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Introduction

• Les prévalences des dystrophies myotoniques (DM) et myotonies non 

dystrophiques (NDM) présentent de fortes disparités régionales, l’épidémiologie 

est peu décrite en France. La myotonie est un symptôme fréquent des DM et le 

principal symptôme des NDM (Fig. 1).

Objectifs

• L’objectif de cette étude est d’estimer la population de patients (adultes et 

pédiatriques) suivis et atteints de DM et NDM [1] à partir de la Base Nationale de 

Données des Maladies Rares (BNDMR) a.

• Les objectifs secondaires sont d’analyser l’âge au diagnostic, son délai, ainsi que 

les spécialités médicales adressant les malades vers les centres 

neuromusculaires. 

Méthodes

• Il s’agit d’une étude épidémiologique rétrospective multicentrique b basée sur les 

données de la BNDMR gelées au 01/12/2025. Ces données proviennent des 

centres français de référence et compétence des maladies rares.

• Identification des patients par la cellule BNDMR (Fig. 2)

• Les patients atteints de DM ou de NDM sont identifiés dans la BNDMR par un 

Identifiant Maladie Rare (IdMR) unique [2] qui permet de regrouper les 

différentes prises en charge et fiches médicales d’un même patient, y compris 

lorsqu’elles proviennent de plusieurs centres ou comportent des diagnostics 

distincts. 

• Les patients décédés sont identifiés à partir des informations de décès 

renseignées dans la BNDMR et complétées par un appariement avec les 

données de mortalité de l’INSEE.

• Critères d’inclusion et population étudiée (Fig. 3)

• Patients non opposés au recueil de leurs données

• Codes ORPHA cités dans le protocole d’étude

• Patients ayant une maladie rare

• Patients non porteurs sains

• Patients ayant donné leur consentement à la réutilisation de leurs données

• Patients au statut de diagnostic confirmé ou probable

• Patients ayant au moins une activité dans la BNDMR

• Variables analysées : statut diagnostique, âge, sexe, statut vital, âge aux 

premiers signes et au diagnostic, adressage. 

• Traitement des données et analyses statistiques 

• Doublons : pour chaque patient, à partir de l’IdMR, le diagnostic présentant le 

plus haut niveau de confirmation (confirmé, puis probable, puis en cours) est 

conservé.

• Données manquantes : la complétude des données a été évaluée avant les 

analyses. Lors de la saisie des données, des indicateurs de qualité et des 

messages encouragent la correction des données manquantes [3, 4].

• Les analyses statistiques sont faites avec Python version 3.12.3. Les 

variables qualitatives sont décrites par leurs effectifs ; les variables 

quantitatives sont résumées par la moyenne, l’écart-type, la médiane, l’écart 

interquartile et les valeurs extrêmes.

• Une vision exhaustive des activités n’est garantie qu’à partir de 2021, avec 

l’obligation de saisie nationale et le déploiement dans tous les centres.

Résultats (Tableaux 1 et 2)
• Au 01/12/2025, il a été recensé 6 116 patients vivants atteints de DM (dont 5 766 adultes) et 1 018 patients atteints de 

NDM (dont 907 adultes).

• L’âge médian aux premiers signes de la maladie est de 25 ans pour les DM et 8 ans pour les NDM tandis que le diagnostic 

est posé à un âge médian de 32 ans et 20 ans, respectivement.

• Les effectifs des NDM et DM1 sont inférieurs aux 1615 patients estimés dans les NDM [6] et 8550 patients pour les DM [7].

• Les médecins généralistes adressent près de la moitié des patients dans les centres neuromusculaires.

Tableau 1 – Description des cohortes

Figure 2- Identification des patients

BNDMR
Fichiers des personnes décédées de 

l’INSEE

Cohorte de l’étude
Nom/ Prénom/ Date de naissance/ Sexe/

des personnes décédées

IdMR des patients IdMR des patients décédés

Patients BNDMR de l’étude décédés

Sélection de la cohorte Extraction et standardisation

Calcul de l’IdMR

Appariement sur l’IdMR

Population 1 (N = 7 501) 

Dystrophies 

myotoniques

Population 2 (N = 52) 

Myotonies 

• permanentes

• fluctuantes

• aggravées par le

potassium

• sensibles à

l'acétazolamide

Population 3 (N=648) 

Myotonies congénitales

Population 4 (N = 1 067) 

Toutes les myotonies 

non dystrophiques

Patients décédés (au 1er décembre 2025) 1 385 1 16 32

Patients vivants 6 116 51 662 1 018*

Âge (au 1er décembre 2025), patients vivants (N) 6 116 51 662 1 018*

Médiane [Q1-Q3] (min ; max), années 48 [36-60] (0 ; 96) 47 [24-63,5] (2 ; 79) 37 [26-54] (3 ; 94) 37 [25-55] (1 ; 96) 

Moyenne ± ET, années 47,2 ± 17,5 42,1 ± 22,7 40,2 ± 18,2 40,3 ± 19,3 

Par tranche d’âge : 

