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De l’enfance : Des maladies à début 

possible dans l’enfance

Contexte clinique de l’enseignement : Les maladies neuromusculaires ou atteinte de l’unité 
motrice
Classification topographique



https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

Première Question : Quel mot qualifie le mieux les maladies 
neuromusculaires de l’enfant ?

• https://www.wooclap.com/TKZOJD

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0




L’indispensable suivi et prise en charge orthopédique

Faiblesse musculaire / Hypomobilite



Rétractions musculaires, attitudes vicieuses, déformations

Rétractions des membres

Scoliose Luxation de hanches



L’approche orthopédique des maladies neuromusculaires de l’enfance

OBJECTIF : Compromis entre :

• Mobilisation la plus importante possible pour:

• Garder un bon état trophique

• Diminuer les douleurs liées aux rétractions et à l’ostéoporose

• Immobilisation en bonne position pour 

• Eviter les rétractions

• Prévenir les déformations

TOUJOURS ORIENTEE VERS LA FONCTION !

LES MOYENS 

– La rééducation en kinésithérapie 

– L’ activité physique adaptée

– Les postures

– Les installations

– La chirurgie



LA KINESITHERAPIE MOTRICE

• Mobilisation passive

• de toutes les articulations

• dans toute l’amplitude 

• par des prises courtes

• incluant l’assouplissement du rachis

• Etirement musculaire

• Des muscles clefs

• Doit être prudent en raison de la douleur et de l’hypotonie

• Kinésithérapie active et renforcement musculaire ++++

• Balnéothérapie ++++



Promouvoir l’activité physique dans les maladies neuromusculaires

From Leonard Feasson

« Use it or lose it! » : inactivity and 
immobilization = fonctional

limitation and muscle atrophy

« No use is disuse » : inactivity is
obsolète !



Appareillage de Fonction vs Posture 

• Améliorer la marche, l’endurance, 
diminuer les chutes

• Permettre la station assise stable 
• Contrôle du tronc pour améliorer la 

fonction des MS
• Favoriser le déplacement

• Prévention orthopédique durant la 
croissance = pathologie évolutive

• Eviter les enraidissements articulaires
-rachis
-hanches/genoux/chevilles
-membres supérieurs

Port Nocturne +++



Les appareillages et les installations     

• Introduit progressivement en fonction de l’âge et de l’évolution de la maladie

Objectifs adaptés en fonction du niveau fonctionnel : Préservation Marche, Station assise, 
Conduite du FRE, habillage ..



Indications chirurgicales membres inferieurs très limitées 
Des chirurgies uniquement fonctionnelles !!!

• Chez le DMD marchant 

Dans l’objectif d’éviter une perte de marche prématuree

Les plâtres comme une alternative à la chirurgie Main M, Neuromuscul

Disord. 2007 ; Glanzman AM Pediatr Phys Ther

Peu d’effet a long terme des ces chirurgies Griffet J 2011  

• Chez le DMD ou l’ASI non marchant 

Dans l’objectif de maintenir la station assise, favoriser la 
verticalisation ou de limiter les douleurs

Rares indications car récidives rapides 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed?term=Main%20M%5bAuthor%5d&cauthor=true&cauthor_uid=17303425


• Arthrodèse vertébrale classique par voie postérieure à maturité osseuse 

• Instrumentation sans greffe : utilisation de tiges télescopiques pour les scolioses 
précoces et sévères qui n’attendent pas la maturité osseuse

Indications chirurgicales au niveau du rachis  



Et le reste de la prise en charge médicale pluridisciplinaire….. 

• La prise en charge respiratoire
• Mobiliser le thorax le plus possible

• S’adresse précocement surtout aux maladies à début congénital (ASI, DMC..)

• La kinésithérapie

• Les hyperinsufflations : alpha 300, inhalog : pour une meilleure croissance thoraco-
pulmonaire ? , aide au désencombrement

• Le cough assist, le percussionaire : aide au désencombrement et prévention des 
infections respiratoires

• Antibiothérapie séquentielle préventive

• La prise en charge digestive et nutritionnelle
• Prévention de l’ostéoporose et du risque fracturaire : apports calciques 

suffisants + vitamine D

• Compléments alimentaires

• Attention aux décompensations métaboliques sur jeune ! +++ ASI

• Alimentation entérale si dénutrition +/- troubles de la déglutition

• SNG

• Gastrostomie + montage anti reflux

• Traitement du RGO

• Dilatation gastrique aigue

• Constipation 

• La prise en charge cardiologique
• DMD/DMB : La cardiomyopathie dilatée et hypertrophique atteinte parfois précoce avec suivi a mettre en place dès le diagnostic

