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

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

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

Type AMS .ﬁg-e de début Développement Aspects moteurs Pronostic sur
Proportion cas symptimes moteur maximal et autres whistoire naturellen
AMS O Feetal Aucun Hy polomie majeure, Décés dans les premieres
<1% arthrogrypose, Insuffisance | semaines
respiratoire néonatale,
AMS 1 <2 sem. de vie (1a) | Aucun {possible Hypotonie sévére, Décés ou ventilation
50% <3 mois (1b) contrile de téte insuffisance respiratoire, permanenie (=16h/jour)
< mois (1) pour 1c) tfrouble de la déglutition avant dge 2 ans
AMS 2 6-18 mois Station assise Faiblesse proximale, Espérance de vie entre
30% {rarement station scoliose, attenta 3-5' décennie, selon
debout) respiratoire atteinte/stratégie
venlilatoire
AMS 3 <3 ans (3a) Marche Perte de la marche Espérance de vie
20% 312 ans {3b) {type 3a/b), scoliose quasi-normale
12-18 ans (3c) et atteinte respiratoire {surtout si type 3b)
possible
AMS 4 adulte Mormal alégeren faiblesse Espérance de vie normale
<1% misculaire

Inspiré de ¥ Farrar MA, Park SB, Vucic 5, Carey KA, Turner BJ et al. Emerging therapies and challenges in spinal muscular atrophy.
Ann Neurol. 2017 Mar:81(3):355-368
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Mutation du géne SMN : Délétion homozygote SMN1: 93%

Personne atteinte de SMA |
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de protéine SMN de protéine SMN instable de protéine
et non fonctionnelle SMN

2 eme maladie de transmission autosomique
récessive de I'enfant la plus fréquente

Fréquence hétérozygotie 1/40

Tvpe d°AS] | Nombre de copies du géne SMIN2
1 2
2 3
3a 3
3b 4
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Trois traitements disponibles dans la SMA |

— Le Spinraza® Le Zolgensma® L'Evrysdi®

Asl

SLA
MOELLE
EPINIERE

= Un oligonuciéotide antisens qul *  Un produit de théraple génique +  Une petite molécule qui agit sur la

agit sur la maturation du géne qui apporte, a faide dun vecteur maturation du géne SMN2,
SMNZ. viral, le géne SMNT

*  Administration réguliére par vole +  Administration unigue par voie »  Administration quotidienne par
intrathécale intravelneuse voie grale
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Amyotrophie spinale par atteinte du géne SMV7

Nouvelles thérapies moléculaires
{1)Thérapie génigque
(2) Inhibiteurs de I"'épissage alternatif SANZ

Figure 4 : Les thérapies moléculaires dans le traitement de ['ASI (Dewulf, 2022)



Quelle échelle d'évaluation pour quel patient ?
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Quels objectifs ?

de la foncti

Evaluer le dével

e
Evaluer la fonction motrice
Evaluer la fonction motrice

i I e

Evaluer la fonction motrice _ )
Enfonts dis 2 ans et adukes (spécifique do PAS ou SMA)

Evaluer Ia fonction motrice des membres supérieures

Enfants et adultes (spécifique e PAS] ou SMA)

Nouvelles Thérapeutiques = 'amélioration des compétences motrices

o Svan Mais cette amélioration est variable selon délai entre diagnostic et début du traitement

~ » SMA|
\ — Linéare (ShiA 1)
M —Linssire (SWA 1)

Cohorte Mantes-Angers 2022




Neuropathie de CHARCOT-MARIE-TOOTH (CMT)

Débute dans I'enfance dans 50% des cas (age de la marche)

déficit moteur a prédominance distale (équin, trouble du graphisme par faiblesse pince pouce index)
cuT - troubles de la marche (steppage, dandinement, chutes,...),
- pied creux

- amyotrophie distale, symétrique, de progression ascendante membre inf > membre sup
- aréflexie achilléenne
- atteinte sensitive

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

Hétérogeéne sur le plan clinique
sur le plan électrophysiologique
sur le plan anatomopathologique
sur le plan génétique




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

Téte tombante, ophtalmoplégie, ptosis,
dysphagie,...

Syndromes Myasthéniques Congénitaux (SMC)
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CELLULE MUSCULAIRE
= SMC avec un déficit en glycosylation
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’ “”I * Les myopathies congénitales (myopathies a batonnets, myopathies avec cores centraux...), c’est la structure de la fibre
) musculaire qui est touchée.

@ ” HI l * Les myopathies métaboliques: les processus chimiques qui permettent a 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...).

" (
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* Les dystrophies musculaires (dystrophie musculaire de Duchenne, dystrophie musculaire de Becker, myopathie facio-scapulo-
9% e 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 (contrebalancant,
jusgu’a un certain point, la perte cellulaire).

