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La mere et 1'enfant atteints de 
dystrophie myotonique de Steinert 

G. Paris, R. Laframboise et J.-P. Bouchard 

RESUME: La grossesse et 1'accouchement presentent des dangers particuliers pour la femme atteinte de dystrophie 
myotonique de Steinert. II arrive assez souvent que la mere, encore jeune et pas toujours tres symptomatique, ignore 
d'ailleurs qu'elle est atteinte et porteuse de cette maladie. Nous rappelons ici les complications de la grossesse asso­
ciees a la dystrophie myotonique de Steinert et proposons une conduite a tenir vis-a-vis de la mere. Quant a 1'enfant ne 
de mere dystrophique, non seulement presente-t-il un risque de 50% d'heriter du gene de la maladie, mais il peut aussi 
presenter un syndrome developpemental et malformatif particulier. Aux difficultes respiratoires des premieres heures 
succedent des troubles de deglutition, une hypotonic severe et plus tard un retard psychomoteur important. Nous illus-
trons quelques-unes des manifestations retrouvees chez le nouveau-ne et le nourrisson atteint de dystrophie 
myotonique cong6nitale et nous ajoutons quelques tests pour completer le bilan habituellement recommand6 chez ces 
patients. 

ABSTRACT: The Mother and Infant with Myotonic Dystrophy Pregnancy and delivery present a number of risks 
for the mother suffering from myotonic dystrophy, and for her infant. Most of the time, she does not even know that 
she is affected by the disease and a carrier of the gene. We review the complications of pregnancy and delivery in 
myotonic patients, and propose a simple management with specific items for each gestational period. The child of a 
dystrophic mother has a 50% risk of inheriting the abnormal gene. He may also exhibit a developmental and malforma­
tion syndrome called "congenital myotonic dystrophy". From the beginning, he may show respiratory distress, there­
after inability to swallow and severely hypotonia. Later, he may demonstrate mental retardation. Some of the most 
obvious signs found in neonates in our practice are illustrated. We also add a few tests to the list of those already rec­
ommended for these children. 
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La premiere description de la dystrophie myotonique de 
Steinert (DMS), qui porte son nom par Steinert en 1909, ne fai-
sait aucune mention de la nature her6ditaire du probleme, et 
encore moins de complications gynecologiques, obstetricales ou 
n6onatales maintenant reconnues comme associees a cette mal­
adie. Ce n'est d'ailleurs pas avant 1940 que Mass1 rapporte une 
aggravation de la myotonie en periode menstruelle ou gestation-
nelle avec amelioration en post-partum, une observation qui ne 
semble pas avoir ete confirmee par la suite. En 1948, 
Thomasen2 note pour sa part une augmentation de l'irregularite 
menstruelle en fonction de l'atteinte musculaire. Sciarra3 rap­
porte en 1961 une observation qui suggere une prolongation de 
la phase de relaxation uteYine. En 1971, Shore4 resume revolu­
tion de la grossesse chez huit patientes dystrophiques; il ajoute 
alors deux cas personnels aux six autres publies entre 1958 et 
1969. II souligne une augmentation du taux d'avortement, du 
taux de complications obstetricales et du taux de mortalite 
neonatale. 

II faut attendre 1975 pour qu'apparaisse une etude majeure, 
celle de Harper,5 qui presente l'histoire gynecologique et 
obstetricale de 44 patientes dystrophiques. Plus pres de nous, 
Webb en 19786 rapporte 23 grossesses chez six femmes dys­
trophiques au Labrador. 

Tableau 1: Complications de la grossesse associees a la dystrophie 
myotonique 

Exacerbation de la myopathie 
augmentation de la myotonie (?) 

augmentation de la fatigue 
diminution du volume musculaire (?) 

