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Partie frontale Procérus

de I'épicranien

Corrugateur du sourcil

Temporopariétal Temporal
Temporal Orbiculaire de I'ceil (sectionné)
Orbiculaire de 'ceil

Elévateur de la lévre
supérieure et de
l'aile du nez

Elévateur des paupiéres
supérieures

Elévateur de la lévre
supérieure et de laile
du nez

Nasal

Elévateur de la levre

Elévateur de la levre
supérieure (sectionné)
Petit zygomatique

- (sectionné)
Elévateur de | Grand zygomatique
-~ bouche (sectionné)
Q) Masséter

Elévateur de I'angle de la bouche
(sectionné)

©

Buccinateur

Abaisseur du septum nasal

Risorius

(19 Buccinateur
Abaisseur de l'angle
de la bouche

Abaisseur de la
levre inférieure

Orbiculaire de la bouche

Abaisseur de I'angle de

la bouche (sectionné)
Mentonnier

Abaisseur de la levre

inférieure (sectionné)
Platysma
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MALADIES MUSCLJ@J&:’XIRES S’ACCOMPAGNANT D’UNE
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ATTE@INTES FACIALES AVEC PTOSIS

SYNDROMES MYASTHENIQUES OU LE PTOSIS EN 10 QUESTIONS 6&6‘ Forest Whitaker




CAS N°I

®= Homme de 24 ans é“”%
&
&
= ATCD perso :trouble de I humgth’
= Pas I’ATCD familial §‘°

= Adressé pour ptosis, dIRLS’pIe fatigabilité

= N’arrive plus a falregd,%s développé
salle de sport, veg‘;:i‘tres difficile

(7

Q)Qv@ 4 .
« A dea oyo” Est-ce une myasthenie?

m EN?’IG normal

15:21:03 3Hz [15:21:41 3Hz |
= Recherche de décrément négative 3Ss.lam\\'_ (;% 542.83m\\'. ::%
’ 9 8 mVyms -3 % .3 mVms -0 %
= AntiRACh/AntiMuSK négatifs éQ
&)
| | o ‘ [ I =4 1 l |
. | ,\‘bo\T ‘\‘\ '\ || | | |
= Prise en charge | [ ,70@%, S 10 O e | I I [ L1 Ll
& :
=  MESTINON ! soé— post effort
. @
= Corticoides 666‘
v
= Thymectomie ©






EST-CE BIEN UN PTOSIS?
|.EXAMEN DE LA FENTE PALPEBRALE

Bord paupiere ‘
supérieure s

Limbe <9

il écarquillé e



EST-CE BIEN UN PTOSIS?
|.EXAMEN DE LA FENTE PALPEBRALE

Bord paupiere ‘
supérieure s

Limbe <9

il écarquillé e



EST-CE BIEN UN PTOSIS?
|.EXAMEN DE LA FENTE PALPEBRALE

Fente palpébrale normale ©



EST-CE BIEN UN PTOSIS?
|.EXAMEN DE LA FENTE PALPEBRALE

Fente palpébrale normal

TABLEAU 2 - DEGRES DES PTOSIS.

Importance du ptosis

o
Q

K . 2 g
Rftance entre le limbe supérieur
et le bord libre supérieur

Pas de ptosis S 0-2 mm
Ptosis minime \‘Q@'\ 3-4mm
Ptosis modéré‘-@%ec 4-5 mm

5-6 mm

Ptosis sév'g\fi?
o
Q -
N
c9‘<



EST-CE BIEN UN PTOSIS?
|.EXAMEN DE LA FENTE PALPEBRALE
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Releveur de la e
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Serratrice 2006



Y A-T-IL UNE DESINSERTIOMN MYO-APONEVROTIQUE?
2.PLI PALEPEBRAL

= La distance entre le pli palpébral supérieur @ﬁ'e bord
libre doit étre inférieur a 10mm @é\\

