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Les maladies musculaires génétiques (MMG) appartiennent à la catégorie des pathologies 

rares (moins de 1 cas sur 2000) [1]. Ces maladies concernent aussi bien les enfants que les 

adultes et peuvent être diagnostiquées à différents moments de la vie. 

 Ce sont des maladies regroupant des pathologies très variées, Certaines sont d'une 

extrême gravité, d'autres permettent une vie quasi-normale. 

Elles sont d'expressions variables. Le symptôme caractéristique est la progression pendant 

l'évolution d'une faiblesse musculaire qui se répand sur des groupes de muscles de 

prédilection.  

La classification de nombreuses myopathies génétiques a été basée sur la présentation 

clinique, plus précisément la topographie de la faiblesse a été le moyen d’identifier le 

syndrome clinique. Or cette classification a été révisée pour intégrer les tests génétiques.[2] 

Les MMG les plus fréquentes sont les dystrophies musculaires progressives de type 

dystrophies musculaires de Duchenne et de Becker (DMD et DMB). Suivies par les autres 

dystrophies tels que la dystrophie facio-scapulo-humérale, des ceintures, distale, 

oculopharyngée et métabolique.[3] 

 En période néonatale, les pathologies les plus fréquentes sont les myopathies 

congénitales (MC), les dystrophies musculaires congénitales (DMC), la dystrophie myotonique 

congénitale ou maladie de Steinert (DM1).[4] 

 Le diagnostic peut être évoqué, face à des troubles de la marche, une fatigue 

musculaire, une impotence fonctionnelle avec des anomalies biologiques isolées (augmentation 

des enzymes musculaires). 

La démarche diagnostique des MMG nécessite des critères cliniques et paracliniques 

sensibles et spécifiques fiables afin de permettre un diagnostic de certitude précoce et de 

mieux prendre en charge ces patients. [5] 

 La précision de l’étiologie est souvent difficile, voire impossible, avant la réalisation 

d’une biopsie musculaire (études histologiques et moléculaires) et d’une étude génétique. 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  3 -  

 

 L’amélioration du diagnostic et les progrès de la prise en charge ont permis, pour la 

plupart de ces maladies, un allongement considérable de l’espérance de vie s’accompagnant 

d’une amélioration de la qualité de vie. 

 

Les patients atteints de maladies musculaires perdent lentement et progressivement 

leurs facultés motrices et illustrent la situation d’une pathologie chronique avec limitation des 

capacités. En l’absence de traitement curatif, comme pour un grand nombre de pathologies 

chroniques pourvoyeuses d’incapacités et de handicaps, l’approche thérapeutique des 

personnes myopathes est symptomatique. La prise en charge est globale,  

 

pluridisciplinaire et médico-psycho-sociale. La médecine physique et de réadaptation tient une 

place de premier ordre pour coordonner ces soins.[6] 

Peu d’études réalisées au Maroc sur les maladies musculaires, d’où l’intérêt de cette 

étude rétrospective des dossiers des patients suivis  au service de neurologie, et à la 

consultation spécialisée du nerf et du muscle  pour maladies musculaires génétiques au sein du 

centre hospitalier universitaire  MOHAMMED VI de Marrakech. L’objectif est d’établir le profil 

épidémiologique, clinique, biologique, thérapeutique et évolutif de ces patients et comparer 

nos données avec celles de la littérature. 
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I. Présentation de l’étude :  

 Il s’agit d’une étude rétrospective descriptive d’une série de patients atteints de 

maladies musculaires génétiques suivies à la consultation spécialisée du nerf et du 

muscle, et au service de neurologie du centre hospitalier universitaire Mohammed VI 

de Marrakech sur une période allant de janvier 2012 à décembre 2022. 

II. Population cible :  

1. Critères d’inclusion :  

 Après l’analyse de tous les dossiers classés « maladie musculaire génétique » 

dans les archives du service et les registres d’hospitalisation et de la consultation, 

nous avons retenu tous les patients dont le diagnostic a été posé à l’aide de 

l’anamnèse, l’examen clinique, l’électroneuromyographie, le dosage de la créatine 

Kinase (CK), la biopsie musculaire (BM) et l’étude génétique ( Annexe I ).  

2. Critères d’exclusion :  

 Nous avons exclu de l’étude, les patients ayant un dossier médical incomplet ou 

des données insuffisantes. 

III. Recueil des données :  

 Une fiche d’exploitation (Annexe II) a été élaborée afin de collecter les différentes 

données épidémiologiques, cliniques, paracliniques, thérapeutiques et évolutives à 

partir des dossiers des malades et des données du suivi en consultation. La gestion de 

la base de données a été faite par Excel 365.  

Pour chaque patient, nous avons relevé les données suivantes : 
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- Données épidémiologiques (l’âge de début, l’âge du diagnostic, sexe, 

l’origine…). 

- Renseignements cliniques (antécédents personnels et familiaux, signes cli-

niques, examen neurologique …). 

- Résultats des explorations paracliniques (CK, ENMG, biopsie musculaire…). 

- Prise en charge médicale et non médicale ainsi que l’évolution. 

IV. Ethique :  

 L’analyse des dossiers de manière rétrospective ne nécessite pas un 

consentement du patient, et ce type de travail ne demande pas de soumission formelle 

à une commission d’éthique.  

 Cependant, des considérations éthiques ont été respectées tout au long de 

l’étude telles que le respect de l’anonymat et la non-divulgation du secret médical. 
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I. Les données épidémiologiques : 

1. Les maladies musculaires génétiques : 

Dans cette étude, nous avons rapporté une série de 85 patients présentant une maladie 

musculaire génétique, au sein du service de Neurologie au centre hospitalier universitaire 

MOHAMED VI à Marrakech sur une durée de 10 ans allant de janvier 2012 à décembre 2022. 

Elles sont dominées par les 32 cas de  myopathie de Duchenne (38%), suivies de 23 patients 

présentant une myopathie des ceintures (27%) dont 8  cas présentant une sarcoglycanopathie 

(9%), Dans notre étude, 8 patients présentant une myopathie Facio-Scapulo-Humérale (9%), 5 

patients ayant une myopathie de Becker (6%). 4 patients avaient  une myopathie congénitale 

(5%). Le diagnostic de maladie Steinert a été retenu chez 4 patients (5%). Une myopathie 

mitochondriale a été diagnostiquée chez 4 patients (5%). 3 patients présentant une myopathie 

distale (3%), et 2 patients une myopathie oculopharyngée (2%). 

Tableau I : Répartition des patients ayant une maladie musculaire génétique 

 
Maladie musculaire 

 
Nombre 

 
Pourcentage 

Myopathie de Duchenne 32 38% 
Myopathie de Becker 5 6% 

 
Myopathie des 

ceintures 

Sarcoglycanopathie 8 9% 
Autres 15 18% 

Myopathie Facio-Scapulo-Humérale 8 9% 
Myopathie congénitale 4 5% 

Myopathie distale 3 3% 
Maladie de Steinert 4 5% 

Myopathie mitochondriale 4 5% 
Myopathie oculopharyngée 2 2% 
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2. L’âge : 

La moyenne d’âge de nos patients était de 20 ans avec des extrêmes allant  

de 2 ans à 62 ans. 

Les myopathies héréditaires étaient prédominantes entre 16 et 30 ans. La répartition des 

patients en fonction de l’âge est illustrée dans la figure 1. 

 

Figure 1 : Répartition des patients selon les tranches d’âge  

3. Le sexe  

Nous avons colligé sur 85 patients, 27 femmes (32%) et 58 hommes (68%). Ainsi, le sexe 

masculin a été le plus représenté dans notre série avec  

un sex-ratio H/F≈ 2,1. 
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4. L’origine géographique : 

55 patients étaient d’origine rurale (65%)  et 30 patients étaient d’origine urbaine(35%) 

II. Les antécédents : 

1. La consanguinité : 

 Dans notre série, 31 patients étaient issus d’un mariage consanguin avec un pourcentage 

de 36 %. Tandis que 54 patients atteints étaient issus d’un mariage non consanguin (64 %). 

2. Les cas similaires dans la famille : 

Les cas similaires ont été retrouvés chez : 

• 25 patients (29%) : dont 19 patients avaient des apparentés au 1er degré (22%) et 6 pa-

tients au 2ème degré(7%), parmi ces cas similaires. Le diagnostic de Myopathie de Du-

chenne a été retrouvé chez 2 jumeaux de sexe masculin. 

• 60 patients (71%) n’avaient aucun cas similaire dans la famille. 

 

 

 

 

 

 

Figure 2 : Répartition des patients selon les cas similaires dans la famille 
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III. Les circonstances de découverte : 

1. Le mode de début : 

Le mode de début le plus fréquent était des troubles de la marche retrouvé chez 34 

patients (40%). 

La difficulté à monter les escaliers était rapportée chez 27 patients (32%). 

La fatigabilité musculaire était retrouvée chez 19 patients (22%). 

La difficulté à courir concernait 16 patients (19%). 

Une impotence fonctionnelle des membres inférieurs (MI) a été constatée comme premier 

symptôme de la maladie chez 7 patients (8%). 

Les troubles oculomoteurs  à type de ptosis et ophtalmoplégie retrouvés chez 4 patients 

ayant une mitochondriopathie (5%), et La dysarthrie  chez 2 patients (2%) présentant une 

myopathie oculopharyngée. 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 3 : Répartition en fonction du premier symptôme observé 
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2. Le délai de la consultation : 

 35 patients soit 41% avaient consulté dans un délai de 0 à 6 ans. Les autres patients 

avaient consulté après 6 ans de début des symptômes (figure 4).  

Le délai moyen de consultation était de 9 ans. 

 

Figure 4 : Délai de consultation des patients ayant une maladie musculaire 

IV. Les données de l’examen clinique : 

1. La marche : 

• 9 patients  avaient une marche Impossible (11%). 

• 6 patients avaient une marche avec aide (7%). 

• 62 patients avaient des troubles de la marche (73%),la marche était dandinante chez 

48 patients, avec  un équinisme chez 7 patients et un steppage chez 7 patients. 

• 8 patients  avaient une marche normale (9 %). 

 

 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  13 -  

 

2. L’amyotrophie : 

 L’amyotrophie était présente chez 23 patients (27%) ; dont 8 patients ayant la DMFSH 

(Figure 5), et les autres ayant la myopathie de Duchenne et des ceintures.  L’amyotrophie des 

masséters et des muscles distaux était présente chez 4 patients   ayant une myotonie de Steinert 

(5%). 

58 patients n’avaient pas d’amyotrophie au moment du diagnostic (68%). 

 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  14 -  

 

Figure 5 : Patient de 22 ans ayant une DMFSH, présente une amyotrophie des muscles de la 

ceinture scapulaire : Décollement des deux scapulas (A), Accentuation des plis pectoraux (B), 

Accentuation des creux axillaires et aspect en polly-hill (C). 

A B 

C 
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3. L’hypertrophie des mollets : 

23 patients de notre série (27%) présentaient une hypertrophie des mollets ayant une 

dystrophie musculaire type Duchenne et Becker. Et 62 patients n’avaient pas d’hypertrophie 

(80%). 

4. Le signe de Gowers et du Tabouret : 

• Le signe du Tabouret était présent chez 41 patients (48%).  

• Le signe de Gowers était présent chez 22 patients (26%). 

5. Les Réflexes ostéotendineux (ROT) : 

Les ROT étaient conservés aux 4 membres chez 36 patients  (42%). 

Les ROT étaient conservés aux 2 membres inférieurs chez 2 patient (2,5%). 

Les ROT étaient diminués aux 2 membres inférieurs chez 2 patient (2,5%). 

Les ROT étaient vifs chez 4 patients (5%). 

Les ROT étaient  Abolis chez 41 patients (48%). 

6. Le tonus musculaire : 

 26 patients présentaient une hypotonie musculaire soit (30%). 59 patients avaient un 

tonus musculaire conservé (70%). 

7. La force musculaire : 

 La force musculaire était déficitaire en proximal chez les patients ayant une dystrophie 

musculaire, côté entre 0/5 et 3/5 aux 2MI chez 57 patients, et entre 2/5 et 4/5 aux 2MS chez 

28 patients. 

Le déficit moteur était distal chez un patient ayant une dysferlinopathie, chez 4 patients 

ayant une myotonie de Steinert et 3 patients ayant une myopathie distale dont l’étiologie est 

non encore connue. 
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8. L’examen des muscles crâniens : 

La biparésie faciale était présente chez 8 patients (9%) ayant une myopathie FSH. 

L’ophtalmoplégie binoculaire et ptosis bilatérale étaient présents chez les 4 patients (5%) 

ayant une mitochondriopathie. 

9. La myotonie : 

 La myotonie est définie par un retard à la décontraction des muscles, était présente au 

niveau des mains chez 4 patients (5%) ayant une myotonie de Steinert.  

10. L’examen orthopédique : 

• La déformation du rachis : 

42 patients (49%) présentaient une hyperlordose lombaire ; dont 32 ayant une maladie de 

Duchenne, et 10 patients ayant une myopathie des ceintures. 

• La rétraction tendineuse : 

 Les rétractions tendineuses étaient dominées par la rétraction du tendon d’Achille chez 

18 patients (21%). 

Les rétractions des ischiojambiers étaient présentes chez 6 patients au moment du diagnostic 

(7%). 

• La scoliose : 

 La scoliose dorso lombaire était présente chez 6 patients (7%) confinés au fauteuil roulant 

au moment du diagnostic. 
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43 patients (50%) n’avaient aucune déformation orthopédique au moment du diagnostic. 

 

Figure 6 : Répartition des patients selon les déformations orthopédiques 

11. Autres atteintes : 

a. Atteinte respiratoire : 

• 10 patients (12%) avaient  des céphalées matinales avec une dyspnée d’effort. 

b. Atteinte cardiaque : 

• A l’admission les patients étaient asymptomatiques. 

c. Atteinte endocrinienne : 

• 2 patients adultes (2%) avaient des nodules thyroïdiens, et un patient (1%)  âgé de 50 ans 

avait un goitre diffus 

d. Autres : 

• L’alopécie et la  cataracte bilatérale étaient présentes chez tous les patients ayant une ma-

ladie de Steinert.  
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12. Les données de l’examen paraclinique : 

1. La créatine kinase (CK) : 

 Le dosage de la CK  était  réalisé chez tous les patients. Les résultats sont répartis comme 

suit : 

La CK était très élevée : 

• Chez 32 patients (38%) ayant une myopathie de Duchenne, entre  

1590 U/L à 75480 U/L. avec une moyenne de CK à 5786,6 U/L. 

• Chez 23 patients (27%) ayant une myopathie des ceintures, entre  

1021 U/L à 8656 U/L. avec une moyenne de CK à 2083,6 U/L. 

La CK était élevée : 

• Chez 19 patients (22%) ayant une dystrophie musculaire allant de 634 U/L  

à 3582U/L. avec une moyenne de 1027U/L 

La CK était normale chez 11 patients (13%). 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 7 : Le taux de CK chez les patients ayant une maladie musculaire génétique 
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2. L’électroneuromyogramme (ENMG) : 

L’ENMG a été réalisé chez tous les patients confirmant une atteinte musculaire : 

• L’étude de la conduction nerveuse motrice et sensitive était normale chez tous les pa-

tients. 

• L’étude de l’activité musculaire à l’aiguille montrait un tracé de faible amplitude, de du-

rée brève et riche à un effort minime dans les muscles atteints (figure 8). 

• Les salves myotoniques et pseudo myotoniques étaient retrouvées  chez 4 patients at-

teints de  myotonie de Steinert.  
 

Figure 8 : Tracé d’effort d’ENMG d’un patient suivi pour DMD montrant des PUM de durée brève 

et de faible amplitude avec recrutement spatial précoce  à un effort faible 

3. La biopsie musculaire : 

La biopsie musculaire (BM) avec étude immunohistochimique était réalisée chez 48 

patients  (56%). Confirmant une : 
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• Myopathie de Duchenne chez 20 patients (24%). 

• Sarcoglycanopathie chez 8 patients (9%). 

• Un cas de dysferlinopathie (1%). 

• Et non concluante chez 19 patients (22%). 

• Pour les cas de mitochodriopathie (5%) la biopsie musculaire n’a pas été réalisée par 

manque de réactifs. 
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Figure 9 : Répartition des patients selon les résultats de la biopsie musculaire 

4. L’étude génétique : 

25 patients ont bénéficié d’une étude génétique de l’ensemble  

des cas de notre série (29%). Chaque patient avait bénéficié de l’étude moléculaire se 

rapportant à son expression clinique. 

17  patients ont bénéficié de l’étude du gène DMD  dont 15 (18%) étaient positives, montrant 

une délétion des exons 50, 51 et 52 du gène DMD.  

8 patients ont bénéficié de l’étude du gène SGCG dont 6 (7%) étaient positives. 

5. Autres bilans : 

a. Bilan cardiaque : 

• L’ECG et l’échocœur étaient réalisés de façon annuelle chez tous les patients. 

• Le bilan cardiaque était normal au moment du diagnostic, 6 patients (7%) suivis pour myo-

pathie de Duchenne présentait une cardiomyopathie dilatée. 

 

 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  22 -  

Figure 10 : ECG d’un patient ayant une myopathie de Duchenne  et cardiomyopathie dilatée,   

s’inscrit en RSS, axe du cœur normal, sans trouble de la repolarisation. 