Complications obstetricales 
ante-partum 

avortement spontan6 pr£coce 
menace d'avortement 

polyhydramnios 
travail prfimature' 

intra-partum 
prolongation du premier stade 

prolongation du deuxieme stade 
(par diminution des efforts d'expulsion) 

anomalie de la contraction uterine durant le troisieme stade 
post-partum 

h6morragie uterine par atonie 
hypoventilation secondaire a l'analg£sie ou a l'anesthgsie 

Les anomalies du muscle strie dans la DMS sont bien con-
nues mais encore mal comprises. On retrouve aussi une atteinte 
frequente des muscles lisses au niveau du pharynx, de 
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l'oesophage, du diaphragme et de l'intestin. Par exemple, la 
dysphagie est beaucoup plus frequente que les malades ne 
l'avouent (2/3), provoquant parfois des aspirations pulmonaires. 
Quant a 1'uterus, son atteinte n'a jamais ete clairement demon-
tr£e en pathologie, mais sa fonction parait souvent perturbee 
comme nous le verrons plus loin. 

La DMS est souvent peu evidente et non diagnostiquee chez 
les jeunes adultes, et meme parfois tardivement dans son evolu­
tion. Pour certains cas, le diagnostic repose uniquement sur un 
index 61ev6 de suspicion. Dans ces circonstances, on peut com-
prendre que plusieurs cas de DMS chez la femme soient recon-
nus seulement a la suite d'une complication obstetricale ou 
nfionatale.7 

Complications de la grossesse associees a la 
dystrophic myotonique 

Shore8 en 1975, dans un tableau base sur une revue de la lit— 
tdrature, prdsente ainsi les complications de la grossesse asso-
ciee a la DMS (Tableau 1). 

Durant la grossesse, le premier trimestre est marque par une 
augmentation significative du taux d'avortement. Harper5 eval-
ue ce taux a deux ou trois fois la normale. Au dernier trimestre, 
Shore8 mentionne une augmentation du travail premature, ce 
qui n'est pas retrouve dans l'etude de Harper. 

L'hydramnios represente une complication majeure de la 
grossesse car il est g6neralement signe d'une atteinte foetale. 
L'hydramnios est cause par une deglutition anormale du foetus, 
tel que d6montr£ par Dunn9 en 1973 au moyen d'Hypaque® 
intra-amniotique. Broekhuisen10 propose aussi en 1983 un autre 
facteur pouvant contribuer a l'hydramnios, soit une diminution 
de la ^absorption pulmonaire du liquide amniotique, secondaire 
a une diminution des mouvements respiratoires intra-uterins. On 
retient cependant que le taux de grossesse compliquee 
d'hydramnios dans la DMS n'est generalement pas augmente 

Tableau 2: Conduite vis-a-vis de la mere atteinte de DMS 

— Conseil g6n£tique 
— Surveillance de 1'activity foetale 
— Surveillance echographique 

— activity foetale 
— hydramnios 
— presentation 
— localisation placentaire 
— malformations squelettiques 

— Evaluation respiratoire de la patiente en provision de 
l'accouchement ou de toute forme d'anesth6sie 

— inhalothgrapie 
— physiothfirapie respiratoire 
— consultation en anesthfisie 

— Prolongation possible du deuxieme stade du travail 
— consid6rer ('utilisation d'une ventouse 

— Possibility accrue d'h^morragie du post-partum 
— sang en reserve 
— oxytociques 

— Possibility d'une ^animation n&matale intensive 

lorsque le foetus est genetiquement normal ou que la transmis­
sion est paternelle. II faut done que la mere et le foetus soient 
atteints pour que Ton retrouve un hydramnios, et dans ce cas le 
foetus est egalement hypoactif. 

L'echographie obstetricale permet de noter une diminution 
des mouvements foetaux et des mouvements respiratoires, une 
frequence plus elevee de presentation du siege, et certaines 
anomalies squelettiques comme les pieds bots. De plus, 
l'absence d'image de l'estomac peut sugg6rer une deglutition 
deficiente. II n'est pas rare, sur une radiographic du contenu 
uterin, de voir un enfant la bouche ouverte, signalant deja une 
atonie des masseters." 

