un déambulateur

utitise un fauteuil roulant

utilisé un fauteuil ou autre motorisé

épisode(s) d'anxiété en lien avec Ia maladie
épisode(s) de déprime a cause de la maladie

sentiment détre isolé(e) & cause de la maladie

nombre de chirurgie cu dilatation dans la gorge = 1
nombre de chirurgie ou dilatation dans la gorge = 2 ou pius
nombre de chirurgie aux yeux = 1

nombre de chirurgie aux yeux = 2 et plus

affaissement ou faiblesse des muscles du visage

ooobo0oOoOOOoDOoOODOO0ODOOODODODOODDOODODOODODOGDODAO

perte de poids ou difficulté a le maintenir
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rampe ou autre aide installée dans la maison pour aider 2 se lever

O régurgitations nasales (akments qui ressortent par le nez)

(] avezvous expénimenté des changements au niveau de votre vig
sexuelle

[ Autre:

MERCI d'avoir répondu a ca questionnaire, [l sera traité de
fagon anonyme et confidentielle et fera partie d'une analyse

de symptomes et de manifestations liés  la dystrophie
musculaire oculopharyngée.




ANNEXE 7

Pays qui ont déja faits des recherches sur la DMOP

Angleterre
Australie
Bulgarie
Canada
Chine
Corée
Danemark
Ecosse
Espagne
Etats-Unis
Finlande
France
Hollande
Irlande
Israél

Italie

Japon

Mexique
Norvege
Nouvelle-Guinée
Ouzbékistan
Pays-Bas
Pologne
Royaume-Unis
Suede
Thailande
Taiwan
Uruguay
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