 

 
 

Figure 11 : ETT  d’un patient suivi pour myopathie de Duchenne qui montre un aspect de 

cardiopathie hypokinétique globale ( survenue à l’âge de 17 ans) en dysfonction sévère du 

FEVG=29%. 
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b. Bilan respiratoire : 

L’exploration fonctionnelle respiratoire (EFR) montrait un syndrome restrictif chez 10 

Patients (12%) suivis pour myopathie de Duchenne. 

c. Radiographie du rachis : 

La radiographie du rachis était réalisée chez 6 patients (7%) ayant une scoliose dorso 

lombaire. 

V. La prise en charge : 

 La prise en charge des maladies neuromusculaires nécessite des consultations 

spécialisées pluridisciplinaires.  

 A Marrakech, quelques réunions spécialisées ont été organisées au service de 

neurologie au CHU Mohammed VI, puis un réseau multidisciplinaire a été  établit avec les 

collègues cardiologues,  Médecins physiques et réadaptations, pneumologues, généticiens, 

chirurgiens orthopédiques et psychologues. 

 Une consultation spécialisée en neuromusculaire a été créé en 2012, une fois  le 

diagnostic de maladie musculaire est évoqué, le patient  passe le même jour chez les collègues 

pour complément de bilan. 

a. Traitement médical : 

Il n’existe pas de traitement médical curatif, les essais cliniques sont en cours 

d’évaluation. 

La corticothérapie était  prescrite chez 15 patients (18%) ayant une myopathie de 

Duchenne à raison de 0,5 à 1 mg/kg. 

L’inhibiteur de l’enzyme de conversion (IEC) à faible dose a été prescrit chez tous les 

patients suivis pour myopathie de Duchenne, ayant une fonction cardiaque préservée, ce 

traitement permet de réduire la survenue d’une cardiomyopathie dilatée et l’insuffisance 

cardiaque sévère. 
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La carbamazépine a raison de 600 mg/jour a été administrée chez tous les patients suivis 

pour la maladie de Steinert. 

b. Traitement non médical : 

 Kinésithérapie : 

 La kinésithérapie est la base de la prise en charge des  patients. Elle est réalisée chez 

tous les patients de notre série. 

Le protocole  est le suivant :  

• La mobilisation active et passive,  

• Les étirements musculaires,  

• Les postures, 

• Les massages. 

Le reste du protocole est planifié en fonction du degré d’handicap des patients.  

La kinésithérapie respiratoire précoce est indiquée si besoin, en cas d’insuffisance respiratoire, 

une ventilation assistée est proposée. 

 Prise en charge orthopédique : 

 En cas d'échec de la rééducation motrice seule, une prise en charge orthopédique  est 

proposée pour corriger les déformations et les rendre acceptables pour la fonction ou le 

confort. 

 Chez nos patients, des orthèses de posture ont été utilisées chez 50 patients (59%) à 

base d’orthèses suro pédieuses contre le varus équin. 

Les orthèses cruro pédieuses ont été acceptées et utilisées seulement chez 6 patients. 

Le corset Garchois a été indiqué chez les patients ayant un rachis effondré, et en cas de 

scoliose mais utilisé seulement chez 10 patients. 

La ténotomie a été réalisée chez les patients ayant une déformation sévère des pieds (15 

patients). 
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VI. L’évolution : 

 Les patients ont été suivis régulièrement sur une durée de de 10 ans. 

Les patients ayant une myopathie de Duchenne, la corticothérapie a retardé l’évolution de la 

maladie de 3 à 4 ans. 60% des patients sont devenus non ambulants. 

Pour les patients ayant une sarcoglycanopathie, 50 % sont confinés au fauteuil roulant. 

 Le décès est survenu chez 6 patients, (7%) par atteinte respiratoire et cardiaque (4 cas 

de myopathie de Duchenne, un cas de myopathie congénitale et un cas de sarcoglycanopathie) 

Les 2 patients jumeaux ayant une myopathie de Duchenne ont développé une cardiopathie 

dilatée à l’âge de 17 ans, ils étaient sous IEC depuis l’âge de 7 ans mais perdus de vue pendant 

la période de COVID.  

Pour les autres cas, leur état était stable, sans complications orthopédiques ni 

cardiorepiratoires. 
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I. Les données épidémiologiques : 

1. La fréquence : 

 Les maladies musculaires héréditaires constituent un groupe d’affections musculaires 

hétérogènes rares. En 2016, leur prévalence globale était de 5900/100000 habitants en 

Espagne. [7] 

Tableau II : Répartition de la fréquence selon les séries : 

 

Série 

 

Pagola Lorz et 

al 

 

F.L.M Norwood et 

al 

 

Stela Lefter et 

al 

 

S.A.Husebye 

et al 

 

Notre série 

Nombre de 

cas 

 

378 

 

836 

 

841 

 

89 

 

85 

 

2. l’âge : 

Notre série rejoint les données de la littérature, qui se traduit par l’atteinte pendant 

l’enfance ou encore à l’âge adulte. 

L’âge moyen de diagnostic selon l’étude de Pagola Lorz et al. [7] était de 2 ans avec des 

intervalles allant de 1 à 89 ans. La prévalence par âge la plus élevée a été obtenue par la 

tranche d’âge comprise entre 45 et 54 ans. 

L’âge moyen de diagnostic dans notre série était de 20 ans avec des extrêmes d’âge 

allant de 2 à 62 ans. La prévalence par âge la plus élevée a été obtenue par la tranche d’âge 

comprise entre 16 à 30 ans. 

3. Le sexe : 

Dans notre série, les hommes (68%) sont les plus touchés par rapport aux femmes (32%), 

avec un sex ratio=2,1. 
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Dans l’étude de Pagola Lorz et al [7], les sujets atteints constituent 56,61% d’hommes et 

43,69% de femmes. Et la prévalence était statiquement plus élevée chez les hommes que chez 

les femmes pour les personnes moins de 15ans, 25 à 34 ans et 75 à 84 ans. 

Ces résultats concordent avec une étude faite en 2014 pour la population pédiatrique au 

sein de Centre Hospitalier Universitaire Hassan II de Fès qui trouve une prédominance 

masculine de 69,8% et 31,2% des filles. [8] 

II. Les antécédents : 

1. La consanguinité : 

Selon l’étude faite en 2014 au CHU Hassan II de Fès au profit  

de 63 cas, 25 cas soit 39,6% étaient issus de mariages consanguins soit de 1er degré ou 2ème 

degré. [8] 

Une autre étude faite en 2022 également au sein de CHU Hassan II de Fès trouve 33% des 

patients étaient issus de mariages consanguins  soit de 1er degré ou 2ème degré. [9] 

Dans notre série 36% des patients étaient issus de mariages consanguins de 1er degré ou 

2ème

2. Les cas similaires dans la famille : 

 degré. 

Selon l’étude faite en 2014 au CHU Hassan II de Fès, 24 cas soit 38% avaient des cas 

similaires dans la famille : 8 cas avaient des sœurs ou des frères du même tableau clinique, 6 

cas avaient des cousins ou cousines présentant les mêmes symptômes, et 10 cas leurs oncles 

ou tantes étaient atteints des mêmes signes cliniques.[8] 

Dans notre série 25 patients avaient des cas similaires dans la famille  avec un 

pourcentage de 29%. 
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III. Les maladies musculaires génétiques : 

1. Dystrophie musculaire de Duchenne DMD : 

1.1 Bases génétiques : 

a. Le gène responsable : 

La mise en évidence du gène DMD constitue le premier succès de la génétique inverse, la 

démarche qui consiste à localiser, isoler et cloner le gène impliqué dans une maladie génétique 

puis à identifier la ou les protéine(s) pour la (les) quelle(s) il code. [10-11] 

Au début des années 1980, différentes équipes localisèrent le gène causal de la maladie 

au niveau de la région Xp21 du chromosome X. Le chromosome et la position étant connus, le 

gène appelé «DMD » fut ensuite isolé par le groupe de Kunkel en 1986. Formé de 2,4 millions 

de nucléotides (soit 1 % de la longueur du chromosome X), le gène codant pour la dystrophine 

est le plus grand gène humain connu à ce jour. [12] 

Le gène DMD occupe 0,1% du génome humain et 1,5% de la séquence du chromosome X. 

[10] 

b. La dystrophine : 

La dystrophine a été identifiée il y a près de 30 ans comme étant la protéine déficiente 

dans la dystrophie musculaire de Duchenne (DMD). [10] 

C’est une protéine du cytosquelette (figure 12) exprimée principalement au niveau du 

muscle strié, composée de 427 kd et de 3685 acides aminés, qui appartient à la famille des 

protéines b-spectrine/a-actinine. Elle est composée d’un domaine N-terminal de liaison à 

l’actine, d’un domaine central (rod-like domain) composé de 24 unités répétitives, d’un 

domaine C-terminal riche. La dystrophine fait partie du complexe  dystrophinique. Ce 

complexe (dystrophin–associated protein complex) sert de lien entre l’actine du cytosquelette 

et la matrice extracellulaire. Il permet une stabilisation du sarcolemme pendant les phases de 

contraction et de relaxation et transmet à la matrice extracellulaire la force généré  au niveau 
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des sarcomères. Il est constitué de protéines transmembranaires, cytoplasmiques et 

extracellulaires.[13] 

 

Figure 12 : Représentation schématique de la dystrophine et du complexe dystrophinique. [13] 

 

Figure 13 : Représentation structurale des quatres modules de la dystrophine 

NB : Le domaine N-terminal (turquoise) ; le domaine central (bleu) ; le domaine riche en ésidus 

cystéines (orange) et le domaine C-terminal (gris) 
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Le rôle premier de la dystrophine est de contribuer au maintien  de l’intégrité structurale 

de la fibre musculaire, par ses interactions avec le cytosquelette et le CPAD. Elle permet au 

sarcolemme et aux tissus environnants via la matrice extracellulaire de faire face au stress 

mécanique que représente la contraction des myofibrilles. [12] 

Campbell et al. ont démontré par immunohistochimie dès 1989, que la dystrophine se 

localise au niveau de la membrane des fibres musculaires et qu'elle est étroitement liée à un 

complexe glycoprotéique sarcolemmique. [14] 

c. Le mode de transmission :  

La dystrophie musculaire de Duchenne est une maladie génétique caractérisée par une 

anomalie du gène DMD, localisé sur le chromosome X au locus p21. [15] 

Sa grande taille et sa complexité expliquent la fréquence élevée des mutations dans la 

population générale, avec environ 1/3 des cas de Dystrophies musculaires de Duchenne 

résultant de nouvelles mutations spontanées, dites de novo . Les 2/3 autres cas, sont transmis 

sur un mode récessif liés à l’X, et touche préférentiellement les garçons.[16] 

Schématiquement, les femmes conductrices de la mutation, sous forme hétérozygote, ne 

développent pas de symptômes de la maladie, étant donné qu’elles portent une forme “non 

mutée” du gène DMD (Généralement héritée du père qui est phénotypiquement saint). 

Cela dit, 2,5% à 7,8% des femmes conductrices peuvent manifester la maladie si elles sont 

sujettes à un biais de l’activation de l’X ou d’une anomalie chromosomique de l’X.[16] 

En contrepartie, les hommes porteurs d’un gène DMD muté, sous forme hémizygote, 

présentent toujours un phénotype Duchenne ou Becker, car ils ne sont pas porteurs d’une 

copie “non mutée”. Ainsi, la maladie agit chez les hommes comme une maladie autosomique 

dominante. 

Pour présenter un phénotype « Maladie de Duchenne » un individu doit porter 1 seul 

allèle muté (DMD muté) hérité de sa mère. La mère est donc obligatoirement une porteuse 

saine de cet allèle récessif sur l'un de ses chromosomes X, et elle est donc hétérozygote X Avec 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  32 -  

le père sain, et donc ne portant aucune mutation du gène DMD sur son chromosome X unique, 

chaque naissance donne lieu à une probabilité de 50% pour que la mère transmette l’allèle 

muté à ses enfants, avec une probabilité de 25% pour avoir un garçon malade, et de 25% pour 

avoir une fille porteuse saine. Ainsi, il reste une probabilité de 50% à chaque naissance pour 

transmettre l’allèle sain par la mère, avec 25% de chance d’avoir un garçon sain ou une fille 

saine respectivement. Ce qui fait que 50% des filles seront porteuses saines, alors que 50% des 

garçons seront malades.[16] 

Ces règles de transmission ne s’appliquent qu’à 70% des cas. Ainsi, 

30% des cas de dystrophies musculaires de Duchenne sont causées par des mutations de 

novo.[16] 

1.2 La prévalence : 

 La myopathie de Duchenne est une pathologie récessive liée à l’X, avec une incidence 

estimée à 1 cas pour 3600 naissances vivantes masculines (27.77 par 100000 habitants). Elle 

figure parmi les myopathies les plus fréquentes et les plus sévères. [17] 

 Une méta-analyse récente de la littérature scientifique, publiée en 2019, a été réalisée 

pour évaluer la fréquence globale des maladies musculaires héréditaires en nord de l’Espagne-

plus précisément en Navarre-entre l’année 2000 et 2015. 

Cette étude a montré une prévalence de la dystrophie musculaire de Duchenne estimée à 

0,94/100 000. Avec 15 sujets atteints de dystrophie musculaire de Duchenne parmi 378 sujets 

atteints de maladies musculaires héréditaires  résidaient en Navarre. [7] 
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Tableau III : Taux de prévalence de la DMD 

 
Pays 

 
Prévalence 

 
Référence 

 
Danemark 

 
5,5 

 
Jeppesen et al [18] 

 
Canada 

 

 
10,6 

 
Mah et al [19] 

 
Norvège 

 

 
16,2 

 
Rasmussen et al [20] 

 
USA 

 

 
10,2 

 
Romitti et al [21] 

 
Puerto Rico 

 

 
5,2 

 
Ramos et al [22] 

 

1.3 Le diagnostic clinique : 

a. L’âge et mode de découverte : 

 Dans notre étude, l’âge moyen d’apparition des symptômes  

était  de 3 ans.  

 Selon Humbertclaude et al. [23] l’âge moyen d’apparition  

des symptômes de 2ans et 10 mois. 

 Selon Amico et al. [25]  l’âge moyen d’apparition  

des symptômes est de 31 mois. 

Quant au mode de début, 40 % de nos patients ont présenté des troubles de la  marche 

fréquemment associée à une difficulté à monter les escaliers ou à courir. 

Ceci concorde parfaitement avec l’histoire et l’évolution naturelle des formes classiques 

des dystrophinopathies, qui se manifestent au début par une altération de la marche avec des 
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chutes répétitives, et qui évoluent au final à une perte totale de la marche à moyen et long 

terme. [26] 

Tableau IV :  Les premiers symptômes de la myopathie de Duchenne rapportés par deux 

études. 

  

Premiers symptômes 

 

Humbertclaude et al., 

2013 [23] 

Le premier signe clinique est le plus souvent une anomalie de la 

fonction motrice (69 % des cas), avec des difficultés à la marche, 

à la montée des escaliers, à la course ou une faiblesse 

musculaire globale, décalage des acquisitions psychomotrices 

(28 %), un décalage purement cognitif (3,5%). 

D’Amico et al., 2017 [25] Retard moteur 15,9%, Faiblesse musculaire 14%, marche sur la 

pointe des pieds 5,2%, retard de parole 1%, troubles intellectuels 

2,6%. 

Taux de CK élevé persistant 44,3%, taux élevé de 

transaminases 36,9%. 

 

b. Le tableau clinique : 

La maladie se manifeste rarement avant l’âge de 3ans. Le garçon commence à tomber et 

des difficultés à se relever. Une faiblesse musculaire gagne progressivement les membres 

inférieurs (bassin et haut de la cuisse), entraînant des difficultés pour courir et monter les 

escaliers, ainsi que des chutes fréquentes. Elle touche ensuite les muscles du dos et les 

membres supérieurs (omoplate et épaule), avec des difficultés pour attraper des objets en 

hauteur et lever les bras. Les muscles du dos étant situés le long de la colonne vertébrale, leur 

affaiblissement entraine une scoliose.  
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La faiblesse de la DMD est caractérisée par une faiblesse proximale des membres 

inférieurs et du tronc, suivie plus tard par une atteinte des muscles des membres supérieurs et 

distaux. Une faiblesse des fléchisseurs du cou est généralement présente lors de la 

présentation, et de nombreux garçons atteints de DMD ne sont jamais capables de sauter.[27] 

l'examen comprend  une marche dandinante avec les jambes écartées. Une hypertrophie 

des mollets (figure 14) ainsi qu’un signe de Gowers positif (patient allongé sur le dos, doit se 

retourner sur le ventre et s’aider des mains pour se relever). Ce dernier signe non spécifique de 

faiblesse proximale et non pathognomonique de DMD. 

Une hyperlordose progressive peut être observée (figure 14 ). 
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Figure 14 : Patient âgé de 3 ans atteint de la DM de Duchenne avec hypertrophie des mollets et 

légère hyperlordose 

 

Selon l’étude faite par Gowda et al [28], 47% des cas avaient une difficulté à monter les 

escaliers  et 42% des cas avaient une difficulté à courir, le signe de Gowers était positif chez 

51% des cas et 49% des cas avaient une hypertrophie des mollets.  

