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RESUME : La rencontre d’une dystonie, que ce soit en tant que
symptome entrant dans un cadre nosologique plus large ou en
tant qu’anomalie isolée, n’est pas exceptionnelle en pratique
clinique. La dystonie peut se produire a tous ages de la vie.
Un diagnostic précis est important afin d’optimiser la prise en
charge de ces affections souvent chroniques et invalidantes. Les
divers examens complémentaires devront inclure la résonance
magnétique nucléaire, incontournable dans le diagnostic et le
suivi des patients dystoniques. Nous présentons ici un apercu
des troubles dystoniques les plus fréquents et des solutions thé-
rapeutiques appropriées, ainsi qu’une proposition de classifica-
tion afin d’en simplifier le diagnostic.

Morts-cLEFS : Dystonie - Mouvements anormaux -
Classification - Traitement

DEFINITION ET SEMIOLOGIE

La dystonie, dont 1’étymologie vient du grec
«dus» (mauvais, mal) et de «tonon» (la tension),
se définit comme la survenue de contractures
musculaires anormales, involontaires et prolon-
gées. Celles-ci, souvent douloureuses et respon-
sables de postures anormales, tendent volontiers
vers 1’opisthotonos en cas de dystonie axiale, et de
mouvements lents, répétitifs, a type de torsion en
ce qui concerne les membres.

Ces mouvements sont prévisibles, reproducti-
bles -quoique parfois difficilement imitables- et
intéressent toujours les mémes groupes musculai-
res. Le tonus musculaire de base est souvent accru
(D).

Ces contractures anormales atteignent égale-
ment la musculature pharyngée, buccale et faciale,
sans jamais aucune systématisation fonctionnelle.
Elles peuvent étre partiellement contrélées par la
volonté, mais au prix d’un effort qui ne peut étre
longtemps maintenu.

On distingue les dystonies «fixes» des dysto-
nies «mouvantesy» par le fait que, dans les premie-
res, n’existe qu’une posture anormale, vicieuse,
alors que dans les secondes vient se greffer en plus
un mouvement parasite, déclenché souvent (mais
pas toujours) par un mouvement volontaire.

La dystonie «fixe» est un mode de révélation
classique de nombre de dystonies (2).

Certains acces dystoniques sont déclenchés par
des positions particuliéres (crampe du violoniste
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ou de I’écrivain), des gestes, la percussion ou I’ef-
fleurement de certaines zones, ou encore certains
excitants. A I’inverse, 1’acces dystonique peut étre
calmé par un «geste antagoniste» particulier et
bien précis, impliquant des groupes musculaires
non touchés par la dystonie. Ce geste est généra-
lement connu du patient affecté. Il est parfois pos-
sible de faire céder la dystonie par une stimulation
cutanée, de nouveau bien précise.

Ces caractéristiques sont hautement spécifiques
des troubles dystoniques (2), tout comme le carac-
tére aggravant des mouvements volontaires impli-
quant les muscles coupables.

D’autres signes sont évocateurs de phénomenes
dystoniques, comme la génése de mouvements en
miroir «mirroring», ¢’est-a-dire, 1’obtention d’un
mouvement involontaire (parfois avec des carac-
téristiques dystoniques), impliquant le membre
sain controlatéral au membre habituellement dys-
tonique, lors de 1’activation de ce dernier.

Enfin, la diffusion «overflow», qui traduit I’im-
plication dans le mouvement anormal de groupes
musculaires adjacents, normalement épargnés, ou
en tout cas, n’étant jamais indépendamment la
proie de dystonies, est aussi un argument impor-
tant pour le diagnostic (2).

On rencontre également des tremblements
dystoniques, avec pour caractéristiques, une irré-
gularité plus ou moins marquée, 1’activation de
muscles non requis pour le maintien de la posture
et son accentuation lorsque le membre est porté
dans une position opposée a la posture anormale.

La posture dystonique céde assez facilement a
la mobilisation passive, tout au moins au début,
mais une fois laché, le membre regagne lente-
ment et inexorablement sa position vicieuse.
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TABLEAU I. CLASSIFICATION DES DYSTONIES

1. Dystonie idiopathique ou «primaire» : il s’agit d’un trouble dys-
tonique permanent ou transitoire, focal ou généralisé, totalement isolé
sur le plan clinique, sans anomalie structurelle mise en évidence. Une
cause génétique peut étre retrouvée ou non. Ce concept repose sur
I’idée de pathologie «fonctionnelley.