= Si> I10mm :ptosis d’origine apop@vrothue

= Fonction du muscle releveur g@%servee

(\
= >25 % des ptosis acquis &
. O
= Post traumatique &
@

= Post chirurgical <&

)
= Porteurs de lentillgs®

S ¢
A , , ©
ujet agé &

>

Q-
= Si <10 nafn ou effacé : ptosis d’origine neurogéne

ou mypgeéne

14 . . 14 . b
Désinsertion myo-aponévrotique o



Y A-T-IL UNE DESINSERTIOMN MYO-APONEVROTIQUE?
2.PLI PALEPEBRAL
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= Sourcil normalement en regard de Iargaﬁaze
7

14 LI \\e 14 .
= Pas toujours présente dans les ptogg«'s‘e’myasthenlques
Z

. 14 . f® L] L]
= Si doute démasquer le ptosis %at?g’ neutralisation du
muscle frontal >
S







EST-CE UN PTOSIS MYASTHENIQUE?
4. RECHERCHE D’UNE FATIGABILITE




EST-CE UN PTOSIS MYASTHENIQUE?
4. RECHERCHE D’UNE FATIGABILITE

e \ =TSN b T— \
I222) o X9
Cas n°2 s 10 q Pas de compensation | = &
. , @° mm : pas de &
Patiente adressée pour & o P frontale S
° désinsertion ;

o e r . N\
suspicion de myasthénie Sl}l\d},@6
Q-
N
)

o)
il

Blépharospasme ou origine non p—— -
neuromusculaire | ZEa §~ : 1 . Mais iris recouvert par

. la paupiere inférieure
’ SR i

.







CAS N°I

— L & s A R |
15:19:46 3 Hz |1820:23 3Hz 15:21:03 3Hz [15:21:41 5 3 Hz
S1mV 7% S4.9mV 10% | 5.1 mV Yo | 48mV ¢ 8 %

1 32.7 mVms -3 §ﬁ° 313 mVms 1 % | 33.8 mVims -3 % |32.3 mVipR -0 %
o\{bé ‘0(\6@&
‘e?b 5\3‘(}\
O\)@ | , . @Q@
AT LENERIE RN E IR nIn R aa e
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“ Gauche Orbiculaire paupiére

5. COMPLETER LA RECHERCHE DE
DECREMENT

Droit Anconé
Preé-activation
Amp. Surface
-5.0 -6.2%
3.59m 10.0mV
3.4m 9S.4mV

1-5:
21:
=3:

13:32:14
Act+32:14

1023.0Hz

ve"'o
&
'Q)G"
<
3§
S
Droit Trapéze Supég&ur
Pré-activation
Amp. SudRce Amp. Surface
1-5: -10.3 62@.5% 1-5: -12.8 -8.5%
=1: 5.1m 33.5mV =1: 5.5m 46.7mV
=5: 4, 42.4mV =#5: 4.Bm 42.8mV
S
wﬁzgmﬂz 14:19:14| [10@3.0Hz  14:20:22
6"’@ Act+19:14 Act+20:22
®

Droit Mylohyoidien
Pré-activation

Amp. Surface
-5.6 2.7%
3.3m 14.8mV
3.2m 15.2mVY

1-5:
=]

IS:

13:42:28
Act+42:28

10@3.0Hz

paupiere I

Pré-activation | Droit Orbiculaire
Surf & ¥ 7 + .
B o1 3ec| | EXe-activalion | Gayche Trapéze Supérieul
1-5: -41.3 - Surface = = 2
=1: 0,68 2.5mV 1-5 .ﬁ 35.15,| Pre-activation
#5: 0.45 1.47mV =1: 0.63 2.1mV Amp. Surface
=5 0.41 1.33mV 1-5 -B.B -10.6%
10@3.0Hz  13:59:10 =1: 7.3m 83.8mV
:'-Ct+59:l':| 1':':?3-HHZ 135?.34 -'S E.Em ?4,5[‘“""
Act+57:34
10G3@Hz  14:26:09
@ Act+26:09
N
i
‘ ‘ \e
0\—
@b
T @‘Q
Gauche Mylohyoidien \o
Pre-activation Droit Nasal Gaitickic Nasal
Amp. Surface Pre_actmt] EU'C € _EISE-
1-5: -6.9 -10.5% @m Eurhce Pre-activation
=1: 1,57 6.0mV - - Amp. Surface
=5: 1.46 5.4mV 15@3” T g
L , 041 114"“' 1'5 ‘;14-.3 ;3903:
- ! =]1: " 92mV
10@3.0Hz 13:45:01 &o"‘%ts Ukt Ty =5: 0.24 1.34mV
Act+45: '“v?* 1083.0Hz 14:08:40
Q Act+08:40 10@3.0Hz 14:11:21
\b Act+11:21
P
0
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NEW STRATEGY FOR IMPROVING THE DIAGNOSTIC SENSITIVITY