Évaluée par échographie doppler/Scintigraphie/IRM

Traiter par IEC en préventif dans le Duchenne dès 8-10 ans [Duboc 2007] 

• DM1:  Les troubles du rythme et/ou de la conduction responsables de morts subites

Indication de suivi cardiologique des femmes 
conductrices DMD
Risque de cardiopathie



Favoriser l’autonomie et l’intégration sociale de ces enfants ….. Et leur participation 

• Favoriser la place de cet enfant dans sa famille et 
plus largement au sein de la société

• La famille doit être précocement partie prenante 
du projet de soin pour l’enfant

• Il s’agit avant tout d’un enfant qui doit profiter de 
son enfance

• Priorité à l’intégration en collectivité pour les 
enfants (crèche puis à l’école) avec soutien des 
équipes  

• Intérêt des associations de patients 



En gardant en tête les impératifs du devenir à l'âge adulte …..  



Léo un nouveau né normal, premier enfant d’un couple non consanguin

- Hypertonie des membres 
- Gesticulation spontanée des 4 membres symétrique

- Cri clair et vigoureux
- Ouverture des mains

- Alternance des états d’éveil
- Réflexes archaïques présents

     
 

Tiré-assis

Contact et suivi oculaire



Léo 2ème consultation médecin traitant au 2ème mois 

- Hypotonie axiale et périphérique 
massive

- Hypo mobilité majeure
- Ne tient pas sa tête

- Abolition des Réflexes ostéo-
tendineux

- Un contact oculaire parfait
- Sourire réponse et gazouillis

- Polypnée et respiration paradoxale



• Incidence de l’ASA : 8.5–10.3 cas /100000 naissances 
vivantes3-8

• Maladie rare, incidence la plus élevée pour les type 1 
(60%) mais la prévalence la plus basse1,2

• Anomalie Gène SMN1 avec fréquence élevée des 
porteurs hétérozygotes 1/40 à 1/60 population 
générale 8-10

• Amyotrophies spinales antérieures
o 2 types infantiles : type 1, type 2
o 1 type juvénile : type 3
o 1 type adulte : type 4 

ASA Incidence et Prévalence

SMA, spinal muscular atrophy. 1. Jones C, et al. Eur J Paediatr Neurol. 2015;19(suppl 1):S64-S65; 2. Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-2133; 
3. Arkblad E, et al. Acta Paediatr. 2009;98:865-872. 4. Tassie B, et al. J Paediatr Child Health. 2013;49:815-819; 5. Prior TW, et al. Am J Med Genet A. 2010;152A:1608-1616; 6. Jedrzejowska M, et al. Neuroepidemiology. 2010;34:152-
157; 7. Ogino S, et al. Eur J Hum Genet. 2004;12:1015-1023; 
8. Sugarman EA, et al. Eur J Hum Genet. 2012;20:27-32; 9. United States Census Bureau. U.S. and world population clock. http://www.census.gov/popclock/. Accessed Feb 2016; 10. World Population Statistics. Population of Europe 
2016. http://www.worldpopulationstatistics.com/population-of-europe/. Accessed 
Feb 2016



• Le gène SMN est présent en plusieurs exemplaires dans 
le génome humain: un SMN1 (télomérique) et 
plusieurs SMN2 (centromérique)1

• 95–98% des patients atteints de SMA ont une délétion, 
réarrangement ou mutation  homozygote du gène 
SMN12

• Le gène SMN2 code pour un ARNm isoforme1

tronquée. Une transition critique des nucléotides C> T 
dans l'ARNm de SMN2 résulte en une protéine non 
fonctionnelle et rapidement dégradée (SMNΔ7)1

• Seul 10% des pré-ARNm de SMN2 sont correctement 
épissés puis traduits en protéine3 complète de SMN

• La sévérité du phénotype SMA est corrélée au nombre
de copies du gène SMN2 présentes dans le génome1.

Génétique de l’ASA

C, centromeric; gDNA, genomic deoxyribonucleic acid; mRNA, messenger RNA; pre-mRNA, precursor messenger RNA; SMA, spinal muscular atrophy; SMN, survival motor 
neuron; T, telomeric. 1. d’Ydewalle C & Sumner CJ. Neurotherapeutics. 2015;12:303-316; 2. Prior TW & Russman BS. GeneReviews®. 
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1352/. Accessed Mar 2016; 3. Lunn MR & Wang CH. Lancet. 2008;371:2120-2133
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From Cure SMA website

Différentes formes cliniques correspondant à des pronostics
bien différents



Et Encore plus dans le type 1….. 