Les muscles respiratoires sont également touchés par la maladie, généralement au 

moment de l’adolescence. L’altération de leur fonction est accentuée par la survenue d’une 

déformation de la colonne vertébrale qui gêne la respiration. Cela entraine des difficultés à 

expectorer, un encombrement, une impression de souffle court, et la survenue fréquente 
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d’infections ( bronchites pulmonaires ). En outre, l’atteinte des muscles abdominaux rend la 

toux moins  efficace pour dégager les voies respiratoires.[29] 

L'atteinte du muscle cardiaque (cardiomyopathie) apparaît à un âge variable selon les 

garçons. Elle survient presque toujours à bas bruit, c’est-à-dire que  l’intervalle régulier 

permet de la détecter. Plus rarement, elle peut se manifester par un essoufflement anormal, 

des palpitations. C'est un peu comme si avec le temps le cœur devenait de moins en moins 

sportif : le sang est propulsé moins loin et en moins grande quantité dans la circulation. Du 

coup, il faut le propulser plus souvent et le cœur bat plus vite. Une surveillance systématique 

(dès le diagnostic) et régulière (au moins une fois par an) de la fonction cardiaque et la mise en 

route d'un traitement médicamenteux contribue à retarder l'apparition et à ralentir l'évolution 

de la cardiomyopathie. [29] 

La maladie entraîne enfin une atteinte des muscles du tube digestif associée à des 

troubles du transit intestinal. Le muscle lisse de l’intestin peine à faire progresser les aliments 

Ces troubles peuvent aller de simples ballonnements à des douleurs abdominales, voire à des 

complications graves comme une occlusion intestinale. Une alimentation équilibrée et riche en 

fibres est nécessaire dès le plus jeune âge.[30] 

La myopathie de Duchenne peut aussi toucher les femmes :  

la présence d’une anomalie génétique sur le gène DMD peut entrainer des symptômes 

chez la femme.[31] Il s’agit de crampes ou de douleurs musculaires, de fatigue musculaire, 

voire d’un véritable déficit musculaire pour certaines d’entre elles. De même, le muscle  

cardiaque peut être atteint de façon plus ou moins manifeste et évolutive. Ainsi, même en 

absence de symptômes, il est conseillé à ces femmes d’avoir une surveillance médicale, 

notamment cardiaque, tous les cinq ans. Quelques cas exceptionnels de jeunes filles 

présentant des mutations dans du gène DMD sur les deux chromosomes X ont été rapportés. 

Elles ont alors développé la maladie. Ce phénomène extrêmement rare ne concerne qu’une 

dizaine de patientes dans le monde. 
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1.4 Le diagnostic paraclinique : 

a. La créatine kinase : 

 Une des premières étapes diagnostiques en présence  de symptômes musculaires est la 

mesure du taux de CK sanguins.  

 Une augmentation du taux des CK dans le sang signifie qu'il y a une sortie de ces 

enzymes de l'intérieur des cellules vers l'extérieur des cellules (dans le sang). 

Cette fuite peut refléter l'existence de lésions de la membrane de la fibre musculaire sans en 

donner la cause. Par conséquent, l'élévation du taux de CK n'est pas spécifique à la myopathie 

de Duchenne. Elle reflète une destruction du tissu musculaire sans être un indicateur fiable de 

l'évolution de la maladie. 

 Les taux sériques de CK sont nettement augmentés dans la DMD, et sont au moins 10 à 

20 fois (souvent 50 à 200 fois) la limite supérieure de la normale avant l'âge de 5 ans. Les 

concentrations sériques de CK sont élevées même chez les nouveau-nés. Une CK sérique 

inférieure à 10 fois la normale chez un enfant suspect de DMD au cours des 3 premières 

années de vie devrait soulever la question d'un diagnostic alternatif. [32] 

 Le taux de CK décrit un pic entre l’âge de 2 à 5 ans [33], puis commence à diminuer 

progressivement avec l’âge du patient, et en fonction de l’évolution de la maladie. Ceci revient 

principalement à la fibrose musculaire qui s’installe. 

 L’étude de Tong et al. [34] rapporte un taux moyen de CK chez les patients DMD de 

17293.8 ± 10516.0, ainsi, dans l’étude de Nalini et al [35] le taux moyen de CPK était de 

11822.6 ± 8206.9. 

 Dans notre étude, 87% des  patients ayant bénéficié d’un dosage des CK sont revenus 

élevés. 
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b. L’ENMG : 

 L'électroneuromyogramme (ENMG) est un examen qui consiste à recueillir les signaux 

électriques transmis par les nerfs, ou émis par les fibres musculaires au repos, pendant et 

après un mouvement. 

 Dans le cas de la dystrophie musculaire de Duchenne, le tracé sera de type myogène, 

orientant vers une atteinte musculaire : 

• Anormalement riche en unités motrices par rapport à l'effort fourni (un grand nombre 

d'unités sont recrutées : sommation spatiale) ; 

• Potentiels poly phasiques, de brève durée et de faible amplitude ; 

• Dans les myopathies avec myotonie, l'ENMG comporte des salves d'unité motrice rap-

prochées (bruit caractéristique de « rafale ») ; 

• Les vitesses de conduction nerveuse (VCN) motrices et sensitives sont normales (Le nerf 

périphérique n'est pas concerné par le processus pathologique) ; 

Seulement 9% des patients ont bénéficié d’un ENMG dans l’étude d’Amico et al. [25] 
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Figure 15 : Aspect des tracés de détection en fonction de l’atteinte.[37] 

 

c. La biopsie musculaire : 
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La biopsie musculaire doit être réalisée en première intention, son analyse permettra 

d'identifier la protéine déficitaire et de la quantifier, orientant les tests génétiques ultérieurs.  

L’étude histologique confirme la dystrophie musculaire,  avec des foyers de nécrose et 

des fibres en régénération. L’analyse en immunohistochimie, sur des coupes transversales, 

permet d’identifier la protéine déficitaire. L’analyse en Western blot permet une quantification 

des protéines du complexe DAG (dystrophin associated glycoprotein) : dystrophine, 

sarcoglycans (α, β, χ, δ), dysferline, calpaine, cavéoline, α-dystroglycan et confirme l’absence 

de dystrophine (<5%). [38-39] 

 

Figure 16 : Étude des protéines à partir de la biopsie musculaire 

 La biopsie musculaire n'est désormais recommandée que lorsque les tests génétiques 

initiaux ne sont pas concluants ou que le patient a un phénotype inhabituel. 

 Dans l’étude D’Amico et al. [25], la biopsie musculaire a confirmé l'absence ou la quasi-

absence de dystrophine dans le muscle chez 275 des 384 garçons (71%). 
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Selon une enquête internationale transversale sur les pratiques de soins et la 

qualité de vie des patients DMD menée en Bulgarie, en République tchèque, 

au Danemark, 

en Allemagne, en Hongrie, en Pologne et au Royaume-Uni [40], 49,3 % des 1062 patients 

atteints de DMD ont signalé un diagnostic par biopsie musculaire. 

 Le diagnostic de dystrophie musculaire de Duchenne a été retenu sur biopsie musculaire 

seulement chez 11 patients sur 2013 dans l’étude de Tong et al. [34] 

Ces résultats soutiennent la suggestion que le développement des tests génétiques assure un 

diagnostic plus facile, plus rapide et moins invasif de la DMD. 

a. L’étude génétique : 

Les mutations retrouvées dans la dystrophie musculaire de Duchenne peuvent être 

divisées en deux groupes. Le premier groupe correspond aux grands réarrangements 

comprenant les délétions (environ 65% des mutations du gène DMD) [41] et les duplications 

d’exons (6 à 11% des mutations) [42], [43] qui représentent les lésions les plus fréquemment 

retrouvées dans la DMD. Pour le deuxième groupe, Il s’agit des mutations ponctuelles (20 à 

25% des mutations du gène DMD) qui viennent en second lieu et qui seront recherchées si les 

premières lésions ne sont pas retrouvées. 

 

 

 

 

 

 

 

Tableau V : Délétions/duplications dans tous les exons du gène de la 
dystrophine. 
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Auteur 
Nombre de patients 

examiné 
Nombre de sujets 
avec délétion (%) 

Nombre de sujets avec 
duplication (%) 

Gatta et al. [44] 12 9 (75) 1 (8.3) 
Ivan Fai et al. [45] 67 23 (34.3) 5 (7.5) 
Cunnif et al.[46] 345 270 (57.4) 39 (8.3) 

 

Tableau VI : Tableau récapitulatif des délétions retrouvées dans la DMD/BMD 
dans différents pays. [47] 

Pays 

Nombre total 
des 

condidats 
éxaminés 

Nombre total et 
pourcentage des 

délétions 

délétion dans la 
région proximale 
du gène ( nb et % 

des délétions 

Délétion dans la région 
distale (nb et % des 

délétions) 

Bulgarie 183 122(66.67) 18(14.75) 97(79.51) 
Danemark 196 101(51.53) 25(24.75) 77(76.24) 

France 103 45(43.69) 13(28.89) 32(71.11) 
Hongrie 159 116(72.96) 20(17.24) 91(78.45) 

Italie 294 211(71.77) 40(18.96) 157(74.41) 
Pays-Bas 361 327(90.58) 63(19.27) 230(70.34) 

Angleterre 552 273(60.53) 46(16.85) 217(79.49) 
Canada 346 219(63.29) 22(10.04) 159(45.95) 

USA 550 392(71.27) 98(25.0) 271(69.13) 
Chine 205 109(53.17) 33(30.28) 74(67.89) 

Philippines 35 11(31.43) 7(63.64) 4(36.36) 
Inde 332 223(67.17) 33(14.80) 187(83.86) 
Japan 217 113(52.07) 23(20.35) 55(48.67) 

Turquie 242 146(60.33) 23(15.75) 120(82.19) 
Argentine 174 86(49.43) 30(34.88) 52(60.47) 

Brésil 251 235(93.63) 56(23.83) 159(67.66) 
Chili 51 24(47.06) 2(8.33) 21(87.5) 

Égypte 152 78(51.32) 15 (19.23) 59(75.64) 
Australie 481 279(58.00) 66 (23.66) 192(68.82) 

Maroc [48] 356 365(100) 29(18) 120(74.5) 
 

2. Dystrophie musculaire de Becker DMB :  
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 La dystrophie musculaire de Becker (DMB) est une maladie musculaire caractérisée par 

une atrophie et une faiblesse musculaires progressives dues à une dégénérescence des 

muscles squelettiques, lisses et cardiaques.[48] 

La maladie de Becker est liée à des mutations dans le gène DMD sur le chromosome X, qui 

entraînent un déficit partiel en protéine dystrophine et/ou une production d'une dystrophine de 

taille anormale, elle se transmet sur le mode récessif lié au chromosome X. Seuls les garçons 

ayant une anomalie sur le gène DMD sont atteints.[50] 

1.1 La prévalence : 

 La DMB affecte principalement les garçons avec une incidence à la naissance de 1/18 000 

à 1/ 31 000 garçons. [52] 

Les filles sont habituellement asymptomatiques mais un faible pourcentage de femmes 

conductrices présente des formes modérées de la maladie (Forme symptomatique de la 

dystrophie musculaire de Duchenne et Becker de la femme conductrice).[52] 

1.2 Le tableau clinique : 

 La maladie débute pendant l'enfance, souvent à 11 ans, sous différentes formes 

(démarche sur les doigts de pied ou crampes pendant l'exercice). 

 Au cours de l'évolution de la maladie, la faiblesse musculaire peut entraîner des 

difficultés fonctionnelles : difficulté à monter les escaliers ou à se lever d'une chaise. Chez un 

patient non diagnostiqué, la maladie peut débuter par une réaction similaire à une 

hyperthermie maligne lors d'une anesthésie générale. Dans de rares cas, la cardiomyopathie 

révèle la maladie. 

 L'examen clinique montre une pseudo-hypertrophie musculaire affectant les muscles des 

mollets pouvant être accompagnés d'une atrophie des muscles plus proximaux (quadriceps). 

Une faiblesse musculaire symétrique et proximale affecte plus sévèrement les membres 

inférieurs que les membres supérieurs. Des contractures articulaires peuvent apparaître, 

surtout des contractures du tendon d'Achille.[53-54] 
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1.3 La confirmation diagnostique : 

 Le diagnostic se base sur le tableau clinique, les antécédents familiaux et les résultats de 

laboratoire (taux de créatine kinase sérique 10-100 fois plus élevé que la normale). [57] 

 Le diagnostic est confirmé par une biopsie musculaire montrant une dystrophie et une 

faible coloration de la dystrophine, et/ou un test ADN. 

 Le diagnostic prénatal est possible lorsque l'anomalie génétique a été identifiée chez les 

porteurs. Le conseil génétique est recommandé : toutes les  

 

filles d'un homme affecté seront conductrices et auront un risque de 50% d'avoir des garçons 

atteints. [58] 

2. Dystrophie musculaire des ceintures LGMD : 

2.1 Bases génétiques : 

 Les myopathies ou dystrophies musculaires des ceintures (LGMD ; Limb Girdle Muscular 

Dystrophy) représentent un groupe hétérogène de maladies musculaires rares d’origine 

génétique caractérisées par une atteinte prédominante des muscules des ceintures pelvienne et 

scapulaire. Les manifestations de la maladie sont très variables selon le sous-type génétique, 

pouvant aller de formes caractérisées par une simple fatigabilité permettant aux malades 

d’avoir une espérance et une qualité de vie relativement normales jusqu’à des formes plus 

sévères entraînant la perte de la marche, avec ou sans complications cardiaques et/ou 

respiratoires.[60] 

 l'atteinte concerne surtout ou d'abord la ceinture pelvienne ou scapulaire. Elles se 

transmettent sur le mode autosomique récessif ou dominant ; Les différents sous-groupes 

peuvent être différenciés par analyse des protéines ou des gènes. 

 Il est possible d'identifier plusieurs sous-groupes de dystrophies musculaires des 

ceintures de type 1 (formes autosomiques dominantes) et de type 2 (formes autosomiques 
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récessives), en s'appuyant sur les mutations des gènes et/ou les défauts des produits des 

gènes. 

 

 

Figure 17 : Les différents types de dystrophie musculaire de transmission 
autosomique récessive type 1 
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Figure 18 : Les différents types de dystrophie musculaire de transmission 
autosomique récessive type 2 

Un nouveau système de nomenclature de ces LGMDs, précis, scientifique, avec la capacité 

d’intégrer de futures formes de dystrophies musculaires des ceintures, plus pertinent et utile, à 

la fois aux cliniciens, aux chercheurs et aux patients. 

La nouvelle classification a pour formule : « LGMD, mode de transmission 

(R pour récessif ou D pour dominant), ordre chronologique de découverte de la protéine 

impliquée (nombre), nom de la protéine ». Pour les sarcoglycanopathies, la décision a été de les 

classer par ordre alphabétique au lieu de l’ordre chronologique de la découverte de la protéine 

[47] 
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Etant donné que notre étude consiste principalement à rechercher l’atteinte par la γ-

sarcoglycanopathie (LGMD R5) parmi nos patients et que celle-ci figure parmi les dystrophies 

musculaires des ceintures récessives, seule la classification des LGMD R sera mentionnée ci-

dessous. [60] 
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Figure 19 : Classification 2020 des LGMDR. [61-62] 
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Différents sous-types de LGMD R peuvent être actuellement 

distingués grâce aux analyses des protéines et à l'analyse génétique. 

Les sarcoglycanopathies font partie des LGMD R et sont dues aux mutations de l’un des 4 

gènes des sarcoglycanes (SG) : 

• γ pour la γ-sarcoglycanopathie ou LGMD R5. 

• α pour l’α-sarcoglycanopathie ou LGMD R3. 

• β pour la β-sarcoglycanopathie ou LGMD R4. 

• δ pour la δ-sarcoglycanopathie ou LGMD R6. [60] 

Les sarcoglycanopathies constituent un groupe d’affections proches des dystrophinopathies 

(myopathies de Duchenne et de Becker) sur le plan physiopathologique, clinique et 

paraclinique. Le principal élément les différenciant est la possibilité d’une atteinte des deux 

sexes dans les sarcoglycanopathies. [60] 

 

1.1 L’épidémiologie des sarcoglycanopathies : 

 Il s’agit de dystrophie musculaire progressive de transmission récessive autosomique 

avec une évolution progressive assez proche de de DMD en terme d’atteintes fonctionnelles 

musculaires. 

représentent la troisième cause la plus fréquente de LGMD de transmission autosomique 

récessive après les calpaïnopathies et les dysferlinopathies. 

 Ce sont des maladies rares mais représentent environ 10% des LGMDs et environ 37% 

des LGMDs débutant dans l’enfance. La prévalence estimée de toutes les sarcoglycanopathies 

est d'environ 0,56 sur 100 000. [63-65] 

 La LGMD R5 est la forme prédominante en Afrique du Nord et dans les populations 

roms avec une prévalence de 0,13 pour 100 000. [66] 
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 De ce fait, notre intérêt se portera uniquement sur la gamma-sarcoglycanopathie (LGMD 

R5) puisqu’elle représente la forme la plus fréquente des dystrophies musculaires des ceintures 

dans le pourtour méditerranéen. 

La γ-sarcoglycane est une glycoprotéine transmembranaire de type II de 35 kDa. Elle est codée 

par le gène SGCG, localisé sur le chromosome 13, et qui possède 8 exons, les exons 2 à 8 

codant pour la protéine. Exprimée fortement dans les muscles squelettique et cardiaque. 

 

Figure 20 : La γ-sarcoglycane 

 

2.2 La prévalence : 

 La LGMD R5 est la forme prédominante en Afrique du Nord et dans les populations roms 

avec une prévalence de 0,13 pour 100 000 .[66] 

 Elle est commune au Maghreb et en Inde avec une fréquence élevée de l’allèle 525delT et 

chez les Tziganes avec l'allèle C283Y. [66] 

 En Europe, nous pouvons retenir une prévalence à de l’ordre de 1/51,020 (Les Cahiers 

d’Orphanet 2011) [67]. 
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 Dans notre série, 9% des cas présentaient une sarcoglycanopathie. 