5. COMPLETER LA RECHERCHE DE OF REPETITIVE NERVE STIMULATION IN MYASTHENIA GRAVIS

HANNA BOU ALI, MD,"* EMMANUELLE SALORT-CAMPANA, MD,">*t AUDE MARIE GRAPPERON, MD,"*

D EC RE M E N T - ST R ATEG I E E N M G JULIEN GALLARD, MD,' JEROME FRANQUES, MD," AMANDINE SEVY, MD,"* EMILIEN DELMONT, MD, PhD,"*

ANNIE VERSCHUEREN, MD,"* JEAN POUGET, MD,"** and SHAHRAM ATTARIAN, MD, PhD"%*

S
Form OO0 or nasalis $@3pezius Anconeus Submental complex ADQ T,{s'b{@”
(72) s
Ocular 33% (2 of 6) c.;\@@1 7% (1 of 6) 50% (3 of 6) 33% (2 of 6) 0% Qé\ﬁ%
Oculobulbar 71% (5 of 7) 096‘ 57% (4 of 7) 57% (4 of 7) 43% (3 of 7) 14% (1 of 7) .\éﬁ% (1 of 7)
Generalized 55% (5 of g%o 78% (7 of 9) 33% (3 of 9) 44% (4 of 9) 11% (1 of 9) QQ'b 11% (1 of 9
: <
5 y
4 O
P &
) b\)
& ©
r . @ ra re \Q)Q
= Stratégie EQNMG de recherche de décrément 3@
L, 600 . OO+SMC+TP+ACHADOITA
= LittéraggUre abondante pas toujours congruente 00+TP+AC+ADQTA
¥ 00+SMCHTP+ACHTA
= Faire des territoires symptomatiques R 'Sy, gl
OO+TP+AC+TA ]
. N . - DO+TP+AC+ADO <
= Les faire de facon bilatérale e e e e R
Q0+TP+AC .
=  Plutot faire plus de territoires peu de fois qu’un seul %\Q,‘O s aon e s s s e
territoire de multiples fois e
()
<
= |’examen post-effort est rarement rentable 05°°
&
©



6. SAVOIR COMPLETER SON EXAMEN ENMG

CAS N°3

Femme de 70 ans &
<
= ATCD :constipaggﬁ((opiniﬁtre depuis 3 mois

]
] . . .
= Troubles de lagharche depuis plusieurs mois non
;. , P
etiquetes e
©

O
2 Noti%lg,%e malaises récents, sécheresse buccale
*

= Cliniguement ptosis et aréflexie
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Compensation front%é‘g
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> 2 mm
g—

<10 mm : pas de

désinsertion >
Ptosis




Femme de 70 ans ©

Sans ATCD 66\”’

PR
Consulte pog;ﬁ@ptosis sans dipld

marche *
©

*
© ;
Notiggt de malaises récents, co

seche (dysautonomie)

Cliniguement ptosis et aréflexie

Droit Lambert Ulnaire E\q}b\{?
: : é\;\‘\ :
g {b(i\\@\\@ 5
S
........................... ‘ Q@
Syndrome de Lambert et Eaton i

AntiVGCC +

ensité
mA)

(0.0
18.6

4.8
15.8

4.0
13.2

4.8

3.2
i7.6

9.8




EMG de fibre unique &

, . L,
= Examen necessitant une @xperience
Ny
, Qo . A9 -
= Meilleure sensibilité_en particulier dans les formes
<&

oculaires S
@

= Moins bonn@e;@peaﬁcme (jonctions immatures)
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7. FAIRE UN TEST THERAFEUTIQUE

= Test au TENSILON ¢
= Efficacité rapide, ;s vie coyfte
= Nécessite seringue ags%‘iine

