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Les maladies rares 

Définitions, situation au Québec et défis
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Qu’est qu’une
maladie rare? 

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-003397/
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Maladies orphelines
• Le terme "orphelin" est apparu au début des années 1980 aux États-Unis en rapport avec le 

traitement des maladies rares. 
• Il n'existe pas de traitement pour cette maladie autre que le traitement des symptômes. 
• Les compagnies ou chercheurs peu disposés à développer un médicament pour une maladie rare.
• Les États-Unis, l'Europe et quelques autres pays ont établi des lois ou règlements qui permettent 

aux compagnies d'obtenir des avantages fiscaux et autres pour développer un traitement pour une 
maladie rare. 

• Le médicament expérimental obtient alors la désignation de "médicament orphelin".

(RQMO, http://gailmaladiesrares.blogspot.com/2010/10/quest-ce-quune-maladie-rare-et.html)
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Maladie rare vs maladie orpheline
• La grande majorité des maladies rares sont orphelines sur bien des plans:

• manque d'information sur la maladie, 
• retard dans le diagnostic, 
• peu d'information sur la prise en charge médicale, 
• peu ou pas de recherche et 
• pas de traitement (il n'existe qu'environ 350 médicaments orphelins pour environ 7000 

maladies rares).

(RQMO, http://gailmaladiesrares.blogspot.com/2010/10/quest-ce-quune-maladie-rare-et.html)
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Maladies rares au Québec 

• Surprévalence de certaines maladies rares

• Organisation de cliniques spécialisées depuis longtemps
• Maladies neuromusculaires
• Acidose lactique
• Dyslipidémie familiale
• Etc…
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Politique 
Québécoise 
pour les 
maladies rares

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-003397/
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https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-003397/



Groupe de recherche interdisciplinaire 
sur les maladies neuromusculaires

Maladies rares : Défis 
• Retards dans les diagnostics
• Manque d’information
• Manque de soins coordonnés et de qualité appropriée
• Conséquences sociales
• Fardeau psychosocial pour toute la famille
• Difficultés d’accès aux services sociaux 
• Rarement de traitement efficace
• Fardeau financier
• Traitements coûteux et inégalités d’accès aux traitements et aux soins

(Wong-Tieger 2012; European Commission, 2012)
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Maladies rares : Réadaptation
• Plusieurs diagnostics nécessitent un suivi en réadaptation

• Maladies neuromusculaires
• Plusieurs maladies pédiatriques

• Atteintes multisystémiques

• Dispensation des services 
• 1er ligne
• 2e ligne
• 3e ligne 



Groupe de recherche interdisciplinaire 
sur les maladies neuromusculaires

Dystrophie musculaire Canada, 2016

Exemple de MNM
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La pratique en 
réadaptation en maladies 

rares 
Le défi d’une pratique basée sur les données probantes
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Les données probantes en maladies rares
• Articles scientifiques

• Peu nombreux
• Réadaptation?

• Peu ou pas abordées dans le cursus universitaire
(Aymé et al. 2007)

• Connaissances éparpillées à travers les sources dʼinformation
• Connaissances

• Déficiences, limitation d’activités, restrictions de participation
• Interventions et approche pronostic
• Références 
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Évaluation
• Déficiences, limitation d’activités ou restriction de participation
• Contexte de l’évaluation dans une maladie progressive

• Dépistage
• Documenter l’évolution dans le temps (histoire naturelle de la maladie)
• Prévoir des services en temps opportun
• Documenter la sévérité de la maladie avec une comparaison avec les valeurs de 

références
• Permettre le recrutement dans un essai thérapeutique
• Recherche/essais thérapeutiques
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La diffusion des  connaissances en maladies 
rares
• Piège des maladies communes…

• Guide de pratique souvent en lien avec les 
connaissances sur les traitements (le plus 
approprié, efficacité, etc.)

• Répartir les besoins des intervenants en lien avec les 
besoins du client lors de sa visite

• Qu’est-ce que la maladie?
• Quelle est l’évolution?
• Puis-je avoir des enfants?
• Vais-je perdre la marche?
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Sélection des instruments/outils de mesure

• Contexte des maladies rares
• Outils génériques vs spécifiques
• Recherche documentaire
• Qualités métrologiques 
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La pratique en 
réadaptation en maladies 

rares 
Quelques ressources
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• https://neuromuscularnetwork.ca/
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• https://neuromuscularnetwork.ca/

https://neuromuscularnetwork.ca/activities/knowledge-translation/





https://neuromuscularnetwork.ca/events/
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https://neuromuscularnetwork.ca/events/



DYSTROPHIE MYOTONIQUE 
DE TYPE 1 

Définitions 

GUIDE À L’INTENTION DES OMNIPRATICIENS 

Dernière mise à jour : 21 novembre 2017 

Anticipation 
Tendance de certaines maladies 
génétiques dont les personnes 
atteintes présentent des symptômes 
plus précoces ou plus sévères que 
les générations précédentes 
(augmentation de la gravité d’une 
génération à l’autre). 
 