 

2.3 Le diagnostic clinique : 

a. L’âge et mode de découverte : 

 Dans notre étude l’âge moyen retrouvé est de 7,8 ans. 

 L’âge d’apparition des symptômes est assez similaire dans différentes études retrouvées 

dans la littérature. L’étude de Dalichaouche et al. [68] , rapporte un âge moyen de début des 

symptômes de 6,2 ans (11 à 20 ans). Résultat très similaire à celui rapporté par l’étude de Kefi 

et al. [69] qui est de 6,1 ans.  

 Ce résultat concorde avec l’étude de Alonso-Pérez et al. [70] qui rapporte un âge moyen 

d’apparition des symptômes de 5,8 ans (1 à 20ans), tout comme l’étude de Guimarães‐Costa et 

al. [71] , qui rapporte également un âge moyen similaire qui est de 5,5 ans. 

 

b. Le tableau clinique : 

Au niveau clinique il est quasi-impossible de différencier entre les quatre sous types de 

sarcoglycanopathies. 

La pathologie débute par une atteinte proximale des membres inférieurs sans topographie 

spécifique.  La présentation clinique des sarcoglycanopathies est celle d’une LGMD caractérisée 

par une atteinte symétrique des muscles des ceintures pelvienne et scapulaire , ainsi que du 

tronc, avec divers degrés sur le plan cardiorespiratoire. Le symptôme majeur reste la faiblesse 

musculaire proximale des membres, débutant presque toujours dans les membres inférieurs. 

Il est également courant d’observer une fatigue précoce, des anomalies dans la démarche, 

des chutes fréquentes, des myalgies induites par l'exercice ainsi que des difficultés à courir, à 

grimper et à sauter [72]. 
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Un décollement des omoplates ou scapula alata (Figure 19) réalisant un aspect en ailes 

d’ange, une hypertrophie des mollets, une macroglossie, ainsi que des CK très élevées (> 1 

000 U/l) complètent typiquement le tableau clinique. 

La survenue de contracture des membres inférieurs, outre la faiblesse musculaire, est aussi 

une caractéristique très marquante de la maladie. [83] 

Dans les formes les plus sévères, elles peuvent mimer en tout point une dystrophie 

musculaire de type Duchenne. Dans les formes moins sévères, elles peuvent être confondues 

avec une dystrophie musculaire de Becker.  

 

 

Figure 21 : Décollement des omoplates chez un cas de LGMDR 
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Tableau VII : Données de l’examen clinique des patients γ -SG selon différentes 
séries. 

Série 
Troubles de la 

marche 
Faiblesse axiale 

Hypertrophie des 
mollets 

Décollement des 
omoplates 

Alonso- 
Pérez et al., 
2020 [70] 

marche sur 
la pointe 
des pieds 
(36,9%) 

- 64,10% 39,80% 

Guimarães‐ 
Costa et al., 
2021 [71] 

- 90% 80,80% 55,20% 

 

1.2 Le diagnostic paraclinique : 

a. La créatine kinase : 

 Devant l’installation d’une faiblesse musculaire, il faut toujours penser à doser la CK, qui 

est augmentée au minimum de 10 fois par rapport à la valeur normale dans les 

sarcoglycanopathies. 

 L’étude de Alonso-Pérez et al. [70] rapporte un taux de CK élevé chez 26,2% des patients 

γ-SG. 

 L’étude de Pablo B.Winckler et al [73] faite pour 370 cas au Brésil trouve un taux élevé 

chez 53,1% des cas atteint sarcoglycanopathies. 

 Dans notre étude, le dosage de la CK a été réalisé chez tous les patients γ -SG. Le taux 

était élevé chez les tous les cas. 

 

b. L’ENMG : 

 Dans le cas de γ-SG, le tracé est de type myogène orientant vers une atteinte musculaire. 

Il est très utile principalement pour distinguer entre une dystrophie des ceintures et une 

dystrophie myotonique type 2 (de Steinert) qui peuvent être cliniquement similaire et ou ̀  dans 
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ce cas l’ENMG comporte des salves d'unité motrice rapprochées (bruit caractéristique de « 

rafale »). [75] 

 

c. L’IRM : 

 L'utilisation de l’IRM musculaire dans la prise en charge de patients suspects des 

sarcoglycanopathies est de plus en plus fréquente. Elle peut s'avérer utile dans plusieurs 

situations : l'aide au diagnostic, l'identification d'un site musculaire à biopsier, l'évaluation et la 

surveillance lésionnelle sous traitement. 

L’IRM musculaire des ceintures musculaires scapulaires et/ou pelviennes permet de 

mettre en évidence les masses musculaires amyotrophiées et les zones d’infiltration 

graisseuse. [76] 

Les muscles les plus touchés et les plus précocement touchés étaient les adducteurs de la 

cuisse, les fessiers et les groupes postérieurs de la cuisse. L'iliopsoas est relativement épargné 

au début de la maladie. 

Dans le cadre de la recherche et du progrès scientifique, l’IRM quantitative constitue un 

espoir pour le suivi des malades atteints de myopathies, notamment les sarcoglycanopathies. 

Elle permet de quantifier, entre autres, la quantité de graisse dans le muscle, et donc de suivre, 

sur la base de ce critère, l’évolution de la maladie d’une façon plus robuste et fiable. Ces 

indices pourraient cependant être reconnus comme des critères de choix dans l’évaluation de 

l’efficacité des stratégies thérapeutiques. 
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Figure 22 : IRM d’un patient atteint de LGMDR5. 

La partie C d’un patient âgé de 50ans, atteint de LGMDR5. La tête de la flèche montre la 

préservation au niveau distal même chez les atteintes les plus sévères. Les flèches montrent le 

remplacement par de la graisse au niveau proximal, proche de la tête fémorale. [77] 
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d. La biopsie musculaire : 

La biopsie musculaire permet une étude morphologique des lésions : 
présence denécrose-régénération, d’anomalies orientant vers une dystrophie 
musculaire. Puis l’immunohistochimie (IHC) permet de mettre en évidence un 
immunomarquage normal de la dystrophine alors que le marquage 
membranaire des sarcoglycanes est très diminué. Cette étude ne permet pas de 
préciser avec certitude quel est le sarcoglycane en cause car ils sont 
généralement tous diminués. Le déficit doit ensuite être confirmé par western 
blot. Quand le marquage de plusieurs sarcoglycanes est altéré avec la même 
intensité, seule l'analyse génétique peut affirmer le diagnostic précis. [78] 
 

 
Figure 23 : Immunocoloration des biopsies musculaires de 2 patients LGMDR5.[78] 
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L'absence complète de coloration (K et L) pour l'anticorps de la γ-SG est démontrée chez les 

deux patients. Le tissu musculaire du quadriceps du patient 1 (E,H et N) montre une réduction 

partielle de la coloration de l’α-SG, β-SG et δ-SG tandis que celui du patient 2 (F, I et O) 

montre une perte d'expression de l'α-SG et β-SG et une réduction de la δ-SG. Les anticorps 

dirigés contre le domaine C-terminal de la dystrophine ont montré une coloration normale (B et 

C) de la membrane pour les deux patients. 

Une fois que les résultats de la biopsie musculaire (IHC  et Western Blot) avec absence ou 

réduction sévère de l'expression de la γ-SG ont conduit au diagnostic de la LGMD R5, l’analyse 

génétique doit être effectuée pour la confirmer. 

e. L’étude génétique : 

L’ordre dans lequel les quatre gènes des SG sont analysés est suggéré par les niveaux 

d’expressions dans la biopsie. Et donc, en théorie, l’absence ou la réduction la plus important 

d’une SG sur IHC devrait faire rechercher en premier lieu le gène correspondant. Cependant, les 

quatre protéines des SG peuvent être plus ou moins absentes ou gravement réduites. 

Il est donc plus judicieux d’analyser d’abord le gène de la sarcoglycanopathie la plus 

fréquente en fonction de l’origine ethnique et / ou géographique du patient. 

3. Dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale DMFSH : 

3.1 L’épidémiologie : 

Sur la base des études de Padberg et al.[86], la prévalence de la DMFSH a été estimée aux 

alentours de 1/21 000, plaçant cette dystrophie parmi les trois plus fréquentes myopathies 

primitives génétiques après la dystrophie musculaire de Duchenne et la dystrophie musculaire 

de Steinert (DM1).  

La première description clinique de DMFSH est cependant attribuée à Landouzy et 

Dejerine, qui, en 1885 et 1886 décrivirent une famille suivie pendant 11 ans comportant trois 

sujets atteints. [88] 
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De nombreuses publications ultérieures authentifièrent la maladie. Tyler et Stephens, en 

1950, décrivirent la variabilité du phénotype clinique et confirmèrent son mode de 

transmission autosomique dominant dans une grande famille originaire de l’Utah, incluant 1 

249 sujets sur six générations, tous descendants d’un même ancêtre commun.[88] 

Selon l’étude faite par Deenen.J.C.W et al le taux de prévalence à 12/100 000 soit 2 000 

personnes atteintes de FSHD aux Pays-Bas. [89] 

Selon Alec.M et al les estimations de la prévalence ont varié 

 Pour différentes populations humaines, avec une incidence globale de 1 sur 8333 

individus.[90] 

 Dans notre série 9% des malades avaient une DMFSH. 

3.2 Bases génétiques : 

 La transmission héréditaire est de type autosomique dominant. 

Si les cas familiaux sont les plus fréquents, les cas sporadiques sont estimés à 25 %. L’anomalie 

génétique associée a été localisée sur l’extrémité du bras long du chromosome 4, plus 

précisément en 4q35-qter [31]. Cependant, dans au moins 5 % des phénotypes typiques 

familiaux, on ne retrouve pas de localisation sur le chromosome 4, ce qui suggère qu’au moins 

un autre locus peut être associé  à la DMFSH. Ce second locus n’a pas été encore identifié. Ces 

formes sont souvent désignées dans la littérature sous le terme de DMFSH2. 

 Le défaut génétique de la DMFSH est une délétion partielle d’un nombre entier de 

fragments KpnI répétés, dénommés D4Z4, situés en position télomérique du bras long du 

chromosome 4. Chaque unité D4Z4 est constituée d’une séquence de 3,3 kb. Au moins une 

unité D4Z4 est nécessaire pour développer la maladie, aucun patient n’a été décrit porteur 

d’aucune unité D4Z4 et la monosomie 4q ne s’accompagne pas de l’expression clinique d’une 

DMFSH [88]. 
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Figure 24 : Représentation schématique des gènes localisés en 10q26 

 

 Après l’identification de la délétion D4Z4, anomalie génétique primaire associée à la 

DMFSH, les études se sont concentrées sur les gènes situés dans ce locus D4Z4, 

particulièrement riche en nucléotides guanine (G) et cystéine (C) organisés de façon spécifique 

[8], estimant que la contraction de ce locus pouvait induire directement une altération dans la 

structure ou de la fonction d’un gène éventuellement localisé à ce niveau.  

3.3 Le tableau clinique : 

La première description clinique de DMFSH est cependant attribuée à Landouzy et 

Dejerine, qui, en 1885 et 1886. [86] 

Les caractéristiques cliniques de la DMFSH par rapport aux autres dystrophies 

musculaires sont : l’asymétrie de l’atteinte musculaire, l’atteinte sélective de certains groupes 

musculaires, et le profil de progression de la maladie. En effet, seuls certains groupes de 

muscles squelettiques sont touchés, et l’atteinte progresse classiquement de façon lente 

depuis la partie haute du corps vers les membres inférieurs. 

Les manifestations de début de l’atteinte musculaire sont difficiles à déterminer. Selon 

diverses études cliniques, 82 % des patients ressentent comme premier symptôme une 
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faiblesse des muscles de la ceinture scapulaire, 10 % une faiblesse des muscles de la face, et 8 

% une faiblesse des muscles releveurs des pieds. Dans une étude plus récente [35], 5 % des 

patients décrivent comme premier symptôme une faiblesse musculaire pelvienne. Cependant, 

lors de l’examen clinique, 94 % des patients présentent une faiblesse des muscles faciaux, 93 % 

des muscles de la ceinture scapulaire, 67 % des muscles releveurs des pieds et 50 % des 

muscles de la ceinture pelvienne. 

L’atteinte faciale se manifeste par un déficit des muscles orbiculaires des paupières et 

des lèvres essentiellement.   

Le muscle orbiculaire de la bouche est aussi fréquemment touché   

(« lèvres de tapir »). La difficulté à siffler ou à faire la moue est habituelle. En conséquence de 

ces atteintes, l’expressivité de la face peut être réduite. Si elle est hautement caractéristique, 

l’atteinte faciale n’est présente que chez 50 % des sujets atteints ; dans 10 % des cas elle peut 

n’être que le seul signe de la maladie. [91] 

 Des troubles de la déglutition de type dysphagie haute ont été signalés chez 10 patients 

d’une série de 87. [92] 

L’atteinte des muscles de l’épaule est constante, parfois non visible  au repos. 

l’examinateur averti remarque des épaules tombantes, des clavicules horizontales et une 

exagération des plis axillaires, généralement de façon asymétrique (Figure 22). Elle intéresse 

principalement les muscles fixateurs des omoplates et les muscles élévateurs des bras (Figure 

22, 23). 

À l’examen, elle se manifeste par une saillie des omoplates 

(« scapula alatae », (Figure 24). Le décollement apparaît surtout lorsque le membre supérieur 

est en antépulsion, et plus spécialement lors de l’appui main en avant, par exemple sur un 

mur.  
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Figure 27 : Scapulae alatae, atrophie périhumérale, hyperlordose 

 

 

Figure 26 : Surélévation des omoplates en 
abduction, asymétrie de l’atteinte. 

 
 

Figure 25 : Saillie des omoplates « lèvres 
de tapir », atrophie pectorale 
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L’asymétrie de l’atteinte est caractéristique et peut aider à différencier la DMFSH de 

diverses myopathies des ceintures. De même, la conservation de la partie supérieure du 

trapèze qui participe au mouvement d’élévation de l’omoplate, saillante vers le haut en 

abduction, est caractéristique. 

Une atteinte des muscles du bras peut apparaître, de topographie péri humérale, 

touchant les muscles biceps, triceps et brachial antérieurs. En revanche, les extenseurs et les 

fléchisseurs des doigts ainsi que les petits muscles de la main ne sont que très tardivement 

atteints. Le relief normal des muscles de l’avant-bras qui contraste avec l’atrophie péri 

humérale donne un aspect typique dit « avant-bras de Popeye ». 

L’extension de l’atteinte musculaire peut atteindre Les  membres inférieurs ; les plus 

fréquemment et les plus précocement touchés sont les muscles jambiers antérieurs, releveurs 

du pied, entraînant un steppage et des chutes. Ainsi, elle touche  les muscles abdominaux, leur 

atteinte est assez fréquente. Elle peut se manifester assez précocement et intéresse de façon 

préférentielle les muscles abdominaux inférieurs, l’Atteinte axiale 

Elle n’est pas présente dans le tableau classique. Elle peut survenir tardivement dans la 

progression de la maladie. [93] 

3.4 Le diagnostic paraclinique : 

a. La créatine kinase : 

 Dosage de l’activité sérique de la créatine-kinase (CK) : le taux de CK peut être normal, 

fréquemment il est augmenté, ne dépassant jamais plus de cinq fois le niveau supérieur de la 

normale. 

 Afin de tester la pertinence de la créatémie kinase sérique en tant qu'indicateur 

diagnostique ou marqueur pré symptomatique dans la DMFSH ; une étude faite par P W Lunt, P 

S Harper trouve que  Le taux de CK était plus élevé chez les hommes atteints (73 %) que chez 

les  femmes. Cette différence pourrait être liée au niveau d'exercice, en particulier si les 

hommes atteints de DMFSH font plus d'exercice que les femmes. [94] 
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 Ceci concorde avec les résultats d’une autre étude faite par John A. Lott  et Paul W. 

Landsman qui trouve que le taux de CK chez tous les cas atteint de  dystrophies fascioscapulo-

humérales étaient de 5 à 10 fois supérieures à la normale. [95] 

 

b. L’ENMG : 

Il peut alors apporter des éléments discriminants. Les anomalies sont ici modérées en 

détection, potentiels brefs de faible amplitude, rapidement interférentiels dans les muscles 

déficitaires. Son résultat est normal ou discrètement myopathique. [88] 

 

 

c. L’IRM : 

l’IRM et Le scanner (TDM) sont utilisés pour évaluer la répartition anatomique 

dystrophique des muscles affectés, et aussi pour choisir le lieu de la biopsie. 

