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CONTEXTE SCIENTIFIQUE



CLASSIFICATION



Le diagnostic 

- Expertise clinique/EMG

- Biologie: CK, anticorps specifiques, dosage enzymatiques…..

- Génétique 

- Imagerie musculaire: IRM  musculaire (Scanner musculaire si CI) 

- Echographie musculaire: moins utilisée, repérage avant biopsie 



COMMENT JE FAIS UNE IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER

Quelles indications

Quel protocole

Les bases de l’interprétation

Les principales entités



IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER

▪ Place croissante

▪ Nombreux avantages, peu de contre-indications

▪ 2 grandes indications : 

Aide au diagnostic initial

Meilleur ciblage des analyses génétiques à réaliser en première intention 

Analyse exhaustive y compris des segments musculaires non accessibles à l’examen   

clinique (atteinte fruste, variant génétique de pathogénicité non certaine)

Suivi évolutif et monitorage sous traitement



IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER : Protocole

▪ IRM 1.5T ou 3T

▪ Séquences axiales (obligatoires) sur l’ensemble de la 

musculature du corps (5 à 6 paliers de coupes jointives), 

5 mm, Field of view (champ de vision)  50-55 mm

Séquences "anatomiques" : Pondération T1 : étude de la morphologie, du volume 

et du degré de remplacement graisseux des muscles (échelle de Mercuri)

Séquences « fonctionnelles" : Pondération T2 avec saturation du signal de la 

graisse en Fat Sat ou STIR : recherche d’œdème au sein du muscle

Alternative : Méthode Dixon ++ (technique de séparation de l’eau et de la graisse: 

séquences effaçant l’eau ou la graisse .. Meilleure résolution que le T2)



IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER : Protocole

▪ Optionnel : 

Séquence 3DT1 coronale 

Fast spin Echo isotropique cervicale



➢ Infiltration graisseuse (Mercuri)

Séquences T1 ou Dixon “Fat”

Stade 1 : Normal : Absence de remplacement graisseux

Stade 2 : Remplacement graisseux < 30 %

Stade 3 : Remplacement graisseux [30-60%]

Stade 4 : Remplacement graisseux > 60%

➢ Atrophie

Séquences T1 ou Dixon “Fat”

➢ Augmentation du volume d’eau intra-musculaire

Séquences Dixon “Water” ou T2 FS/STIR 

➢ Atteinte extra-musculaire : atteintes associées (cérébrale, os), 

retentissement sur le système musculo-squelettique

IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER : Interprétation
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Désinsertion tendineuse IJ: phase aiguë

Myosite mollets (confirmée en histologie) 

T1                                       Stir T1 Gado

T1 STIR

Jeune fille âgée de 18 ans

Douleurs intenses épaule droite pendant 3 jours 

Puis déficit des muscles sus , sous épineux et grand dentelé droit

Décollement omoplate droit

HE HLA1

Hypersignaux STIR # Inflammation  



Steppage bilatéral depuis 10 mois asymétrique  G>D

Aggravation rapide

1er EMG: doute myogène/neurogène

Crampes ++

2ème EMG: neurogène , 

fibrillation++loges ant./post de jambes 



IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER : Interprétation : Analyse de la distribution

Algorithme diagnostique en fonction du pattern d’atteinte de la musculature de la cuisse en IRM corps entier. 

D’après Uyeda Aivazoglou et Da Rocha Corrêa Fernandes, MR imaging of inherited myopathies: a review and

proposal of imaging algorithms, European Radiology 2021

Calpaïne

Dysferline

Ano5



Algorithme diagnostique en fonction du pattern d’atteinte de la musculature de la cuisse en IRM corps entier. 

