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Actualités sur les pathologies neuro-musculaires pédiatriques 
Des outils pour stimuler la motricité





ASI (Amyotrophie Spinale Infantile) – SMA (Spinal Muscular Atrophy)

= Dégénérescence des motoneurones spinaux responsable d’une paralysie musculaire avec amyotrophie

* Retard moteur mais un développement psychoaffectif parfait 
*Amyotrophie, aréflexie, déficit musculaire à prédominance proximale



Mutation du gène SMN : Délétion homozygote SMN1:  93%

2 ème maladie de transmission autosomique 
récessive de l’enfant la plus fréquente

Fréquence hétérozygotie 1/40





Histoire Naturelle



Neuropathie de CHARCOT-MARIE-TOOTH (CMT)

Hétérogène sur le plan clinique
sur le plan électrophysiologique
sur le plan anatomopathologique
sur le plan génétique

Débute dans l’enfance dans 50% des cas (âge de la marche)

déficit moteur à prédominance distale (équin, trouble du graphisme par faiblesse pince pouce index)

- troubles de la marche (steppage, dandinement, chutes,…), 
- pied creux
- amyotrophie distale, symétrique, de  progression ascendante  membre inf > membre sup
- aréflexie achilléenne
- atteinte sensitive

Évolution progressive de la maladie plus ou moins rapide ou plus grave selon le type clinique et génétique.



Syndrômes Myasthéniques Congénitaux (SMC)

une fatigabilité excessive et une faiblesse 
musculaire qui tend à s’aggraver à l’effort et 
fluctue souvent au fil des heures, augmentant en 
fin de journée.

Tête tombante, ophtalmoplégie, ptosis, 
dysphagie,…



• Les myopathies congénitales (myopathies à bâtonnets, myopathies avec cores centraux...), c’est la structure de la fibre 
musculaire qui est touchée.

• Les myopathies métaboliques: les processus chimiques qui permettent à la cellule musculaire d’assurer sa fonction sont 
perturbées (glycogénoses musculaires comme la maladie de Pompe et la maladie de McArdle, lipidoses musculaires, myopathies 
mitochondriales...).

• Les dystrophies musculaires (dystrophie musculaire de Duchenne, dystrophie musculaire de Becker, myopathie facio-scapulo-
humérale, dystrophies musculaires des ceintures, dystrophie musculaire congénitale..) constituent un groupe de myopathies dans 
lesquelles on observe au microscope des cellules musculaires en dégénérescence et d’autres en régénération (contrebalançant, 
jusqu’à un certain point, la perte cellulaire).

•Les myopathies inflammatoires: certains constituants du muscle sont l’objet d’une réaction immunitaire (réaction auto-immune). 

Dans d’autres cas plus rares, l’inflammation musculaire est due à des médicaments ou à des agents infectieux.
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Dystrophie Musculaire de Duchenne

La thérapie génique micro-dystrophine



Renforcement musculaire

Proscrire toute activité physique ne 
semble plus possible socialement et n’est 

plus scientifiquement justifié. Il reste 
toutefois à définir et à évaluer, pour 

chaque pathologie, l’intérêt de chaque 
protocole de renforcement musculaire et 

de réentraînement à l’effort

Activité Physique
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Rééducation guidée par des objectifs



Objectifs de réadaptation chez l’enfant avec une MNM

Prévention: Motrice, respiratoire
- Connaitre la maladie et ses conséquences
- Eviter certaines installations, positions 

situations à risques

Entretien/Renforcement

Fonctions:
- Motrice (axiale/membres)
- Motrice buccofacial/oralité
- Respiratoire



Mieux connaître la maladie et ses enjeux

• Webinaires (live/replay) https://www.filnemus.fr/les-formations/les-webinaires

• Podcasts https://rarealecoute.com/?s=amyotrophie+spinale+infantile

2 webinars disponibles sur un format de questions-réponses parents/experts et traitant de 
sujets allant du diagnostic à la prise en charge



Mieux connaître la maladie et ses enjeux

Sérious Game (Centre de référence MNM enfant - CHU Brest)



Aides techniques – Compensation de la fonction motrice

Ce qui existe:
https://www.afm-telethon.fr/fr/vivre-avec-la-maladie/des-solutions-pour-mon-
quotidien/les-aides-techniques#a-chaque-geste-ses-aides-techniques-12596



Rééducation au domicile: Outils à l’attention des professionnels

https://www.filnemus.fr/laccompagnement/lauto-reeducation-a-domicile-pour-les-enfants



Rééducation au domicile: Outils à l’attention des professionnels

https://www.filnemus.fr/laccompagnement/lauto-reeducation-a-domicile-pour-les-enfants



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

Rééducation au domicile: Outils à l’attention des professionnels



https://handiboost.fr/download/guide-pour-le-kinesitherapeute/



Favoriser l’activité physique

https://handiboost.fr/

Plateforme ressource autour de l’activité physique, du 
handicap, des maladies chroniques et de la santé. Une 
plateforme de partage, d’échange et de complémentarité 
autour de l’activité physique.



Outils spécifiques aux enfants avec ASI

• Pour le confort de bébé

• Pour l’éveil de bébé: Recueil de jeux et d’activités à faire avec bébé.

https://eclas.fr/



Outils spécifiques aux enfants avec ASI

• Fiches de jeux pour tous les niveaux

https://eclas.fr/



Outils spécifiques aux enfants avec ASI



La sphère Bucco-faciale, la déglutition: A venir

https://www.filnemus.fr/fileadmin/user_upload/fiche_17-_prevention_des_fausses_routesVT.pdf