2. Dystonie syndromique ou «Dystonie plus» : la dystonie s’accom-
pagne ici d’autres troubles neurologiques ou cliniques distincts, mais
tout comme les dystonies idiopathiques, sans anomalie structurelle
démontrable par les moyens d’investigation actuels. Cette catégorie
ce distingue donc des dystonies idiopathiques, en ceci qu’il existe
d’autres anomalies neurologiques, et des dystonies hérédo-dégénéra-
tives par le fait que les troubles précités n’entrent pas dans le cadre
d’une maladie neurodégénérative.

3. Dystonie secondaire : I’anamnése permet, dans ce cas, de mettre
en évidence une cause exogene, souvent avec une certitude élevée.
Les examens complémentaires démontreront alors presque toujours le
caractére secondaire de la dystonie.

4. Dystonies paroxystiques : cet ensemble de pathologies se carac-
térise par le fait que la dystonie (qui revét ici les caractéristiques de
pureté des troubles idiopathiques) n’est ni progressive ni permanente,
elle survient par acces déclenchés par certains mouvements brusques
(dystonie kinésigénique), un exercice prolongé (dystonie induite par
I’exercice) ou par d’autres circonstances (thé, alcool, café). Le retour
a la normale entre les accés est la regle.

5. Dystonie hérédo-dégénérative : dans ce cadre, la dystonie souvent
généralisée est assez rarement au premier plan, s’accompagnant de
troubles divers, multisystémiques neurologiques et viscéraux souvent
évocateurs. Le caractere presque toujours inéluctablement progressif
de ces affections (tant sur le plan viscéral que neurologique) en fait
toute la gravité. Ici, les examens complémentaires permettront de
mettre en évidence les 1ésions structurelles dégénératives causant,
entre autres, la dystonie qui n’est alors qu’un symptéme parmi
d’autres.

Les symptomes s’atténuent ou disparaissent
généralement pendant le sommeil, ils fluctuent
parfois au cours du nycthémere.

Certaines affections peuvent mimer des trou-
bles dystoniques et doivent donc étre recher-
chées.

Nous pensons aux troubles factices, au
maniérisme schizophrénique (camptomor-
phisme, échopraxie...), a la catalepsie cireuse,
a I’hystérie de conversion, aux troubles ostéo-
ligamentaires, a I’hyperekplexie (surtout dans
les dystonies paroxystiques) et au syndrome de
I’homme raide, auto-immun, paranéoplasique
ou secondaire a un diabéte insulinodépendant.

D’autres symptomes neurologiques, quoique
proches, ne doivent pas étre confondus avec la
dystonie. Il s’agit en substance des mouvements
causés par un dysfonctionnement des ganglions
de la base, du thalamus ou des noyaux rouges ou
ceux résultant d’atteintes de la voie pyramidale.

Enfin, plus rarement, des affections telles que
les tics simples, le spasme facial ou certaines
épilepsies peuvent mimer des troubles dystoni-
ques paroxystiques ou permanents, comme par
exemple le mal partiel continu de Kojewnikov.
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EPIDEMIOLOGIE

L’épidémiologie des troubles dystoniques est
difficile a évaluer. Il s’agit de maladies rares
si elles sont prises individuellement mais loin
d’étre négligeables si on les considére comme
un groupe; dans cette optique, on peut considé-
rer qu’un peu plus d’une personne sur huit mille
présentera, a quelque age que ce soit, un trouble
dystonique au cours de son existence (3). Les
formes les plus fréquentes consistent en dysto-
nies focales primitives, peu évolutives et de bon
pronostic.

CLASSIFICATION

La dystonie peut exister en tant que symptome
dans un tableau dégénératif ou en tant qu’ano-
malie isolée, parfois méme sine materia.

Il importe de savoir que dans plus de 40% des
cas, aucune cause ne pourra étre retrouvée (3, 4);
le rendement diagnostique est toutefois optimisé
en cas de consultation auprés d’un neurologue
spécialisé dans les mouvements anormaux.