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

Dans d’autres cas plus rares, I'inflammation musculaire est due a des médicaments ou a des agents infectieux.

—Mode of rising from the ground
in pseudo-Lypertrophic paralysis.




4[ Des traitements disponibles au cas par cas ]7
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Dystrophie Musculaire de Duchenne

3 approches 2 I’essai dans la myopathie de Duchenne |

Produirede
la PR
dystrophine

Thérapie génique, saut d'exon et
transiecture des codons stop
fournissent aux muscles les outils
génétiques nécessaires pour
fabriquer de la dystrophine.

Reconstituer
du
muscle

La thérapie cellulaire a pour objectif,
grace a des cellules souches non
malades, de favoriserla
régénération du muscle et
d'améliorer |a fonction motrice.

Lutt t
u elr::n re Q‘

conséquences

Des médicaments plus classiques
ciblent différents tissus (muscles,
cceur ...) pour limiter la fragilité des
cellules qui ont perdu leur

dystrophine.

La thérapie génique micro-dystrophine




Renforcement musculaire

Activité Physique

L]
Agencere Nationale
dAceréditation e
dEvaluationen Sante| A F M
Assaciation Frangoise
contre les Myopathies

Conférence de consensus
Modalités, indications, limites de la rééducation dans les pathologies

neuromusculaires non acquises
(a I’exclusion du drainage bronchique et de la ventilation mécanique)

Mercredi 26 et Jeudi 27 septembre 2001

Centre de Conférences — Génocentre - Evry

Proscrire toute activité physique ne
semble plus possible socialement et n’est
plus scientifiquement justifié. Il reste
toutefois a définir et a évaluer, pour
chaque pathologie, I'intérét de chaque
protocole de renforcement musculaire et
de réentrainement a l'effort



« Use it or lose if ! » activity & immobilization = functional limitation & muscular atrophy

Old age and physical capacity: 1se it or lose it. Twomey LT & Taylor JR, Aust J Physiother. 1984

Insulin sensitivity in skeletal muscle: "use it or lose if, fast". Kirwan JP.J Appl Physiol 1985

Use it or lose if. 'Willis J. Nurs Times. 1997

Implications of exercise training in mtDNA defects - use it or lose it 7 Taivassalo T & Haller RG_, BBActa. 2004
Mitochondrial function: use it or lose if. Hawley JA & Lessard SJ. Diabetologia. 2007

Use it or lose if! Milbrandt EB_ Crit Care Med. 2008

Use it or lose it? Perhaps not (if you can hibernate!) Thomason DB. Am J Physiol. 2009

Motor unit number estimates in masters runners: use it or lose it? Power GA et al. Med Sci Sports Exerc. 2010

Use it or lose it; multiscale skeletal muscle adaptation fo mechanical stimuli. Wisdom KM et al. Biomech Mod Mechan 2015

« No use is disuse » Inactivity is obsolete !

Jarvien ot ol A Pediotaa 2010 1055

hietpreaww b ame desnera Leomy 1 47 1-243 1 10655 BMC

Pediatrics
STUDY PROTOCOL Open Access

Physical training in boys with Duchenne Muscular
Dystrophy: the protocol of the No Use is Disuse
study

Merel lansen", Imelda IM de Groot', Nens van Afan’, Alexander CH Geurs'

Neurorehabil Neural Repair. 2013

Assisted bicycle training delays functional deterioration in
boys with Duchenne muscular dystrophy: the randomized
controlled trial "no use is disuse”.

Jansen MI, van Alfen N, Geurts AC, de Groot IJ_

Pr Léonard FEASSON - Centre de ref MNM CHU St Etienne



Pourquoi I’exercice physique dans les imyopathies ?

Demande fréquente ef parfois pressante des patients

Use it or lose it ! => conscience de 1'effet néfaste de la sédentarite
Activité physique => ne pas étre passif... devant la maladie!

Sport == moven d intégration sociale

Activite récréative == recherche de bien-ctre

Notion de « Thérapie par I'exercice » des myopathies génétiques ou acquises

En 1’absence de traitement curatif & comme traitement adjuvant

Conférences de consensus .
Evry 2001 : Ann Readapt Med Phys, 2002 | Conférence de consensus ANAES - AFM, 2002
San Diego 2001 : Fowler WM., Am J Phys Med Rehalil, 2002
ENMC Imternational Workshop 19-21 May 2011
Workshop report
Newcastle 2002 : Eagle M. Neuromuscul Disord, 2002
M¢éta analyses / revues de question
van der Koot EL, Lindeman E. Riphagen I. : The Cochrane Database of Systematic Review, 2005
Cup EH. et al. : Arch Phys Med Rehalil, 2007
Féasson et al. : Revue Neurologique, 2010
Voet et al. : The Cochrane Dafabase aof Systematic Review, 2010