Les principaux muscles intéressés sont ceux de la ceinture scapulaire (grand dorsal, 

grand dentelé), des bras (triceps et biceps), parfois de l’avant-bras (long supinateur). Un aspect 

anormal s’observe le plus souvent dans les loges antéroexternes des jambes avec des 

hypodensités allant du simple aspect ponctué à l’infiltration fibroadipeuse complète portant 

électivement sur le muscle jambier antérieur respectant le muscle péronier latéral. Aux cuisses, 

les muscles les plus fréquemment atteints sont ceux de topographie postérieure : les 

ischiojambiers, les semi-tendineux et les semi-membraneux, tandis que les muscles de loge 

antérieure de cuisse ainsi que les iliopsoas restent généralement normaux voire, pour ces 

derniers, hypertrophiques.[96] 

Par ailleurs, en accord avec l’examen clinique, les hypodensités scanographiques, ou les 

hypersignaux en séquence T2 à l’IRM, sont souvent asymétriques ou encore unilatéraux.[97] 
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Figure 28 : Exemples des différentes atteintes au cours de DMFSH à l’IRM chez 3 patients 

d. La biopsie musculaire : 

 Les aspects morphologiques varient selon le muscle biopsié. Le deltoïde est souvent 

normal alors que les muscles péri huméraux sont le siège d’une dégénérescence fibro adipeuse 

majeure dans les formes très atrophiques. Un scanner préalable est utile afin de déterminer le 

site de la biopsie, son intérêt actuel restant essentiellement de détecter une éventuelle autre 

myopathie lorsque l’exploration génétique moléculaire reste négative ou douteuse et en 

sachant qu’il existe de véritables associations myopathiques. 

e. L’étude génétique : 

Le diagnostic moléculaire est réalisé par Southern blot [88], par hybridation de la sonde 

p13E-11, qui reconnaît une région immédiatement proximale au locus D4Z4 sur le 

chromosome 4. 
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Après digestion par l’enzyme EcoRI, la sonde détecte un fragment de 11 à 38 kb chez les 

patients DMFSH tandis que les sujets sains ont un fragment variant de 50 à 300 kb. 

Une région polymorphique similaire, reconnue par la sonde p13E-11, est localisée dans 

la région subtélomérique du chromosome 10q [88]. Cette région 10q26 présente de 

nombreuses similitudes avec la région sous-télomérique du chromosome 4, 4q35. L’élément 

répétitif présent dans la région 10q est similaire à D4Z4 avec 98 % d’homologie, et la taille des 

allèles EcoRI varie de 11 à 300 kb [40, 48]. Cependant, malgré cette forte homologie, la 

variation du nombre de répétitions sur le chromosome 10 n’a aucune conséquence 

pathologique connue. 

Dans la population générale, 10 % des individus sont porteurs d’un allèle EcoRI inférieur 

ou égal à 35 kb. Il est donc nécessaire de pouvoir distinguer les allèles 4q et 10q. La présence 

d’un site de restriction BlnI dans l’élément de 3,3 kb uniquement associé avec le chromosome 

10q permet cette discrimination [88]. 

4. Dystrophie musculaire congénital et myopathie congénitale : 

 La DMC et la MC constituent deux familles d’affections musculaires qui partagent 

plusieurs caractéristiques : un début précoce, habituellement néonatal, voire anténatal, et une 

faiblesse musculaire, s’exprimant chez le nouveau-né par une hypotonie, et une 

atrophie/hypotrophie musculaire. La différence principale concerne l’histologie musculaire qui 

est de type dystrophique dans les DMC mais pas dans les MC où l’on trouve d’autres anomalies 

morphologiques informatives.[1] 

4.1 Dystrophie musculaire congénital (DMC) : 

On distingue les phénotypes cliniques sans atteinte structurelle cérébrale (forme pure) 

des DMC associées à une atteinte du SNC : 

a. DMC sans signe d’atteinte du système nerveux central : 

 Groupe hétérogène de maladies musculaires du tout petit enfant, à transmission 

autosomique récessive dans la très grande majorité des cas. Actuellement, plus d’une trentaine 
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de gènes responsables de DMC sont connus. La majorité de ces DMC peut être classée en 

collagénopathies (gènes COL6A1, COL6A2, COL6A3), dystroglycanopathies (16 gènes dont 

POMT1, POMT2, POMGNT1, ISPD, FKRP, FKTN et LARGE, parmi les plus souvent en cause) ou 

mérosinopathies (gène LAMA2). Elles débutent à la naissance ou dès les premiers mois de la vie 

avec une atteinte musculaire prédominante et généralement assez sévère.  

 Leur prévalence est estimée à 5/100 000. 

 

 Dystrophie musculaire congénitale « mérosine négative » type 1A 

Due à un déficit en mérosine, appelée aussi laminine α-2, (gène LAMA2) localisé sur le 

chromosome 6. 

• la forme la plus fréquente en Europe, avec une  prévalence de 0,3/100 000. 

• Cliniquement : Hypotonie (enfant mou) précoce avec faiblesse des muscles des 

membres et du tronc, et rétractions musculaires (pouvant parfois donner lieu à 

une arthrogrypose , Hypotonie axiale marquée et rétractions articulaires précoces 

dès les premiers mois de la vie, Anomalies de signal de la substance blanche sans 

déficit intellectuel ni malformations cérébrales majeures, Bon éveil contrastant 

avec retard du développement moteur, Marche exceptionnellement acquise et peu 

fonctionnelle. Manifestations épileptiques plus fréquentes que dans la population 

du même âge. 

• La biopsie de muscle ou de peau trouve un déficit en mérosine . 

• L’analyse génétique du gène LAMA2 rendue plus facile par les nouvelles tech-

niques de séquençage à haut-débit. 

• Le diagnostic prénatal est envisageable par analyse moléculaire 

directe ou indirecte, avec ou sans étude préalable de la mérosine sur 

trophoblastes. 
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• L’évolution sévère est liée à l’importance des déformations de la colonne verté-

brale et du thorax ainsi qu’aux complications respiratoires. 

 

 Dystrophie musculaire congénitale  type 1B : 

• Due à une anomalie génétique localisée sur le chromosome 1 et entraînant un dé-

ficit secondaire et partiel en mérosine ou laminine α-2  

• L’atteinte et évolution de même type que la dystrophie musculaire congénitale de 

type 1A en moins sévère. 

 Dystrophie musculaire congénitale type 1C : 

• Version infantile de la dystrophie musculaire des ceintures 2I (LGMD2I) Due à des 

mutations dans le gène FKRP, localisé sur le chromosome 19 codant une enzyme 

de la famille de la fukutine et entraînant un déficit secondaire en mérosine et sur-

tout en α-dystroglycane  qui interagit avec les laminines de la matrice extracellu-

laire et établit ainsi un lien entre l’intérieur (cytosquelette) et l’extérieur (mem-

brane basale) de la cellule. 

• Cliniquement l’Atteinte musculaire atrophique-hypertrophique est caractéristique 

(faiblesse axiale, des ceintures et faciale) avec hypotonie congénitale ou précoce 

dans les premiers mois associé à une Hypertrophie musculaire (mollets, bras, 

langue). 

• L’insuffisance respiratoire est rapidement progressive, restrictive, avec atteinte 

diaphragmatique. 

• L’atteinte cardiaque est très fréquente. 

 Syndrome d’Ullrich (UCMD) : 

Due à des mutations d’un des trois gènes codant le collagène VI (une 

protéine constitutive de la matrice extracellulaire formant un maillage très solide et 

servant de soutien à la fibre musculaire) : COL6A1, COL6A2 et COL6A3 (localisés 
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respectivement sur le chromosome 21 et sur le chromosome 2), l’un codant les sous-unités α-

1 et α-2 et l’autre la sous-unité α-3 du collagène VI. la transmission autosomique dominante 

est fréquente. 

• Cliniquement : une atteinte musculaire avec rétractions proximales et raideur 

axiale, une hyperlaxité distale des doigts et orteils, associé souvent à une Luxa-

tion congénitale de hanches. Le pronostic de marche variable d’un sujet à l’autre. 

• L’évolution est lente avec aggravation musculaire et respiratoire possible. 

 DMC avec colonne raide ou sélénopathie 

Due à des mutations du gène SEPN1 (localisé sur le chromosome 1), codant la séléno-

protéine de type N1 (une protéine qui jouerait un rôle dans la protection du muscle contre les 

lésions entraînées par l’oxydation). 

• Cliniquement c’est une Myopathie axiale avec dos raide et déficit respiratoire res-

trictif et précoce , la raideur cervico-axiale s’accompagnant ou non d’une sco-

liose. une Atteinte faciale fréquente avec Voix nasonnée et faiblesse musculaire  

modérée des membres, la rétraction majeure des membres est généralement ab-

sente. 

b. DMC avec signe d’atteinte du système nerveux central : 

 Dystrophie musculaire de Fukuyama 

Due à des mutations du gène FCMD (localisé sur le chromosome 9) codant une enzyme 

intervenant dans la glycosylation de la fukutine (une protéine de l’appareil de Golgi, dont le 

déficit entraîne une hypo glycosylation de l’alpha-dystroglycane). 

Sa prévalence est de 0,54/100 000. 

• Cliniquement un Retard mental et épilepsie sévères associés à une atteinte mus-

culaire importante des muscles de la face et des membres avec hypotonie pré-

coce. 
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• L’évolution est souvent létale dans l’enfance ou l’adolescence. 

 Syndrome muscle-oeil-cerveau ou MEB (Muscle-Eye-Brain) 

Rapporté initialement en Finlande. 

Due à des mutations dans le gène POMGNT1 (localisé sur le chromosome 1) qui code la O-

mannose bêta-1,2-N-acétylglucosaminyl- transférase ;Cette protéine est une enzyme qui 

participe à la transformation de protéines en glycoprotéines (glycanes) en leur ajoutant un 

sucre spécifique, le O-mannose. Cette O-mannosyl-glycosylation est une transformation 

protéique rare qui n’est observée que pour certaines glycoprotéines du cerveau, des nerfs et du 

muscle squelettique. 

• Cliniquement  l’atteinte musculaire (hypotonie) est modérée ou sévère associée à 

des malformations cérébrales (avec retard mental et épilepsie myoclonique) et une 

atteinte oculaire (myopie sévère, hypoplasie rétinienne, strabisme, glaucome con-

génital). 

 Syndrome de Walker-Warburg 

• Sa prévalence à la naissance est de 1,65/100 000. 

• Syndrome très hétérogène au niveau génétique ,Initialement en rapport avec des 

mutations dans le gène POMT1 (localisé sur le chromosome 9). 

• Dans le syndrome de Walker-Warburg l’atteinte musculaire est en règle masquée 

par des anomalies complexes du développement cérébral et oculaire. 

•  L’évolution est péjorative à très court terme. 

4.2 Myopathie congénital (MC) :  

  Groupe hétérogène de maladies génétiques rares, autosomiques dominantes, 

autosomiques récessives ou récessives liées à l’X. 

 Débutent généralement précocement. Le chiffre de prévalence est 

 de 3,8/100 000. [98] 
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En principe c’est une affection constitutionnelle (anomalie structurelle de la fibre musculaire) 

sans processus dégénératif. 

 Le terme myopathie congénitale fut employé pour la première fois en 1956, avec la 

description par Magee et Shy [98]. C’est dans un travail ultérieur de Greenfield, Cornman et 

Shy, publié en 1958 [99], que le terme « central core disease » (CCD) parut pour la première 

fois pour définir cette nouvelle entité clinique. 

 Le début, en règle générale, précoce de la naissance à 6 mois/1 an, voir plus avec 

possibilité d’un début plus tardif selon la forme de la maladie. 

Se caractérisant cliniquement par la présence d’une musculature grêle, une ophtalmoplégie, 

des malformations orthopédiques, une dysmorphie faciale, s’accompagnant d’un 

développement cognitif normal, en association à des caractéristiques morphologiques 

évocatrices à la biopsie musculaire. 

Différents types de myopathies congénitales individualisés grâce à la biopsie musculaire Sur 

la base de leurs caractéristiques histologiques et aux études ultra structurales (microscopie 

électronique). 

 On distingue cinq entités cliniques : 

 la myopathie à bâtonnets :  caractérisée par la présence d’inclusions protéiques en forme 

de bâtonnets dans la fibre musculaire. 

la myopathie à cores (« central core disease » et la myopathie multi minicore se caractérisant 

par des régions avec diminution de l’activité oxydative tout au long de l’axe longitudinal de 

la fibre musculaire. 

la myopathie centro-nucléaire et la myopathie myotubulaire , sont définis par la position 

anormalement centrale des noyaux dans la majorité des fibres musculaires sur la biopsie 

musculaire.. 

 Le taux de CK est modérément élevé, voire normal. 
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En général, plus la maladie est apparue tôt, plus elle peut mettre en jeu le pronostic vital 

surtout en cas d’atteinte des muscles respiratoires. 

Une amélioration n’est toutefois pas exclue, Chez les enfants plus grands et les adultes, 

elles sont en général beaucoup moins invalidantes et souvent compatibles avec une marche 

autonome. 

 L’évolution des techniques de biologie moléculaire, en particulier les techniques de 

séquençage haut débit (NGS), a permis d’atteindre un diagnostic génétique pour plusieurs 

de ces entités. À présent, plus de quarante gènes ont été identifiés comme responsables de 

myopathies congénitales. Néanmoins, le diagnostic de certitude n’est atteint que dans 

environ un peu plus d’un tiers des cas, cela montrant qu’un grand nombre de ces entités 

reste encore à caractériser sur le plan génétique. Dans ce contexte, les techniques de 

séquençage du génome entier (WGS) ou le séquençage complet de l’acide ribonu-cléique 

(ARN) messager pourraient contribuer à identifier des nouvelles entités sur le plan 

moléculaire. 

 À présent, il n’existe aucun traitement curatif pour les myopathies congénitales dont la 

prise en charge repose sur la kinésithérapie et les mesures de prise en charge respiratoire et 

orthopédique. 
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IV. Les complications : 

1. L’atteinte respiratoire : 

La détérioration de la fonction respiratoire chez les patients présentant une maladie 

musculaire est principalement responsable de la mortalité élevée rencontrée dans ces 

pathologies, surtout les dystrophies musculaires de Duchenne. 

La plupart des patients atteints de DMD mourront au cours de leur deuxième ou 

troisième décennie de vie, généralement à la suite d'une infection respiratoire. [100-101] 

traditionnellement liés au défaut restrictif causé par la faiblesse des muscles respiratoires 

diaphragmatiques, intercostaux et accessoires, et finiront par conduire à une insuffisance 

ventilatoire.[102] 

Selon l’étude de Wang et al. [103], seulement 22,7% ont bénéficié d’une exploration 

respiratoire qui a retrouvé chez 7 patients une dysfonction pulmonaire avec une capacité vitale 

forcée (CVF < 80%). 

L’insuffisance respiratoire représente une cause majeure de mortalité et de morbidité. 

Selon l’étude de Fayssoil et al.[104], tous les patients LGMDR5 présentaient une insuffisance 

respiratoire restrictive sévère et 70% nécessitaient une ventilation mécanique à domicile. 

Dans notre série, l’atteinte respiratoire est retrouvée chez 12%, avec des céphalées 

matinales avec une dyspnée d’effort. 

2. L’atteinte cardiaque : 

Les complications cardiaques sont communes aux différentes formes de DM ; elles sont 

caractérisées soit par des palpitations, soit par des difficultés d'assurer un bon fonctionnement 

de la circulation sanguine. 

Au cours de la DMD, les anomalies cardiaques peuvent impliquer la contractilité 

ventriculaire gauche ainsi que la fonction ventriculaire droite [105-106], mais aussi des 

troubles du rythme et de la conduction qui peuvent conduire à une mort subite. [107] 
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Selon l’étude de Wang et al. [108], les anomalies électrographiques prédominaient sur les 

anomalies échocardiographiques, ce qui pourrait suggérer l’installation d’arythmies à un stade 

précoce de la maladie. 

L’évolution des sarcoglycanopathies, notamment de la gamma-SG, peut être marquée par 

l’apparition d’une cardiomyopathie dilatée ou des arythmies cardiaques. 

Selon l’étude de Alonso-Pérez et al. [109], 18,8% des patients présentaient des troubles du 

rythme, et une cardiomyopathie dilatée a été retrouvée chez 59,4%. 

L’ECG et le Holter rythmique constituent les examens de base pour le dépistage des 

manifestations cardiaques. Enfin, une évaluation précise du statut cardiologique est 

indispensable. 

Il est recommandé de réaliser un ECG et une échocardiographie 2 fois/an pour surveiller 

l’atteinte cardiaque. [110] 

Dans notre série, 2 patients jumeaux ayant une myopathie de Duchenne ont développé 

une cardiopathie dilatée à l’âge de 17 ans. 

3. Les complications orthopédiques : 

 Les complications orthopédiques concernent presque la totalité des maladies 

musculaires. 

3.1 Les contractures musculaires : 

 Les contractures sont particulièrement fréquentes dans les maladies musculaires en 

raison d'une diminution de l’amplitude des mouvements, et sont aggravées par 

l’immobilisation. Ces contractures peuvent entraîner de la douleur et inhiber la fonction chez 

les patients. Une intervention chirurgicale doit être envisagée chez ces patients si les 

rétractions sont douloureuses ou causent une altération de la fonction. 

Dans la DMD, l’aggravation progressive du déficit musculaire entraîne une perte 

successive des capacités motrices de l’enfant. Les contractures des membres inférieures sont 
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fréquentes pouvant toucher jusqu’à 90% des patients [36]. Les contractures des membres 

supérieurs apparaissent 2 ans après la détérioration des membres inférieurs [111] 

3.2 Les déformations des membres : 

La déformation des membres est liée aux anomalies de la croissance 

secondaire à la paralysie comme la déviation des genoux en dedans. Les autres déformations 

sont articulaires à la suite du déséquilibre de force entre les muscles les plus touchés et les 

muscles les moins touchés : ce sont le plus souvent des flexums (attitude en flexion). Certaines 

déformations sont peu visibles : c'est le cas de la chute progressive de la tête vers l'arrière 

compensée par une flexion du tronc en avant et une déformation de la mâchoire gênant 

l'occlusion et donc la mastication. 

les déformations orthopédiques dans la DMD apparaissent durant la période de 

déambulation et s’aggravent lors de la perte de la marche en raison des installations au fauteuil 

[112]. La déformation des membres inférieurs la plus précoce est l’équin de cheville suivi par 

les flessums de hanches et genoux. Les rétractions des doigts sont présentes chez tous les 

patients après 25 ans. L’apparition du flessum de coude est surtout important à partir de 10 

ans pour atteindre 95% à partir de 15 ans Les rétractions des poignets suivent le même schéma 

que le flessum de coude . 