Compte tenu du nombre important de dia-
gnostics a évoquer devant la découverte d’un
trouble dystonique, il semble judicieux de clas-
ser rapidement les symptomes dans I’un des cinq
grands cadres nosologiques repris au tableau I,
librement adaptés des travaux des Professeurs
Vercueil (4) et Vidailhet (3, 5), en s’aidant d’une
anamnése et d’un examen clinique fouillé ainsi
que de quelques examens complémentaires dont
les plus utiles sont la résonance magnétique de
I’encéphale, 1’¢électroencéphalogramme, 1’¢lec-
tromyogramme, les potentiels évoqués, le fond
d’oeil, ainsi que certains dosages biologiques et
urinaires chez I’enfant (6).

LES DYSTONIES LES PLUS FREQUENTES

- En ce qui concerne les dystonies primaires,
I’on recherchera surtout les nombreuses formes
de dystonie idiopathique de torsion DYT (DY T-1
a DYT-11) (7) en particulier si la RMN est nor-
male.

Ces dystonies comprennent les anciennes dys-
tonies musculaires déformantes et le syndrome
décrit au tournant du siecle par Ziehen et Oppen-
heim chez les juifs ashkénazes.

Les dystonies focales sont trés fréquentes et
parfois associées les unes aux autres, qu’il s’agisse
de la crampe de I’écrivain, du blépharospasme, du
torticolis idiopathique, du syndrome de Meige
(dystonie palpébrale et spasme labial) ou de la
dystonie segmentaire isolée.

- Pour les dystonies syndromiques, plus rares,
nous citerons essentiellement pour mémoire les



TABLEAU II. SIGNES CLINIQUES D’ORIENTATION POUR LES DYSTONIES
LES PLUS FREQUENTES (REF. 8 A 12)
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Chez I’enfant Chez la personne
et I’adulte agée
Anomalie des Disparition des Hyper-réflexie:
réflexes ROT: Atrophie
ostéotendineux Acanthocytose, multisystémique,
gangliosidose GM2 Dégénérescence
(Tay-Sachs), corticobasale.
mitochondriopathies,
leucodystrophie
métachromatique et
ataxie télangiectasie.
Anomalies maladie de Wilson
cornéennes (anneau de Kayser-
Fleisher), ataxie-
télangiectasie.
Troubles Maladie de Gaucher Paralysie
oculomoteurs type III (8), Nieman- supranucléraire
Pick type C, progressive,
les ataxies syndrome
spinocérébelleuses. corticobasal.
Chorée de Huntington
Mydriase bilatérale | Chorée de Sydenham
Anomalies Gangliosidoses GM1 et | Maladie de
rétiniennes 2, les mitochondriopathies | Huntington
la céroidelipofuscinose,
la leucodystrophie méta-
chromatique, la maladie
de Krabbe et la PKAN2
(maladie de Hallervorden-
Spatz) (9, 10)
Troubles Lesh-Nyhan, Démence a
intellectuels mitochondriopathies, corps de Lewy,
acidurie glutarique, paralysie
céroide-lipofuscinose, supranucléaire
Nieman-Pick de type progressive,
C (11), leucodystrophie | atrophie
métachromatique, corticobasale.
Maladie de Huntington
Ataxie Leucodystrophie Atrophie
cérébelleuse métachromatique, multisystémique
ataxie-télangiectasie, (Atrophie
maladie de Hartnup, olivo-ponto-
mitochondriopathies, cérébelleuse).
maladie de Wilson (12),
syndrome de Pettigrew,
céroide-lipofuscinose,
Nieman-Pick type C,
acanthocytose, Ataxies
spino-cérébelleuses
Syndrome Dystonies dopasensibles, | Maladie de
Parkinsonien Parkinson juvénile, Parkinson, paralysie
Maladie de Wilson, supranucléaire
acanthocytose, maladie | progressive,
de Fahr et PKAN2 atrophie
(Hallervorden-Spatz), multisystémique,

Dystonies dopasensibles,
maladie de Huntington

Atrophie cortico-
basale.

Résurgence des La plupart des La plupart des
réflexes dystonies dégénérescences
archaiques héréditaires lices a I’age
Troubles Maladie de Atrophie
végétatifs Fabry, multisystémique
et sensitifs leucodystrophie (Syndrome de
métachromatique Shy et Drager).