SMA, spinal muscular atrophy. aIn some reports, Type 0 and IA are equivalent. Finkel R, et al; ENMC SMA Workshop Study Group. Neuromuscul Disord. 2015;25:593-602; 
Finkel RS, et al. Neurology. 2014;83:810-817



• A. a 9 mois, 

• Diagnostic d’amyotrophie spinale infantile de type 1 
posé à l'âge de 6 mois (3 copies du gène SMN2)

• Son tableau clinique :
• Hypotonie

• Absence de réflexe ostéo-tendineux profond

• Hypomobilité sévère

• Retard dans l'acquisition du contrôle de la tête et de la 
position assise. 

• Pas de rétraction avec plutôt une hyper extensibilité 
articulaire

• Excellent développement cognitif

Les parents vous demandent activement un traitement 
pour éviter que leur bébé ne meurt ……



Question 3



Un traitement par Nusinersen est évoqué 
avec la famille après 
-une information claire
-une évaluation complète

1. Des informations sont données à la famille concernant 

-l'importance de l'observance du traitement et du suivi 
régulier de leur enfant dans un centre de référence MNM

-le pronostic attendu en tenant compte des progrès 
hypothétiques attendus du fait du traitement

-la stabilisation de la maladie avec arrêt de la 
dégradation

-quelques progrès surtout en terme de tenue de 
tête, tenue assise et mobilité des membres supérieurs

2. Une évaluation pluridisciplinaire de l’enfant



Question 4



Evaluer pour mieux accompagner 

28

• De la fonction motrice : 
échelles HINE, CHOP INTEND, 
MFM etc

• De l’état nutritionnel: poids, 
taille, et courbe d’évolution 

• Des capacités de déglutition

• De l’état respiratoire : 
Périmètre thoracique, 
saturation

• De l’état orthopédique : 
tronc, MI et MS  

Début du traitement



Question 5



Principes de Prise en charge en kinésithérapie d’un enfant porteur 
d’une ASI de type 1 ou d’une MNM à début précoce

1. Éducation familiale

2. Au niveau respiratoire
1. Mise en place de la VNI précoce pour favoriser la croissance pulmonaire et traiter l’hypoventilation alveolaire
2. Drainage bronchique et aide a la toux en cas d’encombrement
3. Hyper insufflation régulières 

3. Posture et installation en position assise en collaboration avec l’ergothérapeute

4. Accès urgent à un kinésithérapeute local afin de travailler sur :

• la prévention des déformations dues aux positions vicieuses (position batracoide, inclinaison ulnaire)

• la prévention des rétractions articulaires

• la rotation de la tête en position couchée

• la stimulation/mobilisation active des membres supérieurs

• stimulation active/mobilisation des membres inférieurs

• étirement et mobilisation du tronc

Pour des exercices concrets, veuillez vous référer aux vidéos 

https://mfm-nmd.org/videos-dauto-reeducation-pour-les-enfants-avec-maladie-neuromusculaire/

https://mfm-nmd.org/videos-dauto-reeducation-pour-les-enfants-avec-maladie-neuromusculaire/


Question 6



L’installation assise : confort, fonction et prévention orthopédique 

-tous supports
-installations maison à coque sur
mesure
-évolutives avec la croissance et la
demande de l’environnement



Les impératifs de la station assise chez l’enfant 

Head positionning

Stabilisation of the pelvis

Trunk support

Guiding the lower limbs



Sans rien

Mousse couché dorsal Lit mousse fait 
par appareilleur

Matelas simple et corset rigide

La position allongée : confort et prévention orthopédique  



Après la position assise, favoriser l’utilisation des membres supérieurs : des 
suspensions maison …… 



……….Aux aides techniques de compensation du membre supérieur



A. A maintenant 18 mois. Il est en progrès au niveau moteur avec l’acquisition 
de la tenue de tête et de la tenue assise mais avec une cyphose posturale 
haute préoccupante….



Question 7



Rééducation : Que faut-il envisager pour A. à cette étape ? 

Sur la base du plan de soins précédent et en fonction de ses besoins, 
certaines mises à jour sont obligatoires dans les objectifs de 
rééducation afin de se concentrer sur les points suivants :

• La médialisation du membre supérieur

• La tolérance aux changements posturaux

• Stimulation/mobilisation active des membres inférieurs

• Stimulation/mobilisation active des membres supérieurs 
(mouvements anti-gravité)

• Étirement et mobilisation du tronc



Question 8



Une coque postérieure est donc réalisée sur mesure pour A. 
Il est verticalisé 1h par jour 5 jours par semaine

• Prévention orthopédique de la 
verticalisation

-posture des hanches/genoux/cheville

-mais n’empêche pas la luxation de hanche

• Favorise le transit, la digestion 

• Prévention de l’ostéoporose ?