Dans la forme mineure, les déformations sont moins évidentes, plus faciles à corriger et 

parfois absentes dans les formes les plus modérées. Il faudra bien rechercher des déformations 

mineures qui passent le plus souvent inaperçues contrairement à la forme à évolution rapide. 

La lordose est fréquente contrairement à la scoliose qui reste de toute façon mineure. 

3.3 La scoliose : 

La scoliose affecte 63% [113] à 90 % des patients présentant une DMD. Elle apparaît entre 

5 et 9 ans. 

Une scoliose est présente chez 33 à 48 % des patients gamma-SG, 
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indépendamment du gène concerné, et des rétractions musculo- tendineuses apparaissaient 

fréquemment au cours de l’évolution de la maladie.  

Le développement progressif d’une scoliose nécessitera une correction chirurgicale. 

Dans notre série, 7% des patients avaient une scoliose. 

4. L’atteinte Nutritionnelle et digestive : 

Une prise de poids survient souvent au moment de la perte de la marche, puis elle est 

suivie par une perte de poids du fait de l’insuffisance respiratoire et les  troubles de la 

déglutition. Mais certains patients  peuvent rester maigres tout au long de leur évolution. 

La constipation est un problème fréquent ; de rares cas de dilatation gastrique ou de 

pseudo-occlusion sont décrits. 

Le reflux gastro-œsophagien, responsable de douleurs, d’œsophagite et de 

pneumopathies de déglutition chez les patients non marchants. 

Sur le plan nutritionnel, les patients DMD sont soit sujets à une dénutrition qui est 

fréquent (50%) à partir de 18 ans [114] ou une obésité généralement secondaire à la prise de 

corticoïdes. [115] 

La fonction digestive peut être altérée dans la gamma-SG par atteinte des muscles striés 

du tube digestif, causant ainsi des anomalies du transit intestinal. 

5. L’atteinte cognitive : 

Certains patients ont un profil cognitif spécifique sans retard mental global. Des troubles 

de performances verbales, de l’attention peuvent se voir. Un petit  pourcentage des enfants 

présente des troubles relationnels et des comportements sévères voire graves. Le raisonnement 

peut être d'acquisition lente voire imparfaite. 

Dans la dystrophie musculaire de Duchenne, les troubles cognitifs, apparemment 

indépendants des troubles moteurs [116], sont reconnus comme une caractéristique chez 

environ un tiers des patients DMD [117]. 
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Selon l’étude de Thangarajh et al. [118], les patients DMD présentaient un retard de la 

parole (33 %), un léger retard de développement (24 %), des problèmes de comportement 

importants (16,5 %), des troubles du langage (14,5 %), des troubles d'apprentissage (14,5 %), 

un trouble d’hyperactivité avec déficit de l'attention (5%) et un trouble du spectre autistique 

(3%). 

La gammasarcoglycanopathie, quant à elle, est caractérisée par une cognition normale. 

Dans l’étude de Al-Zaidy et al [119], l’atteinte cognitive parmi les patients était absente. Ce fut 

le cas aussi dans l’étude de Diniz et al [120], chez qui les patients présentaient un 

développement cognitif normal. 

6. Décès : 

L’âge et la cause de décès varie en fonction de la maladie musculaire et du profil du 

patient. 

La majorité des patients atteints de la maladie de Duchenne ne survivent pas au-delà de 

30 ans. Les causes de décès sont diverses, pouvant être regroupées en quatre groupes de 

complications: Cardiovasculaires qui représentent la cause principale de décès chez 80% des 

patients DMD, respiratoires, musculosquelettiques et nutritionnelles. Cela dit, les deux causes 

de mortalité les plus fréquentes restent les infections pulmonaires, causées par une perte 

progressive du réflexe de toux, et l’insuffisance respiratoire par pneumopathie restrictive. 

[121] 

Dans notre série, le décès est survenu chez 6 patients (7%) par atteinte respiratoire et 

cardiaque (4 cas de myopathie de Duchenne, un cas de myopathie congénitale et un cas de 

sarcoglycanopathie) 
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V. La prise en charge : 

1. Thérapeutiques : 

Il n’existe aucun traitement curatif mais certaines gammes thérapeutiques sont utilisées pour 

retarder ou diminuer les conséquences de la maladie. 

1.1 La corticothérapie : 

Pierre angulaire de la prise en charge des dystrophies musculaires. 

la corticothérapie constitue le premier traitement auquel les médecins ont recours devant une 

DM. Ne constituant pas un traitement curatif, à noter qu’à ce jour il n’existe pas de traitement 

curatif, il permet néanmoins de ralentir la progression de la maladie en agissant sur la fibrose 

musculaire. Les mécanismes évoqués sont la stimulation de la prolifération des myoblastes, 

une stabilisation des protéases liées aux lysosomes et au sarcolemme, et finalement une 

diminution de la fibrose par effet immunosuppresseur et anti-inflammatoire. [122] 

Deux protocoles principaux ont été mis en place : 

• Le deflazacort (Calcort®) : posologie de 0,9 mg/kg/jour (0,8 mg/kg à partir de 10 ans, 

0,55 mg/kg à partir de 15 ans et 0,5 mg/kg au-delà de 18 ans). [123] 

• La prednisone (Cortancyl®) : posologie de 0,75 mg/kg/jour pendant 6 mois à 1 an, puis 

0,75 mg/kg un jour sur 2 pendant 1 à 2 ans. [124] 

Disponible au Canada et en Europe mais non aux États-Unis, le déflazacort est aussi efficace 

que la prednisone et à l’avantage de présenter moins d’effets secondaires indésirables. 

Il faut néanmoins faire attention aux effets secondaires engendrés par une 

corticothérapie à long terme : fractures vertébrale et des os longs, retard statural, surpoids, 

cataracte (infra-clinique). Peuvent s’ajouter à ceux-là : des troubles gastriques, hyperphagie, 

troubles du comportement, syndrome cushingoi ̈de, hirsutisme. [123] 

La nécessité d’arrêt de la corticothérapie en raison des différents effets secondaires à 

inciter à rechercher d’autres options thérapeutiques. 



Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech 
 

 
 

-  80 -  

Tableau VIII : Résultats de différentes études rétrospectives sur le traitement par corticoïdes 

chez des patients DMD. 

 Balaban et al. [125] Biggar et al. [126] King et al. [127] 

Nombre des 
patients et agent 

thérapeutique 

18 prednisone, 12 
deflazacort, 

19 non traités 

40 deflazacort, 34 non 
traités 

75 prednisone ou 
deflazacort, 68 non 

traités 
Au suivi Init : 7+/-1.0 

F/U : 14 +/-1.6 
Init : 7.7 +/-1.2 

F/U : 18 
F/U : 16.9 (6-30) 

Durée du 
traitement 

(moyenne) et 
ambulation 

Prednisone : 5.49 
Deflazacort : 5.85 

Tous les patients traités 
ont des fonctions de 

mobilité prolongées de 
2 ans. 

5.5 
Tous les patients traités ont 
des fonctions de mobilité 

prolongées de 3- 
5ans. 

8 
Patients traités ont une 
marche prolongée de 

3.3ans. 

Scoliose Chirurgie de la colonne 
vertébrale chez 2/18 

prednisone, 0/12 
deflazacort, et 10/19 

non traités. 

A 18 ans, seulement 4/40 
des patients traités ont eu 

une scoliose comparé à 
30/34 non traités. 

Des courbures de la 
colonne vertébrale > 10° 
sont survenues chez 31 % 
des personnes traitées et 
91 % des personnes non 

traitées. 
Fonction 

pulmonaire 
La capacité vitale forcée 

a continué de 
s'améliorer ou de se 
stabiliser chez les 
patients traités par 

rapport aux patients 
non traités 

Diminution du besoin de 
ventilation nasale non 

invasive chez les traités 
0/40 >15 ans et 8/17 non 

traités 

- 

Fonction 
cardiaque 

- A 18ans, seulement 4/40 
des patients traités par 
deflazacort avaient une 
FEVG < 45% comparé à 
20/34 des patients non 

traités. 

- 
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1.2 Les nouvelles thérapeutiques : 

Outre la corticothérapie et en raison de la nécessité de son arrêt dans certaines situations, 

d’autres approches thérapeutiques ont vu le jour mais qui sont encore à la phase de la 

recherche. 

 

 La thérapie génique : 

Elle représente un espoir thérapeutique dans la prise en charge des maladies 

musculaires. 

la thérapie génique consiste à injecter la partie défaillante de l'ADN (du gène) permettant 

ainsi de fabriquer la protéine manquante afin qu'elle colonise les muscles atteints. Cette 

technique pourra également corriger l'ADN défaillant du malade. 

Aujourd’hui, la thérapie génique vise à éliminer ou réparer le gène altéré directement 

dans la cellule. On parle alors d’édition génomique. 

 

Figure 29 : Principe de la thérapie génique. 
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2. Prise en charge orthopédique : 

2.1 La kinésithérapie motrice : 

La rééducation comprend de nombreux moyens dont l'utilisation et la 

fréquence d'utilisation dépendent de la forme évolutive et du stade d'évolution: 

• La kiné balnéothérapie : Utilisée pendant 30 minutes le matin à une 

température de 34°, améliore les problèmes de vascularisation et augmente la conduction 

nerveuse. Elle permet également d'améliorer, par le biais du mouvement aidé, les complications 

de l’immobilisation. 

• Les massages : Représentent une préparation indispensable avant la séance de kinési-

thérapie comparable à un échauffement précédent l’effort physique. permettent éga-

lement d'améliorer la circulation et le fonctionnement actif des muscles. 

La kinésithérapie : 

 Les mobilisations passives et postures : 

Manuelles ou mécaniques, elles luttent contre l’enraidissement, les 

déséquilibres et les rétractions. Elles participent à l’entretien articulaire pour préserver la 

fonction. [128] 

 Les mobilisations actives : 

Peuvent participer à l’entretien articulaire si conduites avec prudence et de manière adaptée à 

chaque cas. Il faut s’assurer de l’absence de fatigue et d’un temps de repos suffisant .[128] 

2.2 L’appareillage : 

Il doit être adapté à chaque cas particulier et prescrit avant l’apparition de la déformation 

de préférence. 

Parmi ces moyens, on retrouve les orthèses de nuit qui ont pour but principal de lutter 

contre les attitudes vicieuses des membres inférieurs, les orthèses de jour, surtout celles des 

membres inférieurs pour les enfants ASI leur permettant de prolonger les possibilités de 

marche ainsi que la verticalisation, les orthèses du tronc pour lutter contre les déformations 
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rachidiennes (scoliose, cyphose, lordose) et finalement la verticalisation dont les avantages 

sont multiples : croissance plus harmonieuse du bassin et des membres inférieurs, prévention 

du flessum de hanche, prévention de l’ostéoporose, amélioration du transit intestinal, meilleure 

socialisation. Elle doit figurer parmi les priorités, et ce dès le plus jeune âge. [128] 

3. Prise en charge respiratoire : 

La ventilation est utilisée soit de façon ponctuelle pour faciliter la souplesse de la cage 

thoracique (appareil de type Bird®) ou de façon substitutive pour oxygéner de façon régulière 

l'organisme. La ventilation est certainement, avec la chirurgie du rachis, le traitement ayant 

apporté jusqu'à présent le plus de résultat dans la prise en charge. En cours de codification, la 

stratégie habituelle de traitement comporte : 

 une ventilation nasale de nuit à un stade initial où les premiers 

problèmes sont nocturnes, avec retentissement sur les gaz du sang le jour (mesure de 

l'oxygène et du gaz carbonique dans le sang artériel); 

 une ventilation de jour, soit par voie nasale ou buccale exclusive si ce moyen est bien 

toléré et efficace, soit par trachéotomie dans le cas contraire. 

Vient s'adjoindre à ce traitement, la kinésithérapie respiratoire de désencombrement des 

épisodes de sur infection broncho-pulmonaire afin d'éviter une aggravation des difficultés 

respiratoires. En kinésithérapie, ces moyens de drainage sont soit manuels soit posturaux ou 

instrumentaux (aspiration. fluidification, aide à la toux et à l'expiration). [128] 

 

4. Prise en charge cardiaque : 

Pour le suivi des malades présentant une dystrophie musculaire sur le plan cardiaque, 

une consultation cardiologique annuelle est indiquée avec une échographie cardiaque avant 10 

ans puis annuellement en association avec un ECG et un Holter. 
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L’IEC était initialement prescrit dès les premiers signes de l’insuffisance cardiaque, mais 

comme mentionné ci-dessus, il a prouvé son efficacité à la phase prophylactique. 

L’IEC est prescrit systématiquement à partir de 10 ans par certaines équipes. 

5. Prise en charge digestive et nutritionnelle : 

Des troubles de la déglutition sont observés chez les patients atteints de dystrophie 

musculaire. Leur prévention passe par la modification de la texture de l’alimentation et par 

l’administration de produits complémentaires en cas de déficit calorique. Une éducation de ces 

enfants est nécessaire en leur apprenant une mastication efficace et une déglutition correcte 

pour éviter les fausses routes. 

Une bonne communication entre les différents intervenants permettra d’un côté de 

diminuer l’angoisse ressentie par la famille à l’égard du risque des fausses routes, et d’un autre 

côté d’apprendre à ses enfants à communiquer leurs problèmes. 

6. Prise en charge sociale : 

Elle Aide à l’indépendance et à l’autonomie, et vise à compenser les incapacités motrices 

et rendre ainsi à la personne malade un certain degré d’autonomie. Les fonctions essentielles 

pouvant être compensées par des moyens techniques sont le mouvement (déplacement, 

manipulation, transferts et changements de position) et la communication. Dans ce cadre, les 

ergothérapeutes ont un rôle primordial, en étroite coordination avec les services de suite. 

Le fauteuil roulant électrique est devenu de mise chez les personnes myopathes ayant 

perdu la marche. Il peut disposer d’un module de verticalisation si celle-ci s’intègre dans le 

projet thérapeutique et si la personne atteinte est demandeuse. Le gain d’autonomie est réel, 

mais il dépend largement de l’adéquation à l’environnement du sujet (habitat, école, lieu de 

travail). 

Le fauteuil roulant manuel garde quelques indications, surtout par faute de moyens. 
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Il existe d’autres aides techniques tout aussi importantes dans le quotidien des 

myopathes : aide à la toilette, à l’alimentation (couverts adaptés, feeders...). 
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Conclusion 
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A travers notre étude et les données de la littérature, les maladies musculaires restent 

rares et hétérogènes sur le plan clinique et génétique. 

Dans notre série, le diagnostic est retenu sur un faisceau d’arguments cliniques, 

biologiques (taux de CK), électrophysiologiques, étude de la biopsie musculaire ainsi que 

génétique. 

La myopathie de Duchenne était la maladie musculaire génétique la plus fréquente 

retrouvée exclusivement chez le sexe masculin, suivi de la myopathie des ceintures type 

gamma sarcoglycanopathie. Nous avons constaté un retard à la consultation chez la plupart 

des patients expliqué par le problème d’accessibilité aux soins et le manque de neurologue 

spécialisé. 

L’ENMG permettait le diagnostic positif de l’atteinte musculaire et d’écarter les autres 

diagnostics différentiels de maladies de la jonction neuromusculaire, du nerf périphérique et du 

motoneurone périphérique. 

L’étude de la biopsie musculaire avec immunohistochimie et de la génétique a permis le 

diagnostic positif de la plupart des cas de dystrophie musculaire. 

Le diagnostic des autres dystrophies musculaires dans notre série notamment la 

mitochondriopathie, la myopathie oculopharyngée, et la myotonie de Steinert était basé sur la 

clinique et les données de l’ENMG. 

La prise en charge de cette affection  est multidisciplinaire, et nécessite des consultations 

spécialisées, l’organisation des staffs réguliers, voire la création d’une unité de myologie. Un 

suivi et une surveillance rapprochée sont aussi  nécessaires pour améliorer le confort et la 

qualité de vie de ces patients. 
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Dans notre contexte marocain, cette maladie ainsi que sa prise en charge nécessitent 

encore de la recherche par des études multicentriques pour avoir des résultats 

épidémiologiques précises, et pour pouvoir développer de nouvelles thérapies encore plus 

adaptées et plus efficaces à améliorer la qualité de vie des patients. 
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Annexe I : 
Diagnostic positif des maladies musculaires génétiques : 

1. Le tableau clinique : 

Le début peut se manifester  

 A la naissance : Diminution des mouvements fœtaux, hypotonie, chute de la tête, 

détresse respiratoire, arthrogrypose, faiblesse du cri et des pleurs, troubles de la succion-

déglutition… 

 Chez le Nourrisson : retard des acquisitions motrices: (tenue  de tête, positions assise, 

station debout et marche); acquisitions psychologiques… 

 Chez l’enfant /adulte : Difficultés à marcher, courir, monter les escaliers, se relever du 

sol, chutes fréquentes… 

1.1 L’interrogatoire : 

 Recherche la notion de consanguinité et cas similaires dans  

la famille, le déroulement de la grossesse et de l’accouchement pour la population pédiatrique, 

l’âge de début, l’évolution et les signes généraux. 