Dans la periode intra-partum, certains auteurs comme 
Sciarra3 et Shore4 ont noti des anomalies de la contraction 
uterine prolongeant le premier stade du travail. Mais e'est dans 

Tableau 3: Steinert congenital CHUL 1979-1987 

Sexe 
#1 
M 

#2 
M 

#3 
F 

#4 
M 

P.N./taille/P.C. 
(kg) (cm) (cm) 

Grossesse 
Gestation (sem.) 
Mouv. foetaux 
Hydramnios 
Ace: siege 

: c6sarienne 

Clinique 
Hypotonic 
(attitude batracien) 

D6tresse respiratoire 
Intubation 
D6ces 

Dysmorphie 
Macrocranie 
Levre supeiieure en tente 
Palais ogival 
Rdtrognathie 
Pieds: gquinovarus 
Contractures 

Transmission genetique 

.100/-/37.5 

38 
peu 
+ 
+ 
+ 

2.840/51/38.5 

39 
peu 
+ 
+ 
+ 

3.750/55/36.5 

40 
peu 
+ 
+ 
+ 

3.700/-/38.5 

40 
peu 
+ 
+ 
+ 

Severe 

+ 
+ 

(6ans n/i2) 

+ 
+ 
+ 
+ 
+ 
+ 

mere 

Severe 

+ 
+ 
+ 

(16 mois) 

+ 
+ 
+ 
+ 
+ 

Severe 

+ 
+ 
+ 

(20 jours) 

+ 
+ 
+ 
+ 

mere 

Severe 

+ 
+ 
+ 

(1 mois) 

+ 
+ 
+ 
+ 
+ 

mere 
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Figure I — Nouveau-ne atteint de DMS, age 
de 24 heures. 

Figure 2 — Nourisson (DMS) age de 7 
semaines avec une diplegiefaciale. 

le deuxieme stade du travail que tous les auteurs s'accordent 
pour dire qu'il existe une diminution des efforts volontaires 
d'expulsion. Cette prolongation du travail est parfois accompag-
n6e de souffrance ou de mort foetale, et necessite une interven­
tion a l'aide d'un forceps. Dans le troisieme stade du travail, 
l'h6morragie represente un risque significatif. L'atonie uterine 
et la retention placentaire en sont responsables. On a aussi 
rapporte une incidence accrue de placenta praevia et accreta. 

Du point de vue anesthesique, l'atteinte du pharynx et de 

I'oesophage, provoquant le relachement du sphincter 
cricopharynge, augmente le risque d'aspiration tracheale. On 
note egalement des periodes d'hypoventilation en post-partum 
d'accouchements par ailleurs normaux ou de cesariennes. A ce 
titre, les patientes dystrophiques sont tres sensibles aux anal-
gesiques et aux agents anesthesiques. 

La mortalite neonatale est plus importante que la mortalite 
foetale. Selon Harper5 elle atteint ,60/iooo naissances compara-
tivement a 19/iooo pour une meme periode. Cet exces de mortal­
ite neonatale serait explique en grande partie par la defaillance 
respiratoire des enfants affectes, soit par une atteinte directe du 
diaphragme et des muscles intercostaux, soit par immaturite 
pulmonaire, ou encore par pneumonie d'aspiration. 

Le grand nombre d'anomalies notees au cours de la 
grossesse et de l'accouchement des femmes atteintes de DMS 
suggere une conduite appropriee telle que resumee dans le 
Tableau 2. Quant au phenotype clinique des nouveaux-nes 
atteints de DMS, maintenant bien connu, il fait l'objet de la 
deuxieme partie de ce travail. 

La dystrophic myotonique congenitale 
La forme congenitale ou neonatale de la DMS differe clin-

iquement de la forme adulte.12-13 Elle peut se manifester a notre 
avis de deux facons: soit sous une forme severe avec malforma­
tions congenitales et detresse respiratoire importante, forme 
souvent lethale dans les premiers jours ou premiers mois de vie; 
sois sous une autre forme, beaucoup plus difficile a reconnattre 
a la naissance, faite d'hypotonie fruste et de problemes de deg­
lutition au debut, evoluant ensuite vers un retard de developpe-
ment neuromoteur et une deficience mentale. Dans la litterature 
francaise, cette derniere forme est appelee par certains15 forme 
infantile precoce. 