D’après Uyeda Aivazoglou et Da Rocha Corrêa Fernandes, MR imaging of inherited myopathies: a review and

proposal of imaging algorithms, European Radiology 2021

Ano5



IRM MUSCULAIRE CORPS ENTIER : Interprétation : 

Analyse des caractéristiques propres de l’atteinte pour un muscle donné

Palmier 

Signe du collagène : 

Col6/Calpaïne

Remplacement graisseux 

interne : Sarcoglycane

Pop corn

VCP 



CARACTERISTIQUES 

PRINCIPALES



Déficit progressif, héréditaire II :  Dystrophies musculaires 
Récessif lié à l’ X

Duchenne                                    Becker



Biopsie musculaire : Duchenne/Becker

Absence de dystrophine : 

→ myopathie de Duchenne

β

dystroG.

α dystroglycane

α β γ δ

Calpaïne

Dysferline

sarcoglycanes

25 sarcospan

Laminine

Sarcolemme

Lame basale

Dystrophine

Actine

Espace extracellulaire

Cytoplasme
Syntrophines

Dystrobrevine

Caveoline

Emerine

Lamine
NoyauEnveloppe

nucléaire

-dystroglycanopathies



Dystrophie de Duchenne
Atteinte symétrique à 

prédominance proximale

Ceinture scapulaire 

Muscles paraspinaux

Ceinture pelvienne (fessiers, 

psoas, grands adducteurs)

Cuisses : quadriceps, ischio-

jambiers (biceps fémoral et 

semi-tendineux) 

Loges postérieures du 

mollet (soléaire, 

gastrocnémien latéral et 

médial, fibulaire) avec 

« pseudo-hypertrophie » 

Préservation des obturateurs 

internes et externes, longs 

adducteurs, semi-

membraneux, graciles et 

sartorius

Hypersignal T2 possible en 

phase active de la maladie



ASYMETRIE



Femme de 60 ans, 

ATCDS familiaux = nulle

Déficit moteur apparu vers 53 ans

Faiblesse proximale, asymétrique: G>D

CPK= 800-1200 UI/L

Cardiologie et EFR = normaux

Biopsie de muscle= dystrophie

Immunomarquage prot.mbs normaux,

Maltase acide normale

Conclusion = dystrophie sans gène identifiée

Neuropédiatre

A vu le petit fils de 4 ans MME X…

CPK= 10 000, chutes ++, gros mollets

Duchenne: mutation gène de la dystrophine

Myopathie de Duchenne, 
gène dystrophine

liée à l’X



Hétérozygote DuchenneMosaïque dystrophine

Ou IMMUNO Dystrophine Normale

Intérêt imagerie



✓ Prévalence : 1/8 300 à 1/22 000 (Wang et Tawil, 2016)

✓ 3éme dystrophie la plus fréquente Duchenne et DM1

✓ Transmission autosomique dominante

Pénétrance variable, variabilité intra et interfamiliale majeure

Les hommes souvent plus symptomatiques que les femmes 

Les hommes début plus précoce

Un plus grand nombre de femmes présentant une anomalie génétique sont asymptomatiques

Pénétrance à 30 ans : 

95 % pour les hommes  

69 % pour les femmes 

Myopathie 

facioscapulohumérale



Dystrophie facio-scapulo-humérale Atteinte asymétrique 

Muscles de la face

Ceinture scapulaire (trapèze, 

grand dentelé, grand 

pectoral, grand dorsal, 

épargne de la coiffe des 

rotateurs et du deltoïde)

Paraspinaux

Ceinture abdominale

Ceinture pelvienne (fessiers)

Cuisses : adducteurs, ischio-

jambiers, droit fémoral; 

épargne du vaste

Jambes : tibial antérieur, 

fibulaire, gastrocnémien 

médial; épargne des 

compartiments postérieurs 

des jambes 

Hypersignaux T2 

classiquement retrouvés



Dystrophies des ceintures (LGMD)

Caractéristiques générales communes en IRM :

Ceinture pelvienne +++

Ceinture abdominale

Ceinture scapulaire 

Cuisses : compartiment postérieur ++ ; épargne des graciles

Jambes : Gastrocnémien médial (quasi systématiquement)



Calpaïnopathie: clinique

critères diagnostiques

◼ Début dans la première décennie ou deuxième décennie

Déficit symétrique des ceintures: 