TABLEAU III. LES CAUSES CLASSIQUES DE DYSTONIES SECONDAIRES
(REF. 13 A4 17)

- AVC (noyaux de la base, thalami, noyaux rouges) (13, 15);

- Antécédents d’anoxie néonatale ou d’hémorragie péri-ventriculaire;

- Prise de neuroleptiques y compris les neuroleptiques cachés
(métoclopramide) (14);

- Ictere nucléaire (16);
- Chorée de Sydenham;
- Syndrome des anticoagulants lupiques;

- Hydrocéphalie a pression normale;
- Sclérose en plaques;

- Processus expansif intracranien;

- Traumatisme cérébral (17);

- Malformation artério-veineuse;

- Thyrotoxicose;

- Thrombophlébite cérébrale;

- Intoxications diverses notamment aux pesticides et a certains
champignons.

dystonies myocloniques sensibles a 1’alcool et la
dystonie dopasensible de Segawa, trés rare, mais
dont I’extréme dopasensibilité en fait un diagnos-
tic a évoquer absolument en raison de son excel-
lent pronostic (20).

Ces troubles sont peu fréquents et la présence
de signes associés a la dystonie doit faire recher-
cher absolument une maladie hérédo-dégénérative
incipiens.

- Les dystonies secondaires sont, de fait, les plus
gratifiantes a explorer; nous avons cité ci-avant
leurs causes les plus fréquentes.

- Les dystonies paroxystiques sont caractéris-
tiques; il en existe trois groupes, définis par les
circonstances déclenchantes. Les dystonies kiné-
sigéniques, induites par 1’exercice, et par des
excitants (café, thé, alcool). Ces troubles ont un
caractere familial souvent évident et sont dus aux
mutations DYT-9 pour les dystonies kinésigéni-
ques et DYT-8 pour celles induites par les exci-
tants (non kinésigéniques) (1).

- Les dystonies hérédo-dégénératives compren-
nent le groupe le plus vaste et le plus hétérogéne.

11 s’agit le plus souvent chez I’enfant de thésau-
rismoses ou de vices métaboliques congénitaux ou
héréditaires.

Chez la personne agée, il s’agit le plus souvent
de dégénérescences liées a I’age plus ou moins
favorisées par un terrain génétique prédisposant.
(Tableau II).

AXES D’INVESTIGATION

Pour parvenir a déterminer dans quelle caté-
gorie devront étre classés les troubles mis en
¢évidence, outre I’impression clinique, il convient
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de suivre quatre grands axes d’investigation, a
savoir 1’age de survenue, la présence ou non de
signes cliniques et d’éléments anamnestiques
évocateurs d’une cause particuliére ou d’une
dystonie secondaire, la topographie de la dysto-
nie et enfin, les données de I’imagerie par réso-
nance magnétique nucléaire.

AGE DE SURVENUE

Les dystonies graves se rencontrent plus
volontiers aux deux extrémes de la vie. Les dys-
tonies survenant avant trente ans ont souvent un
caracteére plus évolutif, elles débutent souvent
aux membres inférieurs pour s’étendre au tronc
et aux membres supérieurs (1).

- Avant trois ans, les dystonies hérédo-dégénéra-
tives prédominent.

- Entre trois et vingt-cinq ans, ce sont les dysto-
nies primaires que I’on rencontre le plus souvent,
notamment le groupe des dystonies idiopathi-
ques de torsion (DYTI1-11) (7).

La survenue de dystonies secondaires ne doit
pas étre négligée, en effet, les accidents neu-
rologiques survenant avant trois ans (anoxie
néonatale, hémorragie péri-ventriculaire ou sous-
durale) ne se manifestent souvent que plus tardi-
vement, sous forme de dystonie, dans cette tran-
che d’age (8).

La plupart des autres dystonies secondaires

peuvent également étre retrouvées.
- Apres vingt-cing ans, les dystonies idiopathi-
ques focales dominent. Des dystonies secondai-
res sont toutefois fréquemment découvertes, par
exemple chez les patients psychiatriques.