= Test 4 la PROSTIGMINE

= +- test au M/\IOE\SSSF{I&NON

Q-
AN
&
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8. QUELS ANTICORPS? ¥

IRM d’un sujetsain

ol . .
©q$> h / u Antl"MUSK @‘Q’%
v | L, .
n Dansqi%’ cas | : controle anti-RACh + =  Forme souvent{\gﬁjs severes avec atteinte
: °
= Possible chez 15% des patients initialement négatifs = Faciale &
= Bulbai¥e
@?‘?
u ale
e
m «EZF;[G :muscles faciaux et proximaux +++
Koon Oh Chan et al, 2007 ¥
Borges et Richman, 2020 6@(& Amyotrophie en particulier linguale
Rivner et al, 2018 ©" = Pharmacorésistance ? :intérét des antiCD20 +++
Hervieu et al Qq/‘lx
%

Oh, 2006



\]fef'gathogenic

§>\ r’ Present in MG
(unproven pathogenicity)

ction potentIaE|

)
Axonalterminai%A
“w,
“‘»—___\_—_/__l/

Acetylcho—line °

a
]
Anti-LRP4 &«&
<
, : S
Anti-ColQ/agrine  o®
. 'q,‘?’%
Anti-RyR 50\)«0
— & |
Ar\tl-Tltlrle(@qg)0 Muscle

: o
Anti-VGEKRC

Anti-Cortactine

()
o
Q)Qjo
&
Q OLmeﬂdAcetic acid
®Acetylcholine
oA ~— Acetylcholinest
S cetylcholinesterase
N
O \—cola

AChR | MuSK . MuSK

Q (Re4 ¢ W

clustering ||
|

Muscle fibre

|
|
|| |
| 8w
Ll
l\ﬂl I
v/ Sarcoplasmic

reticulum
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Nils Erik Gilhus'=, Geir Olve Skeie'?, Fredrik Romi'?, Konstantinos Lazaridis®,
Paraskevi Zisimopoulou® and Socrates Tzartos®



=  Prevalence tres varigﬁ?e selon les etudes

(%)
&
©
&
&
<
N

2
Difficile de tirg}b"’hne regle générale
0

D ASSOC|at|on ﬁ’es fréquentes

Antl[;f)ﬁSK initialement
A"hthAch aussi

Table 1 Prevalence of LRP4 antibodies in studies of seronegative MG [68-T1]

-Agn'n complex

Experimental method Prevalence in SNMG Dehmno&ﬁ SNMG

Investigators Double positives
Higuchi et al. [68] Luciferase-reporter 3 % (9/300) Agﬁﬁ —ve 3 of the 9 LRP4 4ve samples were
immunoprecipitation also MuSK +ve
Pevzner et al. [69] CBA 54 % (7/13) Q\o AChR and MuSK —ve A control MuSK sample was also
\Q@ LRP4 +ve
Zhang et al. [70] ELISA 92 % (1 I!l,’{&? AChHR and MuSK —ve 1 of 36 MuSK samples tested was
o also LRP4 +ve
Zisimopoulou et al. [T1] CBA 18.?%&?‘“9}635) ACHR and MuSK —ve  &107 AChR +ve and 1(0/67 MuSK
2 +ve samples also LRP4 +ve
@
®
& J Newrol (2016) 263:826-834
&
<8”
Q -
é(%
2
L
9
‘Q)Q)
<
o\)
N
(7
.Q)((\
o0
©
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B ———— Electrophysiological findings in patients with low density lipoprotein

