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Myopathies constitutionnelles 
et myosites inflammatoires chez l’enfant : 
comment en faire le diagnostic ?

à titre de diagnostic différentiel, en particulier pour les ASI sur-
tout de type 3, les syndromes myasthéniques congénitaux et la 
myasthénie.
L’imagerie musculaire en particulier par IRM doit être envisagée 
avant la réalisation d’une biopsie musculaire surtout si les 
CK sont normales. Elle permet une analyse de l’ensemble des 
muscles à l’inverse de la biopsie musculaire qui permet certes 
des analyses très détaillées, mais sur un échantillon d’un muscle 
donné. Actuellement on peut différencier différents patterns 
d’atteinte à l’IRM, en fonction du ou des muscles touchés et du 
type d’atteinte (diffuse, périphérique…), correspondant chacun à 
une maladie musculaire précise. Les données cliniques couplées 
à un pattern IRM spécifique peuvent ainsi conduire à l’étude 
du gène responsable, en particulier dans certaines myopathies 
congénitales et dystrophies musculaires [3].
Une épreuve d’effort lorsque l’âge de l’enfant le permet, en géné-
ral après 10 ans, est utile surtout lorsqu’il existe une fatigabilité 
anormale, des douleurs et/ou des crampes musculaires en parti-
culier au cours ou après effort. Elle permet d’évaluer l’adaptation 
à l’effort du sujet sur le plan respiratoire, cardiaque et au niveau 
métabolique. Surtout utile pour dépister certaines pathologies 
métaboliques, elle n’évite pas dans la majorité des cas le recours 
à la biopsie musculaire en cas de suspicion de myopathie struc-
turelle ou métabolique.
Parmi les explorations métaboliques on citera la lactacidémie, la 
carnitinémie, le dosage des acyl- carnitines plasmatiques et la 
chromatographie des acides organiques urinaires surtout utiles 
dans les situations de myolyse aiguë [1].
La biopsie musculaire reste toujours un geste à visée diagnos-
tique très souvent nécessaire, mais qui doit être envisagé 
après une analyse précise de la situation clinique et une 
démarche diagnostique rigoureuse. Dans bon nombre de cas, 
elle sera pratiquée précocement si la clinique et l’élévation 
des CK à plus de 1000 UI/l sont en faveur d’une dystrophie 
musculaire. À l’exception de l’IRM musculaire, les autres 
explorations n’ont en général pas d’intérêt dans ce type de 
situation. Lorsque les CK sont normales ou inférieures à 1000 
UI/l, la décision de la biopsie musculaire devra être discutée 
après une démarche diagnostique souvent plus longue, où la 
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1. Situation du sujet
Chez l’enfant, les myopathies constitutionnelles peuvent se 
définir comme des affections primitivement musculaires par 
mutation d’un gène affectant la structure et/ou le fonctionne-
ment normal du muscle squelettique. On peut distinguer  : les 
dystrophies musculaires congénitales (DMC) et progressives 
(DMP) dont la plus fréquente est la myopathie de Duchenne 
(DMD), les myopathies congénitales, les canalopathies mus-
culaires, les myopathies métaboliques, la maladie de Steinert. 
Pour la grande majorité le mode de révélation est un syndrome 
myopathique soit congénital soit progressif. Les présentations 
sous forme d’une myolyse aiguë et les signes d’atteinte centrale 
(retard psychomoteur et déficience intellectuelle dans certaines 
DMC, la maladie de Steinert ou la DMD) sont plus équivoques.