0-5 ans 61 1 2 10

6-10 ans 85 4 11 29

11-17 ans 204 6 51 89

18-64 ans 4712 31 493 777

65 ans et + 1054 9 75 130

Sexe, patients vivants (N) 6 116 51 632 1 018

F/M 3 352/2 762 18/33 257/375 461/574 

Sexe inconnu 2 0 0 0

Âge aux premiers signes, patients vivants, N N=3 049 N=32 N=404 N=667 

Médiane [Q1-Q3] (min ; max), années 25 [14-38] (-0,5 ; 83) 11 [4,5-24,5] (0 ; 65) 10 [4-14] (0 ; 70) 8 [3-14] (0 ; 70) 

Moyenne ± ET, années 27,7 ± 16,4 15,8 ± 15,5 11,3 ± 11,4 17,8 ± 11,8 

Âge au diagnostic, patients vivants (N) N=4 140 N=32 N=432 N=737

Médiane [Q1-Q3] (min ; max), années 32 [20-45] (-0,5 ; 88) 33,3 [10,6-53,3] (0,7 ; 65) 19 [13-34,3] (0 ; 84) 20 [11-38] (0 ; 86,7)

Moyenne ± ET, années 33,0 ± 17,4 31,8 ± 21,2 24,2 ± 16,0 25,0 ± 17,5

Âge au décès des patients, N N=1377 N=1 N=16 N=32

Médiane [Q1-Q3] (min ; max), années 58 [51-66] (0 ; 98) 76 [55-83] (0 ; 90) 67[53-83] (0 ; 95)

Moyenne ± ET, années 57,2 ± 14,5 64,6 ± 26,6 61,7 ± 26

Adressage 

Centre de dépistage / diagnostic prénatal, n 30 0 1 0

Venu de lui-même, n 1 089 7 98 206

Gynéco / obstétricien, n 116 0 5 8

Autre spécialiste, n 3 644 26 347 520

Généraliste, n 1 014 7 84 151

Pédiatre (hôpital), n 333 6 47 84

Pédiatre (ville), n 52 3 21 28

Généticien, n 430 1 15 17

Centre de référence maladies rares, n 197 0 8 12

Centre de compétences maladies rares, n 13 0 0 3

Centre de prise en charge (CAMSP, CMPP, 

SESSAD…), n
24 0 0 1

Centre de protection maternelle et infantile (PMI), n 2 0 0 0

Association de patients, n 191 0 3 6

Autre, n 251 1 15 0

* 17 cas de  syndrome schwartz Jampel ont été retirés de l’effectif total.

Abréviations : CAMSP, Centre d'action médico-sociale précoce ; CMP, Centre médico-psycho-pédagogique ; ET, Écart type ; F/M, sexe ratio féminin/masculin ;

PMI, Centre de protection maternelle et infantile ; Q, Quartile ; SESSAD, Service d’éducation spécialisée et de soins à domicile.

Tableau 2 – Comptes de patients par codes ORPHA de maladie. Les décomptes des sous-types de maladie sont inclus dans le 

décompte de chaque maladie

code ORPHA de la 

maladie 
Nom de la maladie Patients vivants Patients décédés

273 Dystrophie myotonique de Steinert 5 412 1 275

606 Myopathie myotonique proximale 653 97

614
Myotonie congénitale

de Thomsen et Becker
448 11

684 Paramyotonie d’Eulenburg 270 12

682 Paralysie périodique hyperkaliémique 98 3

99734 Myotonie fluctuante 31 <3

99735 Myotonie permanente 12 0

99736 Myotonie sensible à l'acétazolamide 6 0

• Actualisation des données : les données démographiques (population totale) pour chaque pathologie 

(selon la nomenclature d’Orphanet) recensées dans la BNDMR sont disponibles publiquement.

La dernière mise à jour est disponible via le QR code.

Figure 1- Spectre des canalopathies musculaires
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a Fonctionnement du système BNDMR à l’échelle nationale : Les données de l’EDS BNDMR sont pseudonymisées et proviennent de la base de données BaMaRa à accès et 

collecte en soins courants [1]. BaMaRa est le successeur (mais plus large) d’une ancienne application appelée CEMARA [5].
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Discussion − Conclusion

Les effectifs des DM1 et des NDM sont inférieurs aux plus récentes estimations, suggérant : 

• un possible manque de recours aux soins pour les DM1 

• des patients NDM probablement peu symptomatiques et non demandeurs d’un suivi médical,

ce groupe de pathologies présentant un large spectre phénotypique. 

Ces résultats confirment le délai entre l'âge d'apparition des symptômes et le diagnostic, 7 ans pour les 

DM et 12 ans pour les NDM. Sachant que près de 38% des patients atteints de NDM sont diagnostiqués 

dans le cadre d'un dépistage familial" (Sternberg et al., poster SF-ENMG 2024, Annecy).

Figure 3- Sélection de la population pour l’estimation de l’incidence et de la 

prévalence
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Patients au diagnostic confirmé ou probable
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Patients non porteurs sains
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Patients de la cohorte
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N = 44
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