Myotonie 
Délai dans le relâchement 
musculaire après une contraction 
volontaire.  
 
Phénotype 
Ensemble des caractéristiques 
observables (ou visibles) d’un 
individu. 
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Tardif, moins 
sévère 

Phénotype 
léger 

Les cataractes apparaissant vers l’âge de 40 ans et elles sont souvent le 
seul symptôme incapacitant. Âge médian du décès : 73 ans (50-99 ans). 

 Phénotype 
adulte 

Les symptômes se manifestent entre l’âge de 10 et 40 ans. Âge médian 
du décès : 54 ans (24-75 ans). 

 Phénotype 
infantile 

Les symptômes apparaissant entre 1 an et 10 ans. Âge médian du dé-
cès : 48,5 ans (15-55 ans). 

Précoce, plus 
sévère 

Phénotype 
congénital 

Les symptômes sont présents dès la naissance ou avant l’âge d’un an. 
Les enfants présentent des atteintes sévères et la majorité d’entre eux 
décède dans la première année de vie. 

Apathie – Somnolence – Fatigue 
Diarrhée / Constipation 
Douleur (lombaire, diffuse, abdominale) 
Dysphagie (risques d’aspiration bronchique) 
Habitude de vie, alimentation, arrêt tabagique 
Risques respiratoires lors de l’usage d’opiacés 
Risques de chutes 
Transmission génétique dominante 
Trouble du rythme cardiaque 
Vaccination 

LES 10 PRIORITÉS 
DE LA PRISE EN 

CHARGE EN 
MÉDECINE 
FAMILIALE 

Figure 1. Atteintes multisystémiques dans la 

LA DM1a – UNE MALADIE 
HÉRÉDITAIRE, MULTISYSTÉ-

MIQUE ET COMPLEXE 

a Appellation les plus courantes : Dystrophie myotonique de 
type 1 (DM1), Dystrophie de Steinert, Maladie de Steinert, 
Myotonic dystrophy type 1 (DM1), Steinert’s Disease.  

 Tous les systèmes sont touchés (figure 1). 
 Affecte autant les hommes que les femmes. 
 Vieillissement prématuré de tous les systèmes. 
 Maladie génétique à transmission dominante, 

avec phénomène d’anticipation* (plus marqué 
lorsque le gène est transmis à l’enfant par la 
mère). Prévalence :  

 Mondialement : 1 / 8000; 
 Saguenay-Lac-Saint-Jean : ≈ 1 / 475, c’est 

la population la plus importante au monde. 
S’explique par l’effet fondateur (voir le 
dépliant de CORAMH sur le sujet). 

 La gravité et l’âge d’apparition des symptômes 
sont regroupés en quatre phénotypes* : 

 

DYSTROPHIE MYOTONIQUE 
DE TYPE 1 

Figure 1. Atteintes multisystémiques dans la DM1.  

GUIDE DE PRATIQUE CLINIQUE EN ERGOTHÉRAPIE 
ADAPTÉ AU CONTEXTE DE LA 1RE LIGNE 

ABRÉVIATIONS  
BiPAP  Bilevel positive airway pressure  
CMNM Clinique des maladies 

neuromusculaires 
CPAP Continuous Positive Airway 

Pressure 
DM1 Dystrophie myotonique 

de type 1 
DMC Dystrophie musculaire Canada 

FR Fauteuil roulant 
MNM Maladies neuromusculaires 
PAD Programme d’adaptation de 