❑ ceinture pelvienne et scapulaire

❑ prédominance de l ’atteinte sur la loge postérieure des cuisses 

❑ adducteurs, moyen et grands fessiers puis quadriceps et psoas

❑ fixateurs de l ’épaule puis deltoïdes et biceps brachial

❑ hypertrophie des mollets 

◼ Pas de Cardiomyopathie 

◼ Pas d ’atteinte des nerfs crâniens

◼ CPK: x 10 



Calpaïnopathie

DYS
(Ac DYS1)

Calpaïne
(94 kD)

-SG

Calpa ïne
(30 kD)

Myosine

1 2 3 4

Témoin
LGMD2A/R1



LGMDR1 liée à la calpaïne

Atteinte symétrique 

Ceinture scapulaire 

(trapèze et sous-

scapulaire) 

Ceinture pelvienne 

(fessiers, long et court 

adducteurs) 

Para-rachidiens

Cuisses : compartiment 

postérieur ++ avec atteinte 

en avant vers le quadriceps

Jambes : Gastrocnémiens 

et soléaires ++; épargne du 

compartiment antérieur

Signe du " pseudo 

collagène " 



LGMDR1 liée à la calpaïne



Sarcoglycanopathies



LGMDR3 liée à l’alpha-sarcoglycane

Atteinte symétrique

Ceintures scapulaire et 

pelvienne 

Para-rachidiens

Cuisses : Progression depuis 

les compartiments antérieurs 

(vaste intermédiaire ++) vers la 

loge postérieure avec 

importante atteinte des 

adducteurs et des ischio-

jambiers sauf le semi-

tendineux; épargne (et parfois 

hypertrophie) des sartorius et 

graciles

Jambes : principalement le 

soléaire et, dans une moindre 

mesure, les muscles fibulaires, 

avec une épargne du 

gastrocnémien. 



Dysferlinopathie

(MMD1/LGMD2B)

IHC: patient

IHC: témoin dysferline

β

dystroG.

α dystroglycane

α β γ δ

Calpaïne

Dysferline

sarcoglycanes

25 sarcospan

Laminine

Sarcolemme

Lame basale

Dystrophine

Actine

Espace extracellulaire

Cytoplasme
Syntrophines

Dystrobrevine

Caveoline

Emerine

Lamine
NoyauEnveloppe

nucléaire

-dystroglycanopathies



(Paradas et al, Neurology 2010)

Involution graisseuse partielle 

des adducteurs

Puis involution du quadriceps 

commençant par le VL ; long 

respect du rectus femoris et du 

biceps femoris

Involution graisseuse globale 

respectant à terme uniquement  

le gracilis

Cuisses



(Paradas et al, Neurology 2010)



IRM musculaire  corps entier 

Le muscle mais que ...



Myopathie liée au gène VCP, AD

• Trapèzes, grands dentelés ++

• Biceps >> triceps

• Pas de déficit oculo-bulbaire

• Face normale

• Phénotype scapulo-péronier

• Transmission dominante

• Associations

- Démence frontale (20%)

- Paget osseux (40%)



Myopathie à VCP

Atteinte symétrique à prédominance plus 

souvent distale

Muscles paraspinaux axiaux 

Ceinture scapulaire (trapèze, sous-

scapulaire)

Fléchisseurs communs profonds des 

doigts 

Cuisses : quadriceps

Jambes : gastrocnémien médial, tibial 

antérieur

Hypersignal T2 possible en phase active 

de la maladie

Atteinte osseuse avec maladie de Paget 

de l'ilion droit 



Myopathie à VCP

Association Paget osseux



Myopathie à 

inclusions

75%

Paget osseux

28%

Troubles cognitifs

25% des cas

dont 19% FTD

Début en moy: 45 ans [ 35-54 ans]
Proximale et distale

Membres supérieurs

Décollement des omoplates *

EVOLUTIVITE ++→(moy: 8.5 ans)

I. Respi: 40% des cas

Début en moy: 56 ans 

Troubles de la personnalité, agressivité;

Trouble attentionnels, visuoconstrctifs

…Mutisme..

