53]
%
Q
=
[T
[52]
=
(-

Sabrina Sayah
Psychologue,
Neuropsychologue.
Institut de Myologie,
Centre de Référence
de pathologies
Neuromusculaires
(Pr Bruno Eymard),
Groupe Hospitalier
Pitié-Salpétriére, Paris,
France.

Alexandre Morin
Interne en DES

de Neurologie.
Institut de Myologie,
Centre de Référence
de pathologies
Neuromusculaires
(Pr Bruno Eymard),
Groupe Hospitalier
Pitie-Salpétriere, Paris,
France.

28 N° 13 JUIN 2016

DOI': 10.1051/myolog/201613007

PRISEEN CHARGE

Cah. Myol. 2016 ;13 : 28-30
© S. Sayah et A. Morin, publié par EDP Sciences, 2016

Retentissement des troubles cognitifs sur la
vie sociale, professionnelle et émotionnelle
des patients dans la forme adulte

de la dystrophie myotonique de type I

Sabrina Sayah, Alexandre Morin

La forme adulte de la dystrophie myotonique de type I (DM1) est une maladie
neuromusculaire qui, au-dela des symptomes somatiques, peut impacter les fonctions
cognitives et plus spécifiquement les fonctions exécutives et la cognition sociale. Ces
perturbations sont variables d’un individu a I’autre. Lorsqu’il existe une atteinte de la
spheére exécutive et socio-émotionnelle, méme discrete, elle peut avoir un retentissement
important sur la vie sociale, professionnelle et émotionnelle des patients.

La dystrophie myotonique de type I (DM1) est une
pathologie neuromusculaire définie sur le plan géné-
tique par une expansion de triplets dans le géne
DMPK. En plus des symptdomes musculaires, le phé-
notype comporte des atteintes multisystémiques
liées a une expression génétique trés variable selon
les tissus. Dans la forme adulte, I'atteinte cérébrale
est de déecouverte récente et serait a I'origine de trou-
bles cognitifs chez certains patients [1, 2]. Il est fré-
quemment décrit des hypersignaux de la substance
blanche dont les plus typiques sont au niveau des
poles temporaux (Figure 1). L’étude de Caso et al.
recense des anomalies de la substance blanche signi-
ficatives chez 95 % des patients [3]. Des patterns
diffus d’atrophie cérébrale de la substance grise au
niveau des régions frontales, mais aussi temporales
et pariétales, sont également mis en évidence
(Figure 2) [4] en comparant les patients DM1 a des
sujets contréles a I'aide de la technique voxel base
morphometry, permettant de comparer la densité
de substance grise, voxel par voxel, dans les diffé-
rentes régions cérébrales.

Au niveau moléculaire, 'expansion de triplet du
géne DMPK est responsable de I'épissage anormal
de certains génes et donc de la production d’iso-
formes protéiques anormales. Il est ainsi retrouvé au
niveau cérébral la présence d’une isoforme de Tau
(protéines en lien avec certaines maladies neurodé-
génératives) spécifique a cette pathologie. Néan-
moins, la corrélation entre les atteintes radiologi-
ques et les atteintes cognitives n'a pas été
démontrée. Un complément par imagerie de type
tracking de fibres est prévu a llnstitut de la
Mémoire et de la maladie d’Alzheimer (IM2A) et a

I'Institut de Myologie afin d’apporter de nouveaux
élements de réponse sur les mécanismes cérébraux
sous-jacents a ces troubles. Les atteintes cogni-
tivo-comportementales décrites dans cette patho-
logie peuvent avoir un retentissement conséquent
sur la qualité de vie et sur l'insertion socio-profes-
sionnelle des patients [5]. Il parait donc important,
a la lumiére de la littérature actuelle et des nouvelles
données collectées dans le cadre du suivi habituel
des patients a I'Institut de Myologie et lors d’'une
recherche effectuée a I'IM2A [6], de détailler les
fonctions atteintes et les moyens de les prendre en
charge.

Les fonctions exécutives

Les troubles cognitifs observés dans la DM1 concer-
nent principalement les fonctions frontales et sont
caracteérisés par des difficultés exécutives et des trou-
bles de la cognition sociale [2]. Les fonctions exécu-
tives interviennent lorsque I'individu doit s’adapter a
une situation nouvelle et que les schémas automati-
ques et routiniers ne sont plus suffisants. Elles per-
mettent également d’adapter et de contrdler son dis-
cours, ses pensées et sa maniére de répondre a une
situation donnée. Les atteintes exécutives les plus
frequemment décrites chez les patients atteints de
DM1 concernent la flexibilité mentale, I'inhibition et
I'initiation. La planification, I'élaboration de straté-
gies et les capacités de mémoire de travail apparais-
sent quant a elle préservées [6].

L’inhibition permet de mettre de coté le schéma
habituel afin de s’adapter a une situation nouvelle
tandis que la flexibilite permet de passer d'une
tache a l'autre en fonction du but a atteindre. Des
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Figure 1
IRM cérébrale en T2 FLAIR :
temporaux.