Une enquête familiale est primordiale : arbre généalogique, programmer un rendez-vous 

pour examiner les autres membres de la famille ; des parents, de la fratrie, les ascendants et 

les collatéraux. 

Préciser le mode de transmission (autosomique récessif, autosomique dominant ou lié a 

l’X), et le gène responsable par la biologie moléculaire. 

1.2 L’examen clinique : [129] 

 L’inspection : 

• Patient dévêtu en position debout (au repos, bras tendus latéralement à 

l’horizontale) ; 

• Analyser le volume musculaire : Amyotrophie/hypertrophie ; 
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• Préciser sa topographie, proximal ou distal, le caractère symétrique ou non ; 

• La tenue de tête (tendance à la chute, En avant, Hyperextension) ; 

• Face: normale, atone, strabisme, ptosis ; 

• Rechercher un signe du tabouret ou de Gowers ; L’observer pendant la 

marche (si possible) ; 

• Analyser la marche: dandinante, steppage, sur la pointe ou les talons ; 

• Analyser la statique rachidienne (hyperlordose, scoliose, cyphose..) ; 

• Analyser la dynamique des pieds (équinisme, varus, valgus) ; 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 30 : Signe de Gowers 

 La force musculaire : 

• Force musculaire globale et segmentaire ; 

• Testing musculaire des membres et des muscles axiaux ; 
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• Evaluer la fatigabilité musculaire: chronométrer: 10 accroupissements, Barré, 

Mingazzini ; 

• Examen des muscles crâniens (face, oculomoteurs, masséters, langue, pharynx). 

 La rechercher de contraction musculaire anormale : 

La myotonie est un retard à la décontraction des muscles à mettre en évidence au 

niveau des mains, orbiculaire des paupières, releveur des paupières (Signe de Lid Lag) à la 

percussion des muscles. 

Préciser la distribution du déficit musculaire, de l’amyotrophie et l’hypertrophie  des mollets. 

 

1.3 L’éxamen neurologique : 

• Les réflexes tendineux : abolis dans le territoire musculaire atteint ; 

• La sensibilité ; 

• La coordination des mouvements ; 

• L’atteinte de nerfs crâniens ; 

• Les troubles cognitifs : retard mental ; 

• Au terme: rechercher une association d’atteinte du SNC et SNP. 

1.4 L’éxamen orthopédique : 

• Déformation du rachis : 

- Scoliose, cyphose, hyperlordose ; 

- Rigid spine: flexion tête et du tronc. 

• Rétractions tendineuses : 

-  Achilles: équinisme, varus, valgus ; 

-  Ischio jambiers: flessum des genoux ; 

-  Psoas: Flessum des hanches, ante ou rétroversion du bassin ; 

-  Coudes, mains. 
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1.5 L’éxamen général : 

 Cardiovasculaire : Atteinte cardiaque fréquente : 

• Dyspnée d’effort, palpitations ou pincement cardiaque, cyanose des extrémités ; 

• Rythme cardiaque.  

 Respiratoire : Atteinte respiratoire fréquente : 

• Dyspnée d’effort, encombrement bronchique ; 

• Débit expiratoire ; 

• Céphalées matinales. 

 Autres : hépatomégalie, signes cutanés… 

Les symptômes et l’âge d’apparition de la maladie dépendent essentiellement du type de la 

maladie musculaire. Les symptômes des maladies musculaires génétiques incluent souvent : 

• Des troubles de la coordination, de la mobilité et de la marche ;  

• Difficulté à courir et à monter les escaliers ; 

• Des chutes fréquentes ; 

• Une impotence fonctionnelle ; 

• Une faiblesse musculaire ; 

• Une raideur des articulations. 

2.  L’évaluation paraclinique : 

2.1 La créatine kinase (CK) : 

 L'étude de la créatine kinase a été faite par Banga en 1943 et par Jackson et Roberts en 

1975. [7] 

 La créatine est une substance contenant de l'azote, présente dans l'organisme et jouant 

un rôle dans la contraction musculaire. 

Elle est présente dans la plupart des tissus, et synthétisée à partir d'acides aminés, puis 

transformée dans le tissu musculaire par la créatine kinase. 
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La créatine kinase est une enzyme que l'on trouve essentiellement dans les muscles, et 

qui intervient dans la mise en réserve de l'énergie par un mécanisme appelé phosphorylation 

de la créatine. 

La phosphorylation de la créatine, se nomme également créatine kinase ou CK. 

L'organisme et plus particulièrement les muscles, nécessite des réserves d'énergie. Pour 

cela il utilise, quand le muscle est au repos, la créatine. Grâce à la créatine kinase qui va 

apporter un acide phosphorique à la créatine, provenant lui-même d'une substance appelée 

adénosine triphosphate, il est possible d'obtenir une substance : la créatine phosphate ou 

phosphagène correspondant à une réserve d'énergie à moyen terme. 

En cas de besoin l'organisme va pouvoir puiser dans ces réserves, et une réaction inverse 

va se déclencher à partir de la créatine phosphate, permettant de reconstituer l'adénosine 

triphosphate qui constitue une source d'énergie immédiatement disponible pour une activité 

musculaire. 

En cas de destruction musculaire, ou après un effort musculaire intense, on retrouve de la 

créatine kinase dans le sang. Cette enzyme catalyse la réaction adénosine-triphosphate + 

créatine adénosine-diphosphate + créatine phosphate (phosphagène). 

Le taux de CK normal est de : 

• Chez l'homme : 30 à 300 U/L ; 

• Chez la femme : 30 à 150 U/L ; 

• Chez l’enfant < 10 ans : 30 à 180 U/L ; 

• Le taux de CK élevé : si > 1000 U/L : évoquent une dystrophie musculaire. 

Le taux de CK s'élève essentiellement en cas d'atteinte musculaire. Une simple injection 

intramusculaire (piqûre dans le muscle), une activité musculaire marche intense, course à pied) 

ou un traumatisme plus ou moins important des muscles, suffisent pour élever le taux de CK. 

La CK est fréquemment élevée dans les formes de maladies musculaires génétiques à 

début précoce, alors qu’elle est habituellement normale dans les autres cas.  
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Le dosage des CK ne doit être réalisé qu’après 48 heures de repos physique et doit être 

répété. Il n’est significatif que s’il révèle des valeurs à plus de deux à trois fois la normale. 

[130] 

un résultat normal de CK ne constitue pas un argument pour éliminer le diagnostic. 

2.2 L’électroneuromyogramme ENMG : 

L’électroneuromyogramme ENMG, encore appelé électromyogramme,  EMG,  a pour 

objectif d’analyser l’influx nerveux dans les nerfs moteurs, les nerfs sensitifs et les muscles. 

En pratique, l’examen consiste à la contraction du muscle soit en piquant une aiguille 

dans le muscle, soit en collant une électrode  sur la peau si le muscle est superficiel. L’activité 

électrique est analysée au repos, après stimulation électrique artificielle ou par effort  

de contraction volontaire du patient. 

A l'aide d'électrodes (des petits patchs) posées sur la peau, il permet de stimuler 

électriquement les fibres nerveuses en envoyant des chocs électriques très brefs (de un 

dixième à une milliseconde) et de faible intensité (quelques millièmes d’ampère). Ce courant 

nerveux est propagé jusqu’au muscle, qui va alors se contracter et bouger. Des capteurs collés 

sur la peau permettent d'enregistrer l'activité électrique du muscle. Celle-ci est ensuite 

retranscrite sur l'appareil et analysée sur écran sous forme de tracés. 

L’examen comprend deux parties : l’étude de la conduction nerveuse des nerfs sensitifs 

(responsables de la sensibilité) et celle des nerfs moteurs (responsables de la contraction 

musculaire) se fait en stimulant un nerf en différents points de son trajet par des impulsions 

électriques de très faible intensité. 

Aucune préparation n’est nécessaire. L’examen, sans risque, dure 45 à 90 minutes selon 

le protocole utilisé. 

généralement ce n’ai pas un examen déterminant dans le diagnostic de myopathie, et 

reste opérateur dépendant. 
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Dans la dystrophie musculaire, le tracé électroneuromyographique oriente vers une 

atteinte musculaire (tracé myopathique). 

 

 

 

 

 

 

 

Figure 31 : Tracé ENMG montrant une contraction musculaire chez un patient atteint de DM. 

2.3 La biopsie musculaire : 

La biopsie musculaire est un acte invasif qui consiste  

en le prélèvement de tissu musculaire squelettique en vue de son examen histologique et 

parfois biochimique et moléculaire. Ce prélèvement est relativement simple. En revanche, sa 

rentabilité diagnostique est considérable. 

l’indication de l’examen doit être bien posée. La confirmation  

de l’indication de la biopsie par un clinicien spécialiste des maladies musculaires est 

souhaitable car de nombreuses pathologies peuvent mimer des pathologies musculaires et 

certaines pathologies musculaires ne nécessitent pas de biopsie musculaire pour leur 

confirmation diagnostique. Le muscle à biopsier doit être bien choisi. 

 une partie de l’échantillon musculaire prélevé doit être immédiatement préparé pour son 

étude anatomopathologique selon des techniques qui sont propres au tissu musculaire 

squelettique. La proximité avec un laboratoire d’histopathologie ayant une expérience dans ce 

domaine est donc indispensable. La congélation directe dans l’azote ou la carboglace stockage 

de l’autre partie du prélèvement musculaire en vue d’éventuelles analyses biochimiques et/ou 

de biologie moléculaire nécessite un centre de ressource biologique agréé. 
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La lecture des lames histologiques nécessite l’expérience d’un anatomopathologiste 

expérimenté qui doit disposer de l’ensemble des données cliniques et des résultats des autres 

examens complémentaires réalisés. En effet, ces éléments orientent la lecture des lames 

histologiques colorées avec les techniques systématiquement réalisées et orientent la 

réalisation de techniques diagnostiques complémentaires qui sont non systématiques mais 

dépendent de la pathologie suspectée. 

Son indication devant la suspicion de maladie musculaire est réalisée devant des signes 

cliniques ayant une bonne sensibilité pour le diagnostic de myopathie à savoir : la présence 

d’une faiblesse musculaire, une augmentation du taux de créatine kinase > 1 000 UI/L et la 

présence de signe myogène à l’électromyogramme. 

De plus, plusieurs myopathies génétiques peuvent être facilement suspectées sur la base 

de la clinique et diagnostiquées par l’étude moléculaire d’un prélèvement sanguin alors que la 

biopsie musculaire ne permet pas leur diagnostic. C’est notamment le cas des dystrophies 

myotoniques de type 1 et 2, de la dystrophie fascio scapulohumérale qui sont parmi les 

myopathies génétiques plus fréquentes de l’adulte. Ces pathologies doivent donc être 

considérées avant d’envisager la réalisation d’une biopsie musculaire.  

Le patient doit être informé des bénéfices et des risques de la biopsie. Des douleurs au 

site de la biopsie sont présentes dans les jours qui suivent. Les complications théoriques sont 

l’hématome, la désunion de cicatrice, l’infection, la hernie musculaire qui restent rares. 

Le muscle sélectionné doit être suffisamment atteint pour montrer des lésions en rapport 

avec la pathologie et suffisamment préservé pour encore comporter du tissu musculaire. Les 

muscles traditionnellement choisis pour la biopsie sont le deltoïde et le quadriceps (vaste 

latéral). L’intérêt de ces muscles est d’être proximaux (la plupart des affections musculaires 

sont sélectives pour les muscles proximaux) et leur aspect normal a été décrit. [131] 
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Figure 32 : Procédure de la biopsie à ciel ouvert. [131] 

L’histologie du muscle dite dystrophique se caractérise par une grande variation dans la 

taille des fibres ; des fibres en nécrose/régénération groupées ou disséminées, des 

centralisations nucléaires et des segmentations, associées à une involution fibroadipeuse du 

muscle. C’est ce dernier qui permet d’affirmer ou non le caractère dystrophique, les autres 

éléments pouvant être communs aux autres affections myogènes non dystrophiques. Pour un 

grand nombre de DM, en particulier celles en rapport avec une anomalie de la dystrophine ou 

une protéine en rapport avec le complexe membranaire de la dystrophine. Il est vrai semblable 

que la membrane sarcoplasmique, non reliée correctement au cytosquelette subisse des 

contraintes mécaniques trop importantes au moment de la contraction, dans un premier temps 

une régénération est possible puis un remplacement des cellules musculaires lésées par un 

tissu fibroadipeux cicatriciel. [8] 
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Figure 33 : Histologie normale du muscle squelettique. [131] 

2.4 L’étude génétique : 

L’étude génétique est un moyen de compréhension  

des mécanismes responsables de la maladie, ainsi c’est un outil  

de diagnostic avant d'être dans le futur un outil de traitement. 

Un test génétique est toujours nécessaire même si la maladie musculaire est confirmée 

au préalable par une biopsie musculaire. Différents types de tests génétiques fournissent des 

informations précises et détaillées sur la mutation ou la modification de l’ADN. Il est important 

d’obtenir la confirmation génétique du diagnostic, et ce pour plusieurs raisons. D’une part, 

connaitre l’anomalie génétique permet de savoir si le patient peut participer à des études 

cliniques spécifiques à un type de mutation.  D’autres part cela permettra d’aider la famille à 

prendre une décision concernant le diagnostic prénatal et les grossesses futures.  
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Le développement de la génétique a permis à la fois de confirmer le diagnostic et de 

préciser le type par l'analyse génétique sur un prélèvement sanguin ou plus récemment par 

l'analyse de la protéine codée par le gène défaillant à partir d'un fragment musculaire: 

anomalies de la dystrophine dans la dystrophie musculaire  de Duchenne ou de Becker dont 

l’étude moléculaire du gène permet de confirmer le diagnostic clinique ; Le gène de la 

dystrophine peut être altéré par deux types de lésions. Les plus fréquentes sont  

des délétions (65% des patients) ou des duplications (5%). Les mutations ponctuelles sont 

suspectées dans les 30% restants. 

Dans certaines formes de myopathie (dystrophie musculaire  des ceintures), le gène est déjà 

identifié, pour d'autres, les gènes sont localisés (on connaît l'endroit où ils se trouvent sur tel 

chromosome), mais ils ne sont pas encore identifiés. 

Les avancées de la biologie moléculaire ont permis de découvrir que des maladies qui  se 

présentent de la même façon (dystrophies musculaires touchant les ceintures des membres, la 

ceinture scapulaire : épaules et omoplates ; la ceinture pelvienne : hanches et bassin) sont liées 

à des anomalies génétiques différentes, précisant et faisant évoluer ainsi la classification des 

maladies. 
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Annexe 2 : 
 

FICHE D’EXPLOITATION DES DOSSIERS DES MALADIES 
MUSCULAIRES GENETIQUES 

                                                      
 Cas N° :         

Identité  

Nom et prénom : 
IP : 
Sexe : Masculin                Féminin   
Age : 
Profession : 
Origine géographique : Rurale                Urbaine   
Couverture sanitaire : Oui      Non  
Numéro de téléphone : 
Antécédents 

Consanguinité : Oui              Non  

Cas similaires dans la famille : Oui                   Non  

Si oui préciser le lien de parenté : 

Développement psychomoteur : Normal            Anormal  

Age de début des symptômes  

Premier symptôme  
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Mode d’installation des symptômes : Brutal                Progressif                                                             

Rapidement progressif  

 

Examen clinique : 

 

1) Examen neurologique

Troubles de la marche : Oui          Non  

Si oui, décrire : 

L’amyotrophie : Oui                 Non  

Si oui : préciser la topographie              Droite                   Gauche  

Hypertrophie des mollets : Oui                   Non  

Atrophie musculaire : Oui                Non  

Si oui : Proximale                  Distale  

Signe du tabouret : Présent                    Absent  

Signe de Gowers : Présent                      Absent  

Réflexes ostéotendineux (ROT) : 

       MS : Présents               Abolis  

       MI : Présents            Abolis  

Hypotonie : Oui                  Non  

Si oui : MS                          MI  

Force musculaire : (coté sur 5)  

 : 
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Normale :                                  Diminuée : 
Si diminué  préciser la topographie                 Droite            Gauche 

Déficit moteur : oui                 non  

Si oui : MS             MI  

Examen des muscles crâniens :  
 
 

2) Manifestations extra-neurologiques : 
 
Atteinte orthopédique :  
 

Rachis : Normal              Hyperlordose             Scoliose        Cyphose  

Rétraction tendineuse :Oui             Non  

Si oui préciser  

Déformations articulaires : Oui              Non  

Si oui : MS                 MI                     Rachis  

 

Atteinte cardiaque : Oui        Non                       Type d’atteinte 
 

Atteinte respiratoire : Oui         Non                    Type d’atteinte 
 

Atteinte endocrinienne : Oui     Non                    Type d’atteinte  
Examens paracliniques: 
 

Enzyme musculaire CK : Normal         Peu élevée          Très élevée  

Résultat : 
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ENMG : Normal            Pathologique ; montrant ………………………… 

Biopsie musculaire : réalisé                     non réalisé  

Résultat : 

Étude génétique : réalisé                                non réalisé  

Résultat : 
Autres examens complémentaires : 
 
Diagnostic retenu : ………………………………………………………………………... 