receptor related protein 4 positive myasthenia gravis

European Journal of
Neurology 2016, 0: 1-7

ANTI-LRP4 : PHENOTYPE

AQO” Table 1 Clinical data of the patients included in the study

o2
Q)é@ MuSK AChR LRP4/SN  LRP4/MuSK LRP4/AChR |
{00" N=29 N=28 N=8 N=12 N= \"\(\ N=74 P
© .
6\0 Gender (male. % 20.7 10.7 375 0 429 (@ 20.3 0.1751
Prépondérance féminine TQT*@?nS v 8 ¥y £ 3§ < £ - _j- - |
nhette %Qé (mean + SD) %)
@ Age at the disease onset, 42.2 + 15.6 35.7 + 149 46.6 £99 54+ 1.4 S 39.27 £ 152 0.0379
’ . 4 . years (mean + SD) K
Pas de predomlnanee‘e chez le sujet Discasc duration, years 6.7 £ 6.0 6.7 + 5.6 101 £75 2+ 148 137+69 Q16+7 0.0528
. 0\0 (mean + SD)
]eune 050 MGFA at the time of the study (% of all patients in the group
o Remission 17.2 10.7 13.5
Forme souysiit peu sévéres I 0 0 6.7
q:], ITA 310 39.2 36.5
> 1B 31.0 35.7 28.4
ITTA 34 30:7 2.7
Manque de SPéC|f|C|té MGFA at nadir (% of all patients in the group)
I 0
ITA 34
u SLA Tzartos, 2014 1B 138

1A

[1IB
IVB 27.6 _Q)((\e 28.6 0 0 28.6 243
v 13.8 Q) 10.7 12.5 0 14.3 12.2
Trarmanm acianracora tharmer at tha i tha ctiande
'?1/



Electrophysiological findings in patients with low density lipoprotein
receptor related protein 4 positive myasthenia gravis

European Journal of
Neurology 2016, 0: 1-7

) X9’
QégTahle 2 Results of the repetitive nerve stimulation (RNS) test in the examined groups of patients \Q}b\
PR
@ <
é{oﬁ MuSK AChR LRP4/SN LRP4,@'a'uSK LRP4/AChR
%& RNS test N=29 N=28 N=8 };’(\@}\? N=17
>
&)
Q§ Nasalis ®Q
é(é Decrement mean + SD 6.9 £ 6.5 127 £ 12.6 22 431 6{06\ 26+19 104 £ 9.3
P , d , f, AN d r Test positive (%) 13.8 42.9 0 \0(\ 0 429
répondérance eml%mahe moderée 1i.pesius &
(@Q’ Decrement mean + SD 6.6 + 3.5 11.0 £ 11.3 4.6 9 414+ 02 6.4 + 6.6
Pas de prédominghce chez le suje’  Test positive (%) 20.7 35.7 € 0 143
. @0 ADM N
jeune & Decrement mean + SD 34 +24 79487 o 31+36 1.6 + 0.6 40 + 34
© Test positive (%) 34 321 Q)@Q’ 12.5 0 14.3
14 \ * ‘%
Forme sqﬂ%ent peu severes Deltoid &
Decrement mean + SD 9.1 +£ 6.7 224 ja\‘?ﬁ.ﬁ 51+ 21 88+13 139 £ 114
EMG ) def Test positive (%) 27.6 82,8 0 0 714
souvent pris en deraut 00 <
Decrement mean + SD 75 £ 64 ((éQ 155 £ 124 34+ 21 1.8 +24 73 £ 58
itive (© / 47 9

ANy muscle

Test positive in at least one muscle (%)

AChR, acetylcholine receptor; ADM, abductor dig‘gm
tyrosine kinase; N, number of patients; OO, orb;

e
©
oV
>

ninimi; LRP4, low density lipoprotein receptor related protein 4; MuSK, muscle-specific
'@@laris oculi; SN, seronegative.
Q
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9.Y A- Tj,&_ D AUTRES SYNDROMES MYASTHENIQUES’

&

A CQTE DESQUELS SUIS-JE PASSE? .~




Syndromes myastherg&i’ues congeénitaux

«O
Présentation souven%(eﬁfferentes

= Fluctuations plugeaqffficiles a mettre en évidence (périodes
plus Iongues) &
N

L Dmmut(gﬁ des mimiques faciales, rides peu marquées
L Pre%@?tatlon souvent pseudo-myopathique

ENM@ : décréments, réponses multiples

Implications thérapeutiques

= MESTINON : parfois résistance voire aggravation
= 3,4 DAP

= Ephédrine,salbutamol

= |SRS...

S y Utrophin

-
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0. SAVOIR SE REMETTRE EM QUESTION
CAS N°4

S
% ’
KAQv
()
PR

Homme de 25 ans RS
&

ATCD : parésie I drm{oﬁost traumatique

2008 : adressé pouﬁptoms jctuan X

EMG normal q & Diagnostic de neurofibromatose de type 2

Seronegaq;& Traitement par AVASTIN

IRM gb@‘}'ebrale normale
Possible réponse initiale au MESTINON
2014 : Réapparition du ptosis : corticoides ...

