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La dystrophie myotonique de type 1 (maladie de Stei-
nert, DM1) est caractérisée par des atteintes pluri-
systémiques (neuromusculaire, respiratoire, cardiaque,
endocrinienne, neurologique centrale, oculaire, diges-
tive...). Elle a un impact sur de nombreux aspects de la
vie des patients et est responsable d’une réduction de
I’espérance de vie et de la participation sociale.

A Nantes, les patients atteints de DM1 sont suivis au
sein du Centre de Référence des Maladies Neuromuscu-
laires du CHU. La prise en charge est organisée, sous la
forme d’une consultation multidisciplinaire (CMD) qui
se déroule, avec une fréquence idéalement annuelle,
sur une matinée, au cours de laquelle huit patients DM1
sont successivement vus par le cardiologue, le pneumo-
logue, le médecin MPR, le médecin spécialiste du som-
meil, "ophtalmologue, le généticien et le neurologue.
'atteinte cognitive de ces patients a pour conséquence
qu’ils ne sont généralement pas trés demandeurs de
soins : c’est dire I'importance de |'organisation en
CMD qui permet de ne pas multiplier les rendez-vous
médicaux, a I’h6pital ou en ville, auxquels les patients
ne se rendraient pas. Au rythme d’une CMD par mois,
ce ne sont que 80-90 patients qui peuvent €tre pris en
charge sur une année a Nantes. Les recommandations
d’experts relatives a la DM1 suggeérent un suivi annuel
[1]. Malheureusement, "augmentation constante de
la file active de patients DM1 a Nantes (actuellement
plus de 200 patients adultes suivis) et I"absence de
possibilité d’augmentation de cette activité médicale ne
permettent pas de suivre cette recommandation. €n pra-
tique, les patients ne sont revus que tous les 18-24 mois.
AJonquiére, au Québec, ou I'incidence de la DML est
encore plus importante qu’en France, une consultation
dédiée a cette pathologie a été mise en place depuis
2008 et est réalisée par une infirmiére de spécialité [2].
Nous avons développé une approche similaire au CHU de
Nantes, avec la mise au point d’outils permettant a une
infirmiere spécifiquement formée de réaliser ces consul-
tations. L'objectif est d’alterner une année sur deux CMD
classiques et consultations par Iinfirmiere spécialisée
de fagon a améliorer la qualité du suivi des patients. Ce

Vignette : Maladie de Steinert. Cellules musculaire de patient atteint de dystrophie
myotonique. UADN nucléaire en bleu, les agrégats d’ARN typiques de la dystrophie
myotonique en rouge et le cytoplasme en vert.
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projet a fait I'objet d’un protocole dit d’ « infirmiere de coopération »,
dont la validation officielle par la HAS vient d’intervenir [3].

Dispositif de formation

Dans le modele développé a Nantes, I'infirmiere de coopération devait
avoir une expérience d’au moins deux ans en Centre de Référence
neuromusculaire et un contact régulier avec les patients DMI1. Les
compétences supplémentaires qu’il lui fallait acquérir étaient a la fois
théoriques et pratiques. Les connaissances formelles concernant la
DM1 ont été acquises lors du cours spécifique dispensé dans le cadre
du DIU de Myologie (2 heures) et lors d’un cours sur la physiopatholo-
gie de la DM1 destiné aux étudiants en médecine de Nantes (2 heures).
Plus spécifiquement, I’infirmiere de coopération a également bénéficié
d’une formation, par le Département de Formation Continue, sur le
dépistage des troubles du rythme et la lecture d’€CG, incluant algo-
rithmes et études de cas (2 heures). Une formation & I'interprétation
des explorations fonctionnelles respiratoires (EFR) (2 heures) a eu lieu
au sein du Laboratoire d’€xplorations Fonctionnelles du CHU. Enfin, une
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présence récurrente aux journées du réseau national DM1 (DMScope)
lui a permis d’avoir une approche plus globale de la DM1 et une mise a
jour plus réguliére des connaissances.

€n parallele, une formation complémentaire en mode compagnonnage
a été réalisée au sein du Centre de Référence permettant a I'infirmiere
de gagner en expertise et en autonomie au fil du temps : elle a ainsi
assisté pendant plusieurs mois aux consultations de cardiologie, neu-
rologie, pneumologie ou de troubles du sommeil lors des CMD dédiées
aux patients DMI.

Enfin, Iinfirmiere a réalisé un stage par comparaison de quinze jours
dans le service du Pr Cynthia Gagnon a I’hdpital de Jonquiere au Qué-
bec, au contact méme de I’équipe pionniére du suivi des patients DM1
par des infirmiéres spécialisées.

Outils spécifiques

Des questionnaires spécifiquement adaptés ainsi que des algorithmes de
prise de décision ont été élaborés conjointement par 'infirmiére et les
médecins référents de chacune des spécialités prenant part aux CMD, de
facon a optimiser le mode opératoire par discipline et a sécuriser les dif-
férentes prises en charge des patients lors de la consultation infirmiére.
lls se présentent sous la forme de fiches reprenant, par spécialité, les
différents points critiques a aborder a I'interrogatoire ou lors de I'ana-
lyse des examens complémentaires réalisés (ECG, EFR, bilan biologique).