Certaines affections hérédo-dégénératives

peuvent se manifester, notamment la chorée de
Huntington.
- Les personnes agées sont surtout frappées par
les maladies hérédo-dégénératives lies a 1’age
comme la maladie de Parkinson, la dégénéres-
cence corticobasale, 1’atrophie multisystémique
ou le syndrome de Steel-Richardson-Olszewski
(paralysie supranucléaire progressive) mais éga-
lement par les dystonies focales et secondaires
(en particulier post-AVC).

CONTEXTE CLINIQUE

Certaines anomalies associées, reprises dans
le tableau II peuvent orienter le diagnostic.

Les principales causes de dystonies secondai-
res sont reprises dans le tableau II1.

TOPOGRAPHIE

Suivant la distribution corporelle de la dysto-
nie, il est possible de récolter des informations
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précieuses pour |’orientation diagnostique. On
distingue les dystonies focales ou une seule par-
tie du corps est touchée (ex : crampe de I’écri-
vain), les dystonies segmentaires ou une région
du corps toute entiére est coupable (ex : dysto-
nies cranio-cervicales, cervico-brachiales), les
dystonies multifocales regroupant en fait diffé-
rentes dystonies focales non contigués (ex : blé-
pharospasme et crampe de 1’écrivain) et enfin,
les dystonies généralisées qui touchent le corps
entier (en pratique au moins les deux jambes et
une autre partie du corps, ex: dystonie muscu-
laire déformante) ou hémicorporelles (ex : dys-
tonie secondaire a la destruction des noyaux gris
hétérolatéraux) (1).

DONNEES DE L’IMAGERIE

Les données iconographiques pertinentes,
consistant idéalement en clichés RMN éventuel-
lement complétés par une étude fonctionnelle
de médecine nucléaire, peuvent étre divisées en
quatre catégories.

1. Examen protocolé comme normal, évoca-
teur d’une dystonie primaire.

2. Examen montrant des 1ésions systématisées,
bilatérales, plaidant pour une dystonie hérédo-
dégénérative (18), comme le céleébre «oeil de
tigre» considéré comme pathognomonique de
la dystonie progressive PKAN2 (anciennement
maladie de Hallervorden et Spatz).

3. Examen montrant des lésions diffuses
témoignant soit d’une maladie dégénérative
avancée soit de séquelles diverses.

4. Enfin, I’imagerie peut démasquer une
Iésion focale, isolée, évocatrice d’une dystonie
secondaire séquellaire.

Rappelons qu'une RMN normale avant 1’age
de deux ans se doit d’étre répétée une fois la
myélinisation terminée (19).

ProNoOSTIC

Le pronostic est conditionné par la cause du
trouble dystonique. On peut considérer qu’il est
globalement bon pour une dystonie primaire
généralisée peu évolutive aprés cing a dix ans,
ou pour les dystonies focales.

Le pronostic de la dystonie de Segawa est
excellent en raison de sa dopasensibilité.

Pour les autres dystonies primaires, le pronostic
varie au prorata de la dopasensibili¢ et de I’évoluti-
vité de la dystonie.

Les dystonies secondaires ont un pronostic varia-
ble selon les causes et leur réversibilité potentielle;
si I’évolution de la chorée de Sydenham est moins
péjorative, le pronostic, en termes de récupération,
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TABLEAU IV. LES MOLECULES LES PLUS USITEES ET LEUR EFFICACITE

Anticholinergiques Le chef de file est le trihexyphénidyle
(Artane®) avec une progression par paliers
des doses administrées, pour parvenir a des
doses élevées. Cette classe médicamenteuse
est toutefois peu efficace en ce qui concerne
les dystonies focales du segment cranio-
cervical.

Myorelaxants Le liorésal ou des benzodiazépines doivent
étre prescrits tant pour traiter la maladie elle-
méme, que pour soulager les douleurs intenses
et épuisantes qu’endurent les patients
dystoniques.

Anticonvulsivants Le plus efficace semble étre le valproate
de soude, mais le manque d’études en ce
domaine rend I’indication incertaine.