2016 : apparition d’acouphenes
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CAS N°5

<10mm : pas de
désinsertion

= Homme 58 ans 6"’
" Pasd ATCDs‘f_;ersonneI ou familial

0 AdreSS@%our ptosis s
Qv |\ " p——
Q Toe ATt

u Depuis 24 3 ansalinterrogatoire RS N g

= Décrit une amélioration apres avoir vu un
magnétiseur



CAS N°5
EXAMEN OCULOMOTEUR




o\

s

Ptosis déja
a 43 ans

4

présent a

et PR R B io4zstuddidnd
AN RO NG

= B ey TR

DE QUAND DATE CE PTOSIS?




PTOSIS DEBUTANT AVANT 50 ANS
CYTOPATHIES MITOCHCINDRIALES

S

. . . o
Tableaux cliniques multiples &
&
= Ptosis souvent asocié a oph@lmoplégie externe progressive

= Associations surdité, trQ;Bcbles de la conduction, syndrome
cérebelleux,.. Kear@Sayre

= Deébut précoce et Lé’ntement évolutif souvent négligé

par le patient &

&
= Histoire famgﬁhle souvent absente

= Parfois \@ﬁablllte diagnostic erroné de myasthénie
= CK p@u informative, EMG parfois trompeur

= Diagnostic a la biopsie musculaire ou étude de ’ADN
mitochondrial directement (urines ++)

= Délétions simples ++

= Mutations ponctuelles (MELAS si diabete/surdité)
= Délétions multiples (mutations PALG/, ANTI, ...)
= (OFA/ si atrophie optique...

Penisson-Bénier et Lamirel, 2008



DYSTROPHIE MUSCULAIRE OCULOPHARYNGEE | A =

@ @
Q,é La fa@@ Zacharie-Cloutier-Xainte Dupont
& , = —] & (mariage le 18 juillet 1616
{\% : Q}é\' a Mortagne au Perche)

: . J L
= Evolution stereotypee s

Q-
= Ptosis ->troub|es{bé§Ia déglutition +/- déficit des
membres et/og@phtalmoplégie
(7]

= Visage soga@ﬁt « émacié »
(4
u Ride(s@fﬁegntales marquées par compensation frontale ++
o Trangﬁq%bission autosomique dominante
= CK subnormales, EMG et BM souvent décevants

= Diagnostic sur la biologie moléculaire

= Expansion stable et courte de triplet CGN dans
PABPN/



SAVOIR PENSER AUX PATHOLOGIES TRAITABLES

CAS N°6

Homme de 25 ans, ml|ltaIrQ@ Compensation
S par le frontal
= Sans ATCD personne) @ﬁ familial
Qé
6‘7’\%
9

= Adressé poursﬁ‘l&:osis asymeétrique, myalgies et
modificatignsdes performances sportives

o
,9"9’ <10mm : pas d@6
= CK 800 deS|nser't|ons~o

Dosage systematique de 'activite alphaglucosidase

-> Maladie de Pompe

®  Vient pour la consultation pre-biopsie musculaire
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UN DIAGNOSTIC AU PREMIER REGARD!?
FSHD |

= Atteinte ASYMETRIQUE Qée?

= Atteinte faciale 3

= Présente précocement pﬁ'u évolutive
= Rarement cause deq[a consultatlon

= Orbiculaire deseqﬁaupleres
u Asymetrlgﬁa Ia fermeture des yeux

=l %ﬁi"t les yeux ouverts »
n Orb&ulalre de la bouche

= Fente horizontale

= Eversion des levres

= Difficultés voire impossibilité a
= Siffler
= Gonfler les joues

= Boirea la paille... ©
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UN DIAGNOSTIC AU PREMIER REGARD
FSHD |

= Atteinte ASYMETRIQUE

= Atteinte scapulaire
Plus tardive Q-
%Qé

Décollement des og®plates
(scapula alata) 6"’0@

Signe des aileso\%’Ange
6\0

. .Q r . ’
Falblessgl?elevatlon latérale ou en avant des

bras oV
>

Difficultés a se coiffer, attraper des objets en
hauteur

= Atteinte brachiale
= Biceps et triceps

= Aspect en « bras de popeye »
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Facies typique
= Amimie faciale ,b(‘\\e’