Déroulement de la consultation

La consultation infirmiére s’adresse aux patients déja suivis en CMD
classique. Les nouveaux patients doivent étre systématiquement éva-
lués une premiere fois dans le cadre d’une CMD classique. La sélection
des patients en vue de consultations infirmiéres s’effectue en amont
conjointement par I’infirmiére et le médecin neurologue référent du
Centre, les formes plus modérées de la maladie et les patients adultes
exclusivement étant priorisés

La consultation infirmiére s’étend sur une a deux heures et comprend
successivement :

1. Le suivi infirmier habituel (prise des constantes, prélévements san-
guins y compris bilan gazométrique le cas échéant).

2. Une évaluation psychosociale (soins personnels, habitation, dépla-
cement, travail, loisirs, activités physiques, revenus et mesures d’aide,
environnement familial et social).

3. Une évaluation générale (événements médicaux ou non médicaux
survenus depuis la derniére consultation, vérification des consignes
préconisées lors de la précédente CMD, mise a jour du traitement per-
sonnel, plaintes fonctionnelles du patient).

4. Une évaluation fonctionnelle (I’évolution des capacités motrices
depuis la derniere CMD, de I’utilisation d’orthéses, de la prise en
charge en kinésithérapie ou en orthophonie...).

5. Une évaluation cardiovasculaire (douleurs, palpitations, perte de
connaissance... ; €ECG avec pré-lecture par I'infirmiere et relecture
médicale a posteriori ; vérification du suivi réalisé (échographie
cardiaque, étude du faisceau de His, vérification du pace-maker car-
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diaque, trouble du rythme, cardiopathie) et des traite-
ments spécifiques).

6. Une évaluation pneumologique (fausses routes, toux,
dyspnée, orthopnée, signes d’hypercapnie, apnées du
sommeil, événements respiratoires au cours de I"année
écoulée, vaccinations, évaluation des EFR effectuées le
jour méme (pléthysmographie debout / couché), avec
demande d’avis médical et bilan gazométrique en cas
de capacité vitale < 60 % ou de signes d’hypercapnie).
7. Une évaluation du sommeil (habitus, hygiéne veille-
sommeil, qualité du sommeil, signes de syndrome des
apnées du sommeil, évaluation subjective de la som-
nolence (échelle d’€pworth), efficacité d’un traitement
par modafinil ou autre psychostimulant).

8. Des examens complémentaires déja cités (bilan bio-
logique, €FR, €CG, parfois une échographie cardiaque).
Pour chacun des items, des critéres d’alerte ont été défi-
nis avec un algorithme décisionnel et en cas de besoin, un
recours a un avis du médecin référent du Centre. €n post-
consultation, le bilan biologique est contrdlé, un compte
rendu de consultation suivant un modéle type est rédigé
par infirmiére qui sera adressé au médecin traitant, aux
autres spécialistes participant a la prise en charge, ainsi
quau patient. Des réunions de synthése bi-mensuelles
avec le médecin référent complétent le dispositif. Des
échanges avec la plateforme régionale pour les maladies
rares PRIOR pour I'action sociale ou avec ’AFM-Téléthon
peuvent étre associés.

Mise en place

Le projet a été initié en 2016 et les premieres consul-
tations infirmiéres ont été réalisées avec une aide
financiére initiale de ’AFM-Téléthon, le relais étant
progressivement pris par le CHU de Nantes. Environ
60 a 80 consultations infirmiéres ont maintenant lieu
annuellement et ont permis de raccourcir 'intervalle
entre deux consultations a presque un an. Elles ont
aussi permis de détecter a plusieurs occasions des
événements médicaux nécessitant une prise en charge
spécifique ne pouvant étre différée.

Cette activité est maintenant formalisée et le Projet
de Coopération de Consultation infirmiére de suivi des
patients atteints de dystrophie myotonique de Steinert
(DM1) entre deux consultations multidisciplinaires que
nous avions soumis, a obtenu une validation de la HAS,
un arrété étant récemment paru au Journal Officiel [3]

Evaluation

Le raccourcissement de I'intervalle moyen entre deux
consultations dans le Centre de Référence, ainsi que les



évenements médicaux détectés témoignent de 'intérét de ce disposi-  France pour la prise en charge de la DM1, est sans doute
tif. Un questionnaire de satisfaction des patients, dont le recueil s’est amené a se développer dans d’autres centres frangais.
terminé avant I’été 2020, est en cours d’analyse. Le retour verbal des |l sera alors temps de partager les outils et les expé-
patients, lors de la CMD classique I’année suivant la consultation infir-  riences afin d’améliorer ce dispositif innovant.. ¢
miere, est unanimement positif, certains le préférant méme au mode Cooperative nurse and management of patients with
classique — qu’il ne peut toutefois pas remplacer : I'unicité de I'inter-  type 1 myotonic dystrophy (Steinert’s disease)
locuteur ('infirmiére) versus la multiplicité des intervenants habituels

(les différents médecins spécialistes) permettant un échange unique  LIENS D’INTERET
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