2. Différents examens complémentaires 
disponibles
Le dosage des créatines kinases (CK) plasmatiques est le premier 
examen à réaliser. Pratiqué dans des conditions adéquates, on 
admet chez l’enfant qu’une valeur des CK au dessus de 300 UI/l 
doit être considérée comme pathologique. Entre 300 et 1000 UI/l 
l’augmentation des CK n’est pas toujours synonyme d’atteinte 
musculaire primitive, en particulier ces chiffres peuvent se voir dans 
les amyotrophies spinales infantiles (ASI). Au delà de 1000 UI/l, 
l’élévation des CK traduit un processus myopathique, aigu ou chro-
nique, mais leur normalité ne l’exclut absolument pas [1].
L’électroneuromyogramme (ENMG) n’a pratiquement aucune 
place dans les pathologies strictement musculaires chez l’enfant. 
Néanmoins c’est un examen souvent incontournable, bien que 
pas toujours informatif, si l’on suspecte une canalopathie mus-
culaire (myotonies congénitales et paralysies périodiques) mais 
avec des tests très particuliers  [2]. Il peut être très intéressant 
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musculaires congénitales nécessiteront souvent une démarche 
diagnostique beaucoup plus complexe où l’IRM musculaire et 
la biopsie musculaire ont toute leur place. Il ne faut pas oublier 
la possibilité d’une maladie de Pompe dont le diagnostic repose 
sur l’étude de la maltase acide sur prélèvement sanguin (papier 
buvard), ensuite confirmé sur leucocytes et/ou fibroblastes et sur 
le plan moléculaire.
Chez l’enfant les myopathies les plus fréquentes sont les dys-
trophies musculaires progressives en particulier la DMD chez 
le garçon. On connaît actuellement plus 20 DMP différentes, 
le plus souvent autosomiques récessives à l’âge pédiatrique. 
La démarche diagnostique devant un syndrome myopathique 
de l’enfant doit être particulièrement rigoureuse et comporter 
quasiment toujours une biopsie musculaire avant d’envisager 
une étude moléculaire ciblée qui sera guidée par l’étude de la 
protéine correspondante à partir de la biopsie [4]. En dehors de 
la DMD, l’IRM musculaire prend une place prépondérante dans la 
démarche diagnostique de ce groupe de myopathies, surtout si 
les CK sont peu élevées [3].

4. Conclusion
La démarche diagnostique dans les myopathies constitution-
nelles chez l’enfant repose avant tout sur une analyse clinique 
rigoureuse qui doit s’inscrire dans la dynamique du développe-
ment. Les explorations complémentaires sont incontournables, 
mais doivent être bien maîtrisées. Elles ne sont pas toutes néces-
saires dans tous les cas. Il faut savoir les répéter dans certains 
cas. Le dosage des CK est indispensable mais ne donne qu’une 
orientation. Couplée aux données cliniques, l’IRM musculaire 
prend une place de plus en plus importante. La biopsie muscu-
laire reste le plus souvent incontournable, en particulier dans le 
diagnostic des dystrophies musculaires.
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place de l’IRM musculaire devient prépondérante. Dans tous 
les cas où une biopsie musculaire est réalisée, celle- ci devra 
être faite dans un centre de référence maladies neuromuscu-
laires pédiatrique. Le prélèvement devra comprendre plusieurs 
échantillons préparés immédiatement pour être en mesure 
de réaliser les techniques suivantes  : histologie classique en 
microscopie optique, histoenzymologie, immunocytochimie, 
microscopie électronique, études enzymatiques, étude en 
Western blot des protéines impliquées dans les dystrophies 
musculaires [4].
Les études en biologie moléculaire ciblées représentent actuel-
lement l’étape ultime de la démarche diagnostique. Dans de 
rares cas la présentation clinique conduira immédiatement 
à la réalisation de l’étude génétique ciblée (gène DMPK dans 
la maladie de Steinert, locus D4Z4 dans la dystrophie facio- 
scapulo- humérale). En général, la ou les études d’un ou plusieurs 
gènes interviendront successivement après et au cours d’une 
démarche diagnostique qui peut s’inscrire dans le temps. En 
effet les données cliniques et para- cliniques peuvent évoluer 
avec la croissance et la maturation de l’enfant, apportant des 
éléments d’orientation nouveaux, ainsi qu’avec l’avancée des 
connaissances sientifiques.

3. Indication des explorations en fonction 
de l’âge et des situations cliniques
Devant toutes situations, aiguës ou chroniques, qui peuvent 
évoquer une pathologie musculaire primitive, quel que soit 
l’âge, le premier examen à demander est le dosage des CK. Leur 
augmentation persistante, mais qui peut être fluctuante, au- 
dessus de 1000 UI/l, doit évoquer en premier lieu une dystrophie 
musculaire et conduire dans la majorité des cas à la réalisation 
d’une biopsie musculaire, précédée dans certains cas d’une IRM 
musculaire.
Devant un tableau de myolyse aiguë il faut toujours évoquer la 
possibilité d’une myopathie métabolique (mitochondriopathies, 
troubles de la bêta- oxydation, glycogénoses) et réaliser au 
moindre doute un bilan métabolique. Surtout il est capital de 
s’assurer du retour à la normale des CK dans le mois qui suit, afin 
de ne pas méconnaitre une dystrophie musculaire.
Chez le nourrisson la principale maladie neuromusculaire, qui 
n’est pas une myopathie, est l’amyotrophie spinale infantile dont 
le diagnostic est assuré directement par l’étude du gène SMN1. 
Parmi les principales myopathies à cet âge on citera la maladie 
de Steinert dont le diagnostic repose également directement 
sur l’étude du gène responsable. Les myopathies et dystrophies 