Décision thérapeutique : 

Traitement non médical/ fonctionnel : 

Kinésithérapie : Oui                 Non  

Auto-rééducation : Oui             Non  

Orthèse de posture : Oui          Non  

Appareillage : Oui                     Non  

Chirurgie : Oui                          Non  

Prise en charge cardiaque : Oui                     Non  

Prise en charge respiratoire : Oui                  Non  

Soutien psychologique : Oui                           Non  

Traitement médical : 

Corticothérapie : Oui , (la dose) : ……………………      Non  

IEC : Oui                                                           Non  
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Thérapie génique : Oui                                     Non  

Autres : 

Evolution : 

Décès : oui              Non  

Si oui, préciser l’âge et la cause : …………………………………………….. 

Autres :
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Résumé  
 

Titre : Les maladies musculaires génétiques : Expérience du service de 
neurologie au CHU Mohammed VI de Marrakech. 
 
Rapporteur : Professeur N. Louhab  
 
Auteur : Khyari Hajar 
 
Mots clés : Maladie musculaire – Epidémiologie – Diagnostic - Prise en charge – 

Evolution. 
 

 Introduction : Les maladies musculaires génétiques (MMG) constituent un 

groupe hétérogène de pathologies rares qui touchent moins de 1 cas sur 2000. 

La myopathie de Duchenne est la plus fréquente. Ces maladies concernent 

aussi bien les enfants que les adultes et peuvent être diagnostiquées à 

différents moments de la vie. Leurs impact est très important sur la vie 

familiale, sociale et professionnelle des patients. 
 

 Objectif : Décrire les aspects épidémiologiques, cliniques, paracliniques, 

thérapeutiques, et évolutifs des patients atteints de maladies musculaires 

génétiques, prise en charge au service de neurologie au CHU Mohammed VI de 

Marrakech, puis comparer ces données avec celles de la littérature. 
 

 

 Patients et méthodes : Il s’agit d’une étude rétrospective descriptive 
d’une série des patients atteints de maladies musculaires génétiques suivi à la 
consultation spécialisée du nerf et de muscle, et au service de neurologie du 
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centre hospitalier universitaire Mohammed VI de Marrakech sur une période 
allant de janvier 2012 à décembre 2022. 
 

 Résultats : Le nombre des patients était de  de 85 patients, leur 
répartition est comme suit : 38% DMD, 6% DMB, 27% LGMD, 9% DMFSH, 5% MC, 
3% MD, 5% présentaient la maladie de Steinert, 5% présentaient une myopathie 
mitochondriale et 2%  avaient une myopathie oculopharyngée. Le sexe ratio 
était de H/F=2,1 avec une prédominance masculine. Les MMG   étaient 
prédominantes entre 16 et 30 ans avec une moyenne d’âge de 20 ans. 41% des 
malades  avaient consulté dans un délai de 0 à 6 ans, Le délai moyen de 
consultation était de 9 ans. La majorité de nos patients (65%) étaient d’origine 
rurale. Le taux de consanguinité était de 36%. 29% des patients avaient des cas 
similaires dans leurs familles. Parmi les premiers symptômes les plus fréquents 
nous retrouvons des troubles de la marche constatés chez 40% des malades, 
une difficulté à monter les escaliers (32%), une fatigabilité musculaire (22%), et 
une difficulté à courir (19%). Concernant les examens paracliniques, Le dosage 
de la CK a été réalisé chez tous les patients montrant un taux très élevé chez 
38% des cas de DMD, et 27% des cas de LGMD, un taux élevé chez 22% de 
l’ensemble des cas, et normal chez 13% des patients. L’ENMG a été réalisé chez 
tous les patients confirmant une atteinte musculaire. La biopsie musculaire 
(BM) avec étude immunohistochimique était réalisée chez (56%), confirmant 
une DMD chez (23,5%) des cas, une sarcoglycanopathie chez (9%) des patients 
et une dysferlinopathie chez 1% des malades. 29% des patients de notre série 
avaient bénéficié d’une étude génétique revenue positive chez 18% des cas 
pour le gène DMD, et 7% pour le gène SGCG. Le bilan cardiaque était normal au 
moment du diagnostic, 7% des patients suivis pour DMD présentait une 
cardiomyopathie dilatée. l’EFR a montré un syndrome restrictif chez 12% des 
patients suivis pour DMD. La RX du rachis a été faite pour 7% des cas montrant 
une scoliose dorso lombaire. 

La PEC est multidisciplinaire, et le traitement médical curatif n’existe pas. La 
corticothérapie a été prescrite chez 18% des cas de DMD. Les IEC ont été 
administrés chez tous les cas de DMD (38%) . La kinésithérapie était réalisée 
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chez tous les patients de notre série. Les orthèses de posture ont été utilisées 
chez 59% des cas. L’évolution a montré que 60% des patients atteints de DMD 
étaient  devenus non ambulants. 50 % des cas atteints de sarcoglycanopathie 
étaient confinés au fauteuil roulant. Le décès est survenu chez 7% des patients 
par atteinte respiratoire et cardiaque. 
 
 Conclusion : A l’issue de cette étude, les résultats étaient globalement 
concordants avec les données de la littérature et avec les caractéristiques 
connues des maladies musculaires génétiques. La myopathie de Duchenne est 
la plus fréquente suivie de la myopathie des ceintures type Gamma 
Sarcoglycanopathie et la dystrophie musculaire facioscapulohumérale. 
Cependant, dans notre contexte marocain, cette maladie ainsi que sa prise en 
charge nécessitent encore de la recherche par des études multicentriques pour 
avoir des résultats épidémiologiques précises et pour pouvoir développer de 
nouvelles thérapies encore plus adaptées et plus efficaces à améliorer la qualité 
de vie des patients. 
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Abstract 

Title : Genetic muscle diseases: Experience of the neurology department at the 
Mohammed VI University Hospital of Marrakech. 
 
Thesis reporter : Professor N. Louhab 

Author : Khyari Hajar 

Key words : Muscle disease– Epidemiology – Diagnosis – Medical care –
Evolution 
 

 Introduction : Genetic muscle diseases are an heterogeneous group of 
rare pathologies which affect less than 1 in 2000 cases. Duchenne muscular 
dystrophy is the most common. These diseases affect both children and adults 
and can be diagnosed at different times in life. They have a big impact on the 
familial, social and professional sides of patients life. 
 

 Objective : To describe the epidemiological, clinical, paraclinical, 
therapeutic, and evolutionary aspects of patients with genetic muscle diseases, 
cared for in the neurology department at the Mohammed VI University Hospital 
of Marrakech, and then to compare these data with the literature. 
 

Patients et methods : It’s a retrospective and descriptive study of a range 
of patients with genetic muscle diseases attending the specialized consultation 
of nerve and muscle, at the department of neurology of the Mohammed VI 
University Hospital of Marrakech over a period from January 2012 to December 
2022. 

 

Results : The number of patients was 85, their distribution is as follows: 
38% Duchenne muscular dystrophy, 6% Becker muscular dystrophy, 27% Girdle 
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muscular dystrophy, 9% Facio-scapulo-humeral muscular dystrophy, 5% 
Congenital myopathy, 3% Distal myopathy, 5% had Steinert’s disease, 5% had 
mitochondrial myopathy and 2% had Oculopharyngeal myopathy. The sex ratio 
was Male/Female=2.1 with a male predominance. The genetic muscle diseases 
were predominant between 16 and 30 years old with an average age of 20 
years. 41% of the patients had consulted within 0 to 6 years, the average 
consultation time was 9 years. The majority of our patients (65%) were of rural 
origin. The rate of consanguinity was 36%. 29% of patients had similar cases in 
their family. Among the most frequent first symptoms we find walking 
disorders observed in 40% of the patients, difficulty in climbing stairs (32%), 
muscular fatigability (22%), and difficulty in running (19%). Concerning 
paraclinical examinations, The Creatine kinase measurement was performed in 
all patients showing a very high level in 38% of Duchenne muscular dystrophy 
cases and 27% of girdle muscular dystrophy cases, a high level in 22% of all 
cases, and normal in 13% of patients. The Electroneuromyogram was performed 
in all patients having muscle involvement. Muscle biopsy with 
immunohistochemical study was performed in (56%), confirming Duchenne 
muscular dystrophy in (23.5%) of cases, sarcoglycanopathy in (9%) of patients 
and dysferlinopathy in 1% of patients. 29% of the patients in our range had 
benefited from a genetic study which came back positive in 18% of the cases 
for the Duchenne muscular dystrophy gene, and 7% for the SGCG gene. The 
cardiac work-up was normal at the time of diagnosis, 7% of the patients cared 
for Duchenne muscular dystrophy had a dilated cardiomyopathy. The 
respiratory function exploration showed a restrictive syndrome in 12% of the 
patients caredfor Duchenne muscular dystrophy. Spinal X-ray was performed in 
7% of cases showing dorsolumbar scoliosis. 
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The medical care is multidisciplinary, and there is no curative medical 

treatment. The Corticosteroid therapy was prescribed for 18% of Duchenne 

muscular dystrophy cases. The ACE inhibitor were administered in all cases of 

Duchenne muscular dystrophy (38%). Physical therapy was done for all the 

patients in our range. Postural orthoses were used in 59% of cases. The 

evolution showed that 60% of the patients with Duchenne muscular dystrophy 

had become non-ambulatory. 50% of the cases with sarcoglycanopathy were 

confined to a wheelchair. Death occurred in 7% of patients due to respiratory 

and cardiac impairment. 
 

 Conclusion : At the end of this study, the results were globally 
concordant with the data in the literature and with the known characteristics of 
genetic muscle diseases. Duchenne myopathy is the most frequent, followed by 
limb-girdle myopathy of the Gamma Sarcoglycanopathy type and 
facioscapulohumeral muscular dystrophy. However, in our Moroccan context, 
this disease as well as its management still requires research through 
multicenter studies to have precise epidemiological results and to be able to 
develop new therapies that are even more adapted and more efficient to 
improve the life’s quality of the patients. 
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 ملخص
  .بمراكش السادس محمد الجامعي بالمستشفى  الأعصاب قسم تجربة:  الوراثية العضلية الأمراض :العنوان

 .الوهاب. ن البروفيسور :المقرر

 .خياري هاجر :المؤلف

 . التطور – العلاج – التشخيص – الأوبئة علم – العضلية الأمراض :الدالة الكلمات

 من أقل تصيب التي النادرة الأمراض من متجانسة غير مجموعة الوراثية العضلية الأمراض تشكل  : مقدمة 
 الأطفال من كل على الأمراض هذه تؤثر. شيوعًا الأكثر هو العضلي دوشين وضمور ، حالة 2000 بين من واحدة حالة

 والمهنية ، الاجتماعية ، الأسرية الحياة على كبير بشكل تأثر وهي. العمر من مختلفة فترات في تشخيصها ويمكن والبالغين
 .للمرضى

 ، وراثية عضلية بأمراض المصابين للمرضى والتطورية العلاجية السريرية، الوبائية، الجوانب وصف :الهدف 
 مع البيانات هذه مقارنة ثم بمراكش، السادس محمد الجامعي بالمستشفى الأعصاب طب بمصلحة مرضهم تتبع تم والذين

  .السابقة العلمية الفكرية الانتاجات في الموجودة تلك

 حالاتهم المتتبعة وراثية، عضلية بأمراض المصابين المرضى من لسلسلة رجعي بأثر وصفية دراسة هذه :المنهج 
 منذ بمراكش السادس محمد الجامعي بالمستشفى الأعصاب طب بمصلحة ، والعضلات للأعصاب المتخصصة بالاستشارة

  .2022 يونيو الى 2012يناير
 

 ٪6 ، العضلي دوشين حثل مرضى ٪38: كالتالي وتوزيعهم  مريضاً، 85 المرضى عدد بلغ :النتائج 
 ، العضدي الكتفي الوجهي العضلي الحثل مرضى ٪9 ، للحزام العضلي الحثل مرضى ٪27 ، العضلي بيكر حثل مرضى

 عضلي اعتلال لديهم ٪5 ، شتاينرت مرض من يعانون ٪5 ، بعيد عضلي اعتلال ٪3 ، خلقي عضلي اعتلال لديهم 5٪
.  الذكور غلبة مع ، 2.1 = إناث/ذكور الجنس نسبة بلغت. والبلعوم العين في عضلي اعتلال لديهم ٪2 و ميتوكوندريا

 قاموا المرضى من ٪41. عامًا 20 عمر بمتوسط عامًا 30 و 16 بين سائدة  الوراثية العضلية الأمراض كانت
 قروية أصول من) ٪65 (مرضانا غالبية. سنوات 9 الاستشارة وقت متوسط وكان سنوات 6 و 0 بين الطبية بالاستشارة

 الأولى الأعراض بين من. عائلاتهم في مماثلة حالات لديهم المرضى من ٪29.  ٪36 تعادل الأقارب زواج نسبة مع ،
 وإرهاق ،) ٪32 (السلالم صعود وصعوبة ، المرضى من ٪40 في لوحظت التي المشي اضطرابات نجد شيوعًا الأكثر

 لدى كيناز الكرياتين فحص إجراء ، السريرية بالفحوصات يتعلق فيما). ٪19 (الجري وصعوبة ،) ٪22 (العضلات
 العضلي الحثل حالات من ٪27 ،  العضلي دوشين حثل حالات من ٪38 في  عالية جد نسبة أظهر المرضى جميع

 الكهربائي العضل مخطط إجراء. المرضى من ٪13 في طبيعية نسبة ، الحالات جميع من ٪22 في عالية نسبة ، للحزام
 حثل تفشي أكد) ٪56 (لدى مناعية كيميائية دراسة مع العضلات خزعة إجراء. العضلات تلف أكد المرضى جميع لدى

 ٪1 لدى التنسج خلل و المرضى من) ٪9 (لدى الساركوغليكانوباثيا تفشي ، الحالات من) ٪23.5 (لدى العضلي دوشين
 . المرضى من
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 دوشين حثل جين حالات من ٪18 في إيجابية نتائج أظهرت وراثية دراسة من سلسلتنا في المرضى من ٪29 استفاد
 دوشين بحثل المصابين المرضى من ٪7  ، التشخيص وقت في طبيعيًا القلب تقييم كان. SGCG  لجين ٪7 و ، العضلي
 من ٪ 12 لدى تقييدية متلازمة  التنفسي الجهاز وظائف فحص أظهر. التوسعي القلب عضلة اعتلال من يعانون العضلي
 ظهراني جنف وجود الحالات من ٪7 لدى الفقري للعمود السينية بالأشعة الفحص أظهر. العضلي دوشين حثل حالات
 .قطني

 حالات من ٪18 لدى بالكورتيكوستيرويد العلاج وصف تم .طبي لعلاج وجود ولا ، الاختصاصات متعددة الطبية الرعاية
 تم). ٪38 (العضلي دوشين حثل حالات لجميع للأنجيوتنسين المحول الإنزيم مثبطات إعطاء تم ، العضلي دوشين حثل

 من ٪60 أن التطور أظهر. الحالات من ٪59 في الموقف دعامات استخدام تم المرضى، لجميع الطبيعي العلاج إجراء
 كرسي على أصبحوا الساركوغليكانوباتيا اعتلال حالات من ٪50. متنقلين غير أصبحوا العضلي دوشين حثل مرضى
. والقلب التنفسي الجهاز إصابة بسبب المرضى من ٪7 وفاة سجلت. متحرك

 

 المعروفة الخصايٴص ومع العلمية الفكرية الانتاجات بيانات مع عام بشكل  متوافقة النتايٴج كانت الدراسة، هذه نهاية في :الخلاصة 

 الحثل و الساركوجليكانوباثي كاما نوع من الحزام العضلي الحثل يليه شيوعًا الأكثر هو لدوشين العضلي الحثل .الوراثية العضلية للأمراض

 طريق عن البحث من المزيد يتطلب إدارته إلى بالإضافة المرض هذا يزال لا ، المغربي سياقنا في ، ذلك ومع. الوجهي الكتفي العضلي
 حياة لتحسين وفاعلية أكثرمناسبة  جديدة علاجات تطوير على القدرة أجل دقيقة وبائية نتائج على للحصول المراكز متعددة دراسات
 .المرضى

.  
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 العَظِيم اِال أقْسِم

 .مِهْنَتِي في الله أراقبَ  أن

 الظروف كل في أطوَارهَا كآفّةِ  في الإنسان حياة أصُونَ  وأن

 والمرَضِ  الهَلاكِ  مِن انقاذها في وسْعِي ةااذل والأحَوال 

 .والقَلَق والألَم

هُمْ  وأكتمَ  عَوْرَتهُم، وأسْتر كرَامَتهُم، للِنَاسِ  أحفَظَ  وأن  .سِرَّ

 والاعيد، للقريب الطاية رعايتي ةالله، ااذل رحمة وسائِل من الدوَام عَلى أكونَ  وأن
 .والعدو والصديق والطالح، للصالح

رَه العلم، طلب على أثاار وأن  .لأذَاه لا الإنِْسَان لنَِفْعِ  وأسَخِّ

لكُِلِّ زَميلٍ في المِهنَةِ اتخأ وأن أوَُقّرَ مَن عَلَّمَني، وأعَُلّمَ مَن يَصْغرَني، وأكون 

يَة  اِّ  .والتقوى الارِّ  عَلى مُتعَاونِينَ الطِّ

 وَعَلانيَتي، سِرّي في إيمَاني مِصْدَاق حياتي تكون وأن

 .وَالمؤمِنين وَرَسُولهِِ  الله تجَاهَ  يُشينهَا مِمّا نَقِيَّة 

 شهيد أقول ما على والله
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