Motoneurone: 25%

● Début vers 40 ans

Neuropathie axonale S-M: 15%

......
JNNP, 2022



Myopathie Rétractile

CK>1000 UI/L

Dystrophie avec déficit en mérosine: LAMA2

Matrice extracellulaire: Muscle/Nerf/cerveau

Mérosine: chaine -2 de la Laminine 



DMC avec déficit primaire en mérosine

Atteinte symétrique

Subscapulaires

Paraspinaux

Adducteurs

Loges antérieures et 

postérieures de la cuisse 

Loge postérieure de la jambe 

(soléaire ++)

SCM épargné

Atteinte cérébrale +++ 

hypersignaux T2 de la 

substance blanche 

périventriculaire et sous-

corticale >>> DCF, 

polymicrogyrie



L’IRM musculaire le 
guide moléculaire



Dystrophies musculaires congénitales (DMC)

DMC: incidence 1/21500

- Déficit en mérosine: LAMA2(MDC1A)

- Sélénopathies: SEPN

- Alpha-Dystroglycanopathies: FKRP, Fukutine…

- DMC liée à COL6 : les plus fréquents en Europe

Deux formes décrites liées au COL6:  

1) Une forme sévère, de début précoce: 

dystrophie musculaire congénitale type 

« Ullrich »

2) Une forme plus bénigne, modérée :  type 

« Bethlem »



Myopathie rétractile COL6



DMC avec atteinte du collagène VI (Ullrich)

Signe du collagène : 

distribution " concentrique " 

de la dégénérescence 

graisseuse (commençant à 

la périphérie du muscle et 

progressant de façon 

centripète

Atteinte symétrique

Paraspinaux

Sterno-cléido-mastoïdiens

Ceinture scapulaire : 

Subscapulaires et deltoïdes 

Ceinture abdominale

Cuisses ++ avec épargne du 

gracile, du sartorius et des 

longs adducteurs





Patiente, âgée de 50 ans

45 ans: Faiblesse musculaire pelvifémorale

ATCDS: Scoliose, pieds creux, 

Faible en sport (Enfance)

CK: normales, 

EMG myogène

Biopsie musculaire: myopathie congénitale 

cores ++ : Hypothèse gène RYR1 

2012

RY Carlier (2011)

Imagerie compatible avec RYR1 

2010 2012



➢ Homme de 54 ans

➢ Premiers symptômes : 42 ans

➢ Rapporte une intolérance à l’effort depuis l’enfance

➢ Difficultés à se lever d’un siège

➢ Pas d’histoire familiale

➢ Evolution lentement progressive

➢ A l’examen : démarche dandinante, scoliose ,                                  

décollement des omoplates, déficit pelvien

➢ Dyspnée d’effort, insuffisance respiratoire

CVF à 60% assis, 32% couché

➢ CPK : 700 U/l

➢ Biopsie musculaire : non réalisée

➢ Génétique : FSHD1 -



Paraspinaux

Ceinture abdominale

Ceinture scapulaire 

(subscapulaire et grand 

dentelé, épargne des 

rotateurs) 

Ceinture pelvienne (grand 

adducteur et moyen fessier)

Cuisse : compartiment 

postérieur ++, vaste 

intermédiaire, vaste latéral et 

vaste médial

Epargne de la jambe : 

classique



Maltase acide: effondrée

16 nkat/kg (Nal: 160 à 750)

Glycogénose de type 2 



Myopathies acquises  



• Depuis 3 ans, déficit progressif 

proximal indolore du MIG puis droit

• Dysphagie avec efforts de déglutition 

pour les grosses bouchées

• Déficit des fléchisseurs des doigts

• CK : 650 UI/L

• EMG: mixte neurogène/myogène

Mr R, 70 ans



Myosite à inclusions

Atteinte 

asymétrique

Quadriceps

(sévère et 

fréquent) 