= Ptosis &

Muscles temporaux ggfnasséters
. , b\)o
= Visageallongé o
X
= Joues creygss fréquentes

Muscle ster’%o cléido-mastoidiens

Calwtge"\tfrontale++)
m Deflg&(’dlstal
Wotonie clinique
§«
%X Cataracte
Sm Tr rythme & conduction

N = Troubles cognitifs

<y = MALADIE DE STEINERT
v



PENSER AUX RARETES

O \@\00
1 % 14 \ . b
& = Phénomene de lid lag dangs®
5°\§ @
. > . .
6"’@0 = |es paramyotonies c%cﬁ?genltales (mutation SG\HA
v &
© . Q 1
Kilg = Aussi dans les dythyroidies
% )
8
&O
<
§‘\
&
3
9
QO
i
¥
(7
=
qf
0©
§

Chaine YouTube de Neurology
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DEBUT PRECOCE

MYOPATHIES CONGENITALES

\)0.)
=  Groupes tres heterogane de pathologies
musculaire &
66
9

= Début précocg!@0

= Atteinte f@‘ﬁlale s'intégrant dans un
patholggle plus large

o Attelnte oculomotrice possible (centro-
nucléaires, cores, ...)




DEBUT APRES 50 ANS
MYOSITE A INCLUSIONS SPORAD!' 2! 4

&
= Profil typique : déficit amy&q@%phiant quadricipital + fI
profond des doigts &

Q-
= Apparition second\%ﬁ‘% de troubles de la déglutition

S
= Evolution Ientg&%
S

. oY
= Atteinte fafale au second plan
®

. ©. . . . .
0 Dlagr;L@\stlc a la biopsie musculaire
= Formule typique pas toujours présente

= Infiltrat inflammatoire, HLA | +++
= COX-

" Vacuoles bordées, marquage P62

®  Pharmacorésistance (Rapamycine?)






SAVOIR PENSER AUX FORMES TRAITABLES

<>
Femme de 70 ans adressée pg}:ﬁ? dysphagie
6«6
Pas d’ATCD personnel o%l»‘?amilial

<&
Cliniguement X

7
s Dosage systematique de I'activite alphaglucosidase
u D)’

= Hyu. .

L Maladie de Pompe
Biopsie musculaire peu contributive

IRM cérébrale : hypersignal lingual
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&
Ptosis au premier plan
Q-
a Q\

2 r .
Syn%d?}omes myasthéniques
'Q'Q)

Y
([ ©
& <50 ans
Jq’ 6‘@
<M  Myopathies mitochondriales &
(L \ S 6\‘\‘%
&
&
>50 ans <&
. . /4 QéQ\
Dystrophie musculaire oculopharyngee "
bQ)
. . >
Autres : Pompe, orbitopathies, ... oY
=
o



<3
& &
: : Orblculalres au
Ptosis au premier plan Atteinte dlffuse
Q"

S
N4 o .0
Syndromes myasthéniques FSHD boc}@
((;Q)Q) Q)Qﬂo
©° \Qf
( @@ ) &o
& <50 ans &
| &
s  Myopathies mitochondriales &
v\ / S\O‘\\%
&
>50 ans <8
. . /4 QéQ\
Dystrophie musculaire oculopharyngee "
bQ)
. . >
Autres : Pompe, orbitopathies, ... oY
&
©



CONCLUSION :S'ORIENTER AVEC LA CLINIQUE

Ptosis au premier ® 1te diffuse

»
Q

Q- S
S Avec mjotoni
S vec myotonie
Syndromes m O
" SSteinert

(4

S .
\)phyotonie congénitale

O
(4]

s
%) <
E 50

¢  Myopathies mi

Précoce ]

opathies congénitales

: Tardive
Dystrophie musq 4 . :
Mais certains ptosis restent yosite a inclusions
Autres : Pompe, toutefois mysterieux... ]
Autres : Pompe, ...
©

('1/
(1/
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