domicile 
PAM Programme des aides maté-

rielles 
PAT Programme des aides tech-

niques 
SHQ Société d’habitation du Québec 
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DÉVELOPPEMENT DU GUIDE  
Le présent guide est un résumé 
des recommandations du « Guide 
de pratique en ergothérapie pour 
la clientèle atteinte de dystrophie 
myotonique de type 1 (DM1), 
phénotype adulte (2015) » (après 
nommé « guide long »). Le guide 
long vise à soutenir la prise de 
décision des ergothérapeutes œu-
vrant auprès de la clientèle DM1, 
particulièrement en 2e et 3e ligne. Il 
se base sur les données probantes 
et un consensus formalisé réalisé 
auprès d’ergothérapeutes experts 
des CMNM du Québec.  
Le guide court a été adapté au 
contexte de pratique des ergothéra-
peutes travaillant en 1re ligne. De 
nouvelles informations ont été ajou-
tées, afin de répondre adéquate-
ment à la pratique de 1re ligne ou 
en fonction de nouvelles évidences 
scientifiques. 
Ce guide court se veut un docu-
ment de référence clinique rapide. Il 
est recommandé de consulter le 
guide long pour de l’information 
supplémentaire.  
Disponible gratuitement : 
cynthia.gagnon4@usherbrooke.ca 

À SAVOIR 

 La pratique en ergothérapie de 1re ligne étant surtout basée sur le motif de référence 
(réponse à un besoin spécifique d’un patient), il est possible d’utiliser ce guide court en 
se référant seulement aux sections appropriées. Le Modèle canadien du rendement oc-
cupationnel (MCRO) a été utilisé pour structurer ce guide court. Une concordance avec le 
Processus de production du handicap (PPH) est incluse, afin de refléter la structure du 
guide long. 

 La dystrophie myotonique de type 1 (DM1), aussi appelée maladie de Steinert, est une 
maladie neuromusculaire multisystémique (figure 1) affectant la réalisation de plusieurs 
occupations et habitudes de vie. 

 Elle nécessite une prise en charge structurée et multidisciplinaire. 
 La collaboration interdisciplinaire et le partage des rôles sont implicites tout au long 

du guide. 

 La clientèle atteinte de maladies neuromusculaires (MNM) est généralement suivie par 
une clinique spécialisée en maladies neuromusculaires (CMNM), en collaboration avec 
les services de 1re ligne. N’hésitez pas à référer ou contacter votre CMNM.  

 Les ergothérapeutes de 1re ligne 
ont un rôle primordial à jouer 
dans les soins offerts aux per-
sonnes atteintes de MNM.  

 Veuillez noter que, pour minimi-
ser l’ampleur du guide, seules 
les recommandations en lien 
avec les atteintes spécifiques 
à la DM1 (identifiées en italique 
et gras) sont présentées. Ces 
recommandations spécifiques 
visent à complémenter les 
guides de pratique généraux en 
ergothérapie. 

 Les mots accompagnés d’un 
astérisque* sont définis à la 
page 2. 

 La bibliographie complète est 
disponible dans le guide long. 

https://savoirs.usherbrooke.ca/handle/11143/13620 https://santesaglac.gouv.qc.ca/medias/2019/02/ERGO_DM1_1reLigne_final_fr.pdf

https://santesaglac.gouv.qc.ca/medias/2019/02/ERGO_DM1_1reLigne_final_fr.pdf
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SUR LES RÔLES ET INTERVENTIONS 
EN PHYSIOTHÉRAPIE POUR 
 FAVORISER LA SEXUALITÉ
DES ADULTES ATTEINTS D’UNE 
MALADIE NEUROMUSCULAIRE

GUIDE DE PRATIQUE

https://savoirs.usherbrooke.ca/handle/11143/19130
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Exemples d’interventions 
en maladies rares

Quelques résultats récents … 
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https://www.myotonic.org/what-dm/how-dm-affects-your-body

DM1 ARSCS

Beaudin, M. Cerebellum. 2019 Dec;18(6):1098-1125
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MNM et exercice/réadaptation

• Amélioration de la coordination des membres, 
de la fonction physique, de l’équilibre et de la 
mobilité

• Problèmes méthodologiques majeurs: 
• Manque de puissance 
• Aucun suivi à long terme

Exercice en DM1 Réadaptation en ataxie
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?La région du 
Saguenay-Lac-Saint-Jean 
est spéciale

En raison du triple effet fondateur!

1 personne / 1000 est atteinte de DMOP

1 personne / 475 est atteinte de DM1

1 personne / 1932 est atteinte d’ARSCS



Seulement
une clinique

1500 patients 
à l’intérieur d’un rayon de 100 km

100 km 100 km

Photo credit: Google Earth



Développement de données probantes
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• Produit de transfert des connaissances

• À l’été 2023: https://www.grimn.ca/
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Messages clés

• Maladies rares en réadaptation:

−Rigueur

− Intégration de communautés de pratique

−Apprenant tout au long de la vie

−Rôle primordial dans parcours de soin

−Participation à la recherche 
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