Figure 2
Patterns d’atrophie de substance grise en Voxel Base Morphometry chez les sujets DM1
adultes comparés a une population contrdle [4] (avec I'aimable autorisation de Antonini G et al.,
2004, NESMOS Department, University of Rome Sapienza).
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hypersignaux de substance blanche confluents des deux poles

difficultés d’inhibition et de flexibilitt peuvent
entrainer des conduites dites « persévératives » : le
patient peut ainsi rester focalisé sur une seule et
méme idée pendant un long moment, reflétant non
pas une personnalité rigide mais un défaut de

flexibilité et d’inhibition. Il est également fréquent
d’observer des conduites impulsives et une tendance
a interrompre l'interlocuteur pendant son discours.
Ces difficultés peuvent pénaliser le patient dans sa vie
professionnelle et sociale et entrainer des situations
de rejet ou d’'incompréhension de la part des autres.
Certains patients peuvent présenter une réduction
des comportements volontaires dirigés vers un but.
Cette apathie est caractérisée par une difficulté a
initier, planifier et maintenir un comportement
moteur, une idée ou une stratégie. L’entourage per-
¢oit souvent ce manque d’initiative comme un trait
de caractére et il leur arrive de qualifier a tort leur
proche de « paresseux », alors que ce comportement
est le reflet d’'une atteinte cognitive.

La cognition sociale

En ce qui concerne la cognition sociale, définissant
I'ensemble des aptitudes et expériences émotion-
nelles et sociales régulant les relations entre les indi-
vidus et permettant d’expliquer et prédire les
comportements humains individuels ou en groupe
[7], celleci peut étre altérée notamment dans le
champ de la théorie de I'esprit. La théorie de I'esprit
fait référence a la capacité de se représenter et
d’attribuer des états mentaux, des émotions et des
intentions a soi-méme et a autrui. Elle permet a
I'individu de se décentrer de ses propres états men-
taux afin de se mettre a la place de l'autre et de
comprendre que certaines croyances ou désirs puis-
sent différer d’une personne a l'autre. Des troubles
de la théorie de I'esprit provoquent des situations
sociales embarrassantes, des quiproquos ou des dif-
ficultés a comprendre l'ironie et le second degré.
Les patients atteints de DM1 peuvent étre génés
dans I'élaboration d’un sens sous-jacent a une situa-
tion sociale, un discours, une blague et par consé-
quent rencontrer des difficultés relationnelles impor-
tantes. Dans le milieu professionnel cette difficulté
peut constituer un véritable obstacle par exemple
lorsque le patient ne percoit pas le mécontentement
de son supérieur hiérarchique et persiste dans des
comportements inadaptés a la situation créant ainsi
un malaise dans la communication.

Il semble essentiel de noter que tous les patients ne
présentent pas ces difficultés cognitives et qu’elles
sont treés variables d’'un individu a l'autre en termes
d’intensité et de répercussions dans la vie quoti-
dienne. Quand ces troubles sont présents, ils peuvent
amener a penser que les patients atteints de cette
pathologie présentent une personnalité type. Il a
d’ailleurs été montré que les patients atteints de DM 1
présentent un profil de personnalité spécifique carac-
térisé par une baisse de I'expressivité émotionnelle.
Ce deficit émotionnel peut étre consécutif & une
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réaction d’adaptation a la maladie et/ou au retentis-
sement de I'atteinte des fonctions cognitives [8].

L’apport du bilan neuropsychologique
Compte tenu de I'impact de ces troubles sur la vie
sociale, professionnelle et émotionnelle des
patients, un bilan neuropsychologique centré sur les
fonctions frontales peut étre demandé dans le but
d’investiguer la présence de ces troubles et d’en
informer le patient et son entourage familial. La res-
titution du bilan peut alors permettre de débloquer
de nombreuses situations d’incompréhension pou-
vant exister dans certaines familles. Une restitution
psychoéducative constituerait également un moyen
d’encourager l'entourage & attribuer certains
comportements spécifiques a ces troubles cognitifs
et non a un aspect négatif de la personnalité du
patient. A terme, une prise en charge cognitive
adaptée pourra étre proposée.

Une recherche multicentrique est réalisée dans dif-
férents services hospitaliers prenant en charge des
patients atteints de DM1. Cette étude, appelée
OPTIMISTIC, se base sur une approche psychothe-
rapeutique cognitivo-comportementale (TCC) [9]
centrée sur les difficultés rencontrées dans la vie quo-
tidienne dans le but de limiter les comportements,
les pensées et les représentations qui en sont a I'ori-
gine. L'objectif est d’améliorer la qualité de vie des
patients en se basant sur trois difficultées majeures
retrouvées dans cette pathologie : la fatigue intense,
la réduction d'initiative et les difficultés relation-
nelles. Ce protocole en cours a pour visée de
prendre en compte ces difficultés d’ordre cognitif
afin de les inclure dans une approche thérapeutique
plus globale. Enfin, il est important de rappeler que
le patient a une histoire de vie avec des probléma-
tiques propres ; les prises en charge se doivent alors
d’étre adaptées a chaque patient en fonction de ses
besoins et demandes.

En conclusion
II semble nécessaire, au vu des connaissances
actuelles, d’'intégrer I'évaluation et la prise en charge

des troubles cognitifs au parcours de soin des
patients atteints de DM 1. La mise en place d'un pro-
tocole d’imagerie avec tracking de fibres permettra
a lavenir d’apporter de nouveaux éléments de
réponse sur les liens entre les mécanismes cérébraux
et les troubles cognitifs dans cette pathologie. Cette
technique utilisant I'IRM de diffusion permet d’ana-
lyser la densité des faisceaux de substance blanche
selon leur localisation et d’évaluer leur intégrité. Une
meilleure compréhension des manifestations céré-
brales aménera certainement a une meilleure ges-
tion de ces troubles.

Impact of cognitive impairment on the social,
professional and emotional life of adult patients
with myotonic dystrophy type 1
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