Toxine botulique Les injections de toxine botulique sont sur-
tout utilisées dans les dystonies focales, prin-
cipalement le blépharospasme et le torticolis
spasmodique (elles sont d’ailleurs rembour-
sées en Belgique dans ces indications comme
traitement de premiére ligne). Ce traitement
est également connu pour agir tant sur le phé-
nomene dystonique que sur la douleur qu’il
engendre. Le facteur limitant de cette théra-
peutique est bien évidemment la quantité de
toxine que 1’on peut injecter sans induire d’ef-
fets systémiques indésirables, ce qui rend

son usage plus malais¢ dans les dystonies
étendues.

Divers L’alcool, la caféine, le tétrahydrocannabinol
et certains béta-bloquants sont parfois utilisés
sans véritable argument (excepté bien siir dans
les rares dystonies sensibles a I’alcool), tout
comme la vitamine E, les anti-oxydants et les
huiles de poissons dans les formes hérédo-
degénératives.

est compromis pour les dystonies post-AVC et
mitigé en ce qui concerne les processus expansifs
intracraniens.

En ce qui concerne les dystonies paroxystiques,
il semble que le pronostic soit généralement bon,
méme s’il existe des formes progressives avec spas-
ticité (mutation DY T-10).

Les affections hérédo-dégénératives présentent
un pronostic trés sombre, marqué par une évolution
souvent inéluctable tant sur le plan neurologique
que systémique, avec des défaillances organiques
séveres et une démence progressive entrainant sou-
vent une issue fatale.

TRAITEMENT

Bien que le traitement soit idéalement étiolo-
gique, ceci reste peu applicable en pratique. C’est
pourquoi la prise en charge des dystonies reste
souvent peu spécifique.

Avant de détailler les thérapies possibles, il
convient de souligner le caractére nécessairement
multidisciplinaire de la prise en charge de ces

patients, avec en sus, des séances de kinésithéra-
pie, de physiothérapie et de relaxation souvent trés
efficaces sur le plan symptomatique.

Ajoutons que 1’usage d’antalgiques purs, quelle
que soit leur puissance et méme s’il s’agit d’opia-
cés, s’avere souvent trés décevant pour controler
la douleur.

Il convient de tenter un traitement de substitu-
tion dopaminergique devant toutes les dystonies
hémicorporelles, la plupart des dystonies généra-
lisées et certaines dystonies segmentaires et multi-
focales.

Nonobstant le fait que les dystonies véritable-
ment dopasensibles soient en fait exceptionnel-
les, le bénéfice majeur qu’apporte une éventuelle
dopasensibilité ne saurait étre négligé (20, 21).

Ensuite, en cas de doparésistance, toute une
série de molécules trés diverses se disputent I’in-
dication, sans qu’il existe de véritable consensus
en la matiére, principalement en raison du peu
d’efficacité du traitement médicamenteux; tout au
plus existe-t-il quelques guides de «bonne prati-
que». Lattitude la plus souvent admise consiste
a ¢laborer une thérapeutique personnalisée, sui
generis, au cas par cas. Les molécules les plus uti-
lisées sont reprises au tableau IV (1, 22).

Enfin, dans les cas rebelles, la possibilité de
traitements plus invasifs doit étre envisagée. Une
stimulation intrapallidale (stimulation cérébrale
profonde par implantation d’¢lectrodes régla-
bles dans les globes péles internes) peut étre dis-
cutée, en fonction de la clinique, de 1’age et de
I’état général du patient; elle peut, dans certains
cas, apporter des rémissions quasi miraculeuses
et souvent améliorer significativement la dystonie
plusieurs jours ou semaines apres I’implantation
des stimulateurs. On peut également proposer la
mise en place d’une pompe délivrant du bacloféne
en intrathécal, en particulier pour les dystonies
généralisées secondaires s’accompagnant de phé-
nomenes spastiques. D’autres techniques efficaces
existent, telles la myectomie des muscles coupa-
bles et les dénervations sélectives (qui sont réser-
vées aux dystonies cervicales), mais leur usage
reléve d’une pratique extrémement spécialisée,
qui déborde le cadre de notre exposé (1).

CONCLUSION

L’exploration d’une dystonie représente un
exercice difficile, car le phénoméne dystonique,
pourvu qu’il soit reconnu comme tel, réunit une
grande variété de présentations cliniques et ren-
voie a de nombreuses étiologies.

Marsden considére que dans un peu plus de
40% des cas aucune étiologie ne pourra étre mise
en évidence (23).
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