• Fonction et participation de la position 
verticale Attention

-au chaussage +/- attelles necessaires pour stabiliser
la cheville en charge
-positioner les hanches en abduction avec un 
controle de la rotation pour favoriser le recentrage
des hanches

Verticalisation 
statique en coque



Question 9



Une radiographie du membre inférieur droit F + P est réalisée 



• https://www.wooclap.com/TKZOJD

10ème Question : Concernant ces radiographies, quelle(s) est(sont) la(les) 
proposition(s) correcte(s) ? 

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0


• https://www.wooclap.com/TKZOJD

11ème Question : Quelle(s) est(sont) la(les) proposition(s) exacte(s) 
concernant la prise en charge de cette fracture ? 

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0


Une surveillance radiologique annuelle est réalisée dans le cadre du suivi de 
la scoliose

4yo 6yo5yo



• https://www.wooclap.com/TKZOJD

12ème Question : Quelle(s) est(sont) la(les) proposition(s) exacte(s) 
concernant l’origine et la prise en charge de cette scoliose? 

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0


2 corset sont réalisés pour A avec une caractéristique commune « aucune contrainte sur le 
thorax pour libérer la course thoracique durant la respiration »
-La journée : Corset Garchois avec têtière et mentonnière
-La nuit : corset en hypercorrection nocturne

Supine With Noctural Asymetric brace Sitting position with Garchois Brace



Contrôle radiologique avec corsets …

Supine Without brace
Supine With Noctural Asymetric brace Sitting position with Garchois Brace



2YO
5YO

6YO

Un contrôle radiographique est réalisé annuellement au niveau des hanches 
et du bassin. 
Luxation de hanche souvent peu symptomatique et non douloureuse



• https://www.wooclap.com/TKZOJD

13ème Question : Quelle(s) est(sont) la(les) proposition(s) exacte(s) 
concernant la prévention et la prise en charge des luxations de hanches 
dans l’ASI ? 

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0


Exemple de l’effet de la posture en abduction sur le recentrage de hanche 

2YO 3YO

5YO

Prevention by posture in abduction 
-in lying
-in sitting
-in standing position

Recentring the hip by 
abduction posture 



• Une période de progrès important en termes de thérapeutiques innovantes
avec une modification de l’histoire naturelle des pathologies 
neuromusculaires de l’enfance

• Effet synergique de la prise en charge médicale active pluridisciplinaire

• Prévention des déformations orthopédiques et des complications de la 
maladie +++

• Importance de favoriser l’activité physique et le mouvement

• Questionnements éthiques et évaluations précises des effets des 
traitements indispensables dans cette période d’incertitude pronostique

Take Home Message



Difficultés dans la prise en charge au long court du fait de la période actuelle…..

• Acceptation du FRM : “ pourquoi un fauteuil si je vais guérir ” 

• Moins de certitude médicale sur l’évolution attendue du patient

• Perte de la marche intervenant plus tard au moment parfois 
difficile de l’adolescence pour le DMD

• Entre espoir et réalité au quotidien …

• Les cliniciens parfois insuffisamment informés des essais en 
courts : “ Les familles et les patients en savent parfois plus que 
le médecin”

• Et Des traitements lourds parfois responsable de d’effets 
secondaires 

54



Pour aller plus loin……



Des recommandations récentes internationales publiées permettant de 
standardiser la prise en charge globale 

Dystrophie musculaire de 
Duchenne

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29395989

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29395990

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29398641

Un PNDS pour la DMD sous l’égide 
de Filnemus
https://www.has-
sante.fr/upload/docs/application/
pdf/2019-
11/pnds_duchenne_raccourci_18_
pages_final_nov_2019_.pdf

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29395989
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29395990
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29398641
https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2019-11/pnds_duchenne_raccourci_18_pages_final_nov_2019_.pdf


Amyotrophie spinale infantile

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29290580

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29305137
Un PNDS pour l’ASI sous l’égide de 
Filnemus
https://www.has-
sante.fr/jcms/p_3245042/fr/amyo
trophie-spinale-infantile

Des recommandations récentes internationales publiées permettant de 
standardiser la prise en charge globale 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29305137
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29305137
https://www.has-sante.fr/jcms/p_3245042/fr/amyotrophie-spinale-infantile


• https://www.wooclap.com/TKZOJD

Et une Dernière Question : Qu’avez-vous pensé de cet enseignement ? 

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0

https://app.wooclap.com/events/TKZOJD/0


Merci de votre attention …. Et participation!

Carole.vuillerot@chu-lyon.fr