Paraspinaux

Avant-bras

Fléchisseurs des 

doigts et 

extenseurs du 

pied 

Hypersignaux T2 

intra musculaires 

et des fascias



Fasciite de Schulmann
Oedème symétrique et douloureux et induration 

progressive

Epaississement de la peau et des tissus mous sous-jacents

Hyperéosinophilie sang et infiltrats



Patiente, âgée de 31 ans

Aucun ATCD familial neuromusculaire, pas de 
consanguinité

Histoire musculaire : RAS dans l’enfance

1.A l’âge de 15 ans:
Difficultés et fatigabilité au sport, myalgies
CPK 2200 U/L
BM deltoïde: discret processus de 
nécrose/régénération, pas d’inflammation ni 
vascularite. Immunomarquage dystrophine
normale. 

2.A l’âge de 30 ans (2008): 
Faiblesse musculaire des ceintures qui 
s’aggrave rapidement en moins de 1 an
CPK 5000 U/L

Déficit proximal et axial sévère: 
Marche dandinante instable, 
Accroupissement impossible
Psoas, fessiers, fléchisseurs cou 3/5, 
Quadriceps et IJ 4/5

Myopathie nécrosante 

autoimmune

Ac anti-HMGCOA red. ++



Myopathie nécrosante auto-immune Atteinte symétrique à 

prédominance proximale

Ceintures scapulaire et 

pelvienne

Loge antérieure des bras et 

des cuisses (avec 

hypertrophie compensatrice 

des muscles graciles, des 

chefs courts des biceps 

fémoraux et des muscles

vastes médiaux)

Préservation de la 

musculature distale des 

avant-bras et des jambe

Hypersignaux T2 (peu 

intenses, trapèze droit, 

insertion distale du muscle 

grand pectoral droit et du 

deltoïde droit, loge antérieure 

du bras droit, sangle

abdominale, grands fessiers, 

vastes latéraux, vastes 

médiaux



81 ans, Myalgies, faiblesse axiale et déficit scapulaire asymétrique, CK: 500 UI/L au repos  



Accès de rhabdomyolyse / Intolérance à l’effort

Au cours de l’effort

avec  2nd souffle

Glycogénoses ( McArdle ….), 

Surcharge glycogénique 

Glycogénose de McArdle

McArdle déficit en 

phosphorylase 



Etude sur 19 patients (Institut de Myologie)

• N = 19 patients, suivis à l’institut de myologie,

• Sexe ratio : 2,1 H / 1 F

• Premiers symptômes dans l’enfance
– avant 10ans pour 89% des patients,

– avant 20 ans pour le reste des 11% des patients restants

• Complications rénales dans 42% des cas,

• Déficit musculaire permanent dans 34% des cas,
avant la 4ème décennie pour 8 patients,

– Tableau pseudo-FSH like

– Déficit pelvien +/- déficit axial (2 fauteuil roulant)





CONCLUSION

▪ Place croissante

▪ Nombreux avantages, peu de contre-indications

▪ Caractéristiques IRM (topographie et distribution lésionnelle principalement) 

évocatrices (parfois pathognomoniques) pour une orientation diagnostique 

performante





Merci pour votre attention

robert.carlier@aphp.fr

nadia.venturelli@aphp.fr
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AUTRES NOTES

Desminopathie : Atteinte préoce et proximale des semi tendineux

Mac Ardle : atteinte des carrés fémoraux

Conflit ischio femoral secondaire à des séquelles de poliomyélite avec deformations très fréquente

Sangle abdominale, langue, sous scapulaires : Pompe

Titinopathie : SCM, Grands fessiers, Pectoraux

FSH : loge antérieure des bras, musculature épiaxiale >>> hypoaxiale (qui est normale), élévateur de la scapula (il existe des formes de presentation axiale
pure et d’autre d’atteinte ORL également); scapula alata fréquente (scapula décollées du tronc); petit fussier +++ avec respect des moyens et grands 
fessiers