On voit plus souvent la premiere forme que la seconde dans 
les centres tertiaires de pediatric ou les unites de soins intensifs 
pour nouveaux-nes et notre experience le confirme (Tableau 3). 
La forme congenitale differe egalement de la forme adulte de 
par sa transmission maternelle probablement exclusive. 
Rappelons aussi que l'atteinte maternelle n'est souvent trouvee 
qu'a posteriori, suite au diagnostic de DMS chez le nouveau-ne\ 

Le phenotype clinique de la forme congenitale de la DMS a 
deja fait l'objet de nombreuses publications.14-19 Tous les signes 
decrits pourraient globalement s'expliquer par l'hypotonie et 
l'akinesie foetales. 

Le tableau classique de la forme congenitale severe se 
presente comme suit: une femme jeune dont la grossesse s'est 
caracterisee par un polyhydramnios a partir de la 30ieme 
semaine gestationnelle, donne naissance a un enfant peu reactif 
dont la detresse respiratoire necessite une intubation dans les 
premieres heures de vie. Malgre un age gestationnel adequat et 
un poids de naissance approprie, l'enfant a des problemes de 
succion et de deglutition. L'apparence exterieure revele un 
enfant plutot longiligne et marfanoide, avec parfois des contrac­
tures aux coudes et aux genoux, de meme qu'un flexum de la 
hanche. Les extremites demontrent une arachnodactylie et des 
pieds bots, tous ces signes etant secondaires au peu de mouve-
ment intra-uterin (Figure 1). 

Le fades est etroit et presente une hypotrophie des fosses 
temporales et des signes de diplegie faciale (Figure 2): une 
bouche entrouverte et une levre superieure «en tente», un palais 
ogival dont l'etroitesse peut aller jusqu'a la fente, et une 
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Figure 3 — Radiographic pulmonaire d'un 
nouveau-ne (DMS): etroitesse du tiers 
moyen des arcs posterieurs des cotes et 
surelevation de V hemidiaphragme droit. 

Tableau 4: Conditions associees a des cotes filiformes chez le nou­
veau-ne 

Dystrophic myotonique cong^nitale 
Myopathies congfinitales 
Ost6og6nese impartaite 

HypothyroTdie cong6nitale 
Trisomie 13 
Trisomie 18 

Prdmaturite' severe 
Syndrome de Hallerman-Streiff 

Syndrome de Cockayne 

Figure 4 — Radiographic du bassin: fracture au >/3 superieur du femur 
droit. 

micrognathie. Chez ces jeunes patients on note aussi une hypo­
tonic seVere, mais les reflexes ost6o-tendineux sont habituelle-
ment pr6serv6s. On ne peut pas mettre en evidence de myotonie 
de percussion et l'61ectromyogramme est non specifique, ne 
montrant pas non plus de myotonie electrique. 

Du cote' des examens radiologiques21'24 l'6troitesse des cotes 
sur la radiographic pulmonaire est frappante et assez constante 

(Figure 3); elle temoigne d'un manque de tension des muscles 
intercostaux in utero, mais peut egalement se retrouver dans 
d'autres conditions neonatales (Tableau 4). On a aussi not6 une 
sureleVation de l'hemidiaphragme droit. Quant a nous, nous 
avons observe une fracture du femur gauche chez un cas (Figure 
4), et une double fracture du femur droit et du genou gauche 
(Salter II) chez un autre cas. Chez ces nouveaux-n6s, 
l'accouchement ne peut etre considere comme traumatique mal-
gre une presentation du siege, car ces enfants furent accouches 
par cesarienne. Par ailleurs, le bilan phosphocalcique s'est aveY6 
entierement normal.25 A la suite de ces observations, nous 
recommandons done d'ajouter au bilan neuromusculaire et 
genetique des nouveaux-nes suspects de DMS des radiographics 
de tout le squelette. 

La forme infantile de DMS quant a elle, est plus souvent 
diagnostiquee lors d'un retard de d6veloppement neuromoteur, 
un retard de langage ou simplement par 1'observation d'hypo­
t o n i c Quelques auteurs ont rapporte des phdnomenes 
myotoniques precoces au niveau des mains ou de la langue, 
mais ceci est beaucoup plus rare. En retrospective on retrouve 
frequemment chez ces enfants une histoire de trouble de suc-
cion et de deglutition a la naissance. On peut done avancer 
l'hypothese d'une forme cong6nitale dont l'expressivite vari-
erait de severe a fruste (comme dans la DMS adulte), au lieu de 
parler de forme infantile. 
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