Pr Léonard FEASSON - Centre de ref MNM
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Rééducation guidée par des objectifs

Guidelines

Envisager ’activité physique adaptée comme un mode de vie
- Consacrer du temps, créer le besoin
- Imaginer les possibilités et 1’acces (peu d’interdits)
- Pratiques diversifiées — réle social

Fixer des regles claires et des objectifs accessibles
- Traitement palliatif # curatif
- Lutter contre la progression de la myopathie # gagner de la force
- Stabiliser / améliorer la fonction => autonomie (possible méme en ’absence de gain de force)

Montée en charge progressive (surtout pour les myopathies les plus évoluées, les plus fragiles, ex: dystrophies)
- Programme et ajustements personnalisés (capacités physiques et sociales)
- Travail dynamique et concentrique
- Intensité initiale faible (balnéothérapie < actif aidé < contre pesanteur < conire résistance < excenirigue)
-  Séances fréquentes (3 séances / semaine espacées d’une journée de repos)
- Sur les fonctions dominantes et/ou a préserver (équilibre, marche, transferts, retournement....)

- Evaluations réguliéres, surtout les premiers mois ou lors des reprises (clinique et fonctionnelle)
- Role régulier des soignants de proximite (kines)
- Raole épisodique de la consultation pluridisciplinaire (ergo/kiné/médecin)}
Nécessité de s'inscrire dans la régularité et la durée (entretien physique = compétition)
- Accompagnement personnalisé (capacités physiques et sociales)
- Motiver et varier les propositions (ludiques et récréatives)
- Autonomisation (auto-entrainement) | éducation thérapeutique (ecarnet d’entrainement)

Démédicaliser avec des mises en parde
- Attention aux exercices de forte intensité et/ou trop prolongés, ou a composante excentrique
- Syndrome de sur-utilisation (= surentrainement)
- Reconnaitre le seuil de fatigue a ne pas franchir —> auto-évaluations (EVA / carnet d’entrainement)

Pr Léonard FEASSON - Centre de ref MNM CHU St Etienne



Objectifs de réadaptation chez I'enfant avec une MNM

Insuffisance des dispositifs de réadaptation et production du handicap

Facteurs personnels et environnementaux affectant les capacités
Soins curatifs et de réadaptation, thér2zzuiigucs diverses, changement de style de vie et de comportements
N

Prévention Soins Réadaptation axée || Réadaptation axée sur Politiques
primaire Curatij. sur la fonction Vintégration sociale sociales
~— N\

Limitations
fonctionnelles

Restrictions

Déficiences d’activités

Pathologie

Réadaptation li
précoce Opportunités réel des activités
oo p
| Réadaptation préventive (entretien, réinduction) J < Politiques de
e = développement humain

=i "~

Facteurs personnels et environnementaux affectant la demande

Modifications du bati, de I'environnement physique et social, ajustements d’activités, soutien externe
assistance personnelle et équip ts, caractéristiques psycho-sodales et résilience...

Fonctions:

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

Prévention: Motrice, respiratoire

- Connaitre la maladie et ses conséquences

- Eviter certaines installations, positions
situations a risques

Entretien/Renforcement




Mieux connaitre la maladie et ses enjeux

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

Fi’nemL,S 2 webinars disponibles sur un format de questions-réponses parents/experts et traitant de

. sujets allant du diagnostic a la prise en charge
Fiére Neuromusculaire J g P g

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

> Episode 1: Qu'appelle-t-on Amyotrophie Spinale Infantile ? (Dr Claude Cancés, CHU de Toulouse)
> Episode 2 : Diagnostiquer une Amyotrophie Spinale infantile. (Pr Judith Melki, Kremlin Bicétre)

> Episode 3: Reconnaitre une Amyotrophie Spinale infantile. (Dr Frédérique Audic, AP-HM)

> Episode 4 : Prendre en charge une amyotrophie spinale infantile. (Pr Isabelle Desguerre, AP-HP)

> Episode 5: Vivre avec une Amyotrophie Spinale Infantile. (Mr Christian Cottet, Directeur général de IAFM-
Téléthon)




Mieux connaitre la maladie et ses enjeux

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




Aides techniques — Compensation de la fonction motrice

Compenser les
difficultés motrices

A chaque geste ses aides
techniques

Le recours a une aide
technique : une étape a
franchir

Un choix qui doit étre
accompagné

Financer les aides
techniques par la
prestation de
compensation

Demander conseil et
aide : se renseigner sur
les aides technigues
existantes

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

savors & ¥
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Rééducation au domicile: Outils a I'attention des professionnels

fillere de santé

ey
maladies rares

Informations et conseils pour la surveillance, l'installation et les

pratigues de kinésithérapie motrice 3 domicile chez les enfants porteurs

d'une maladie neuromusculaire pendant la période de confinement liée

Marie Tinar
Guilasme B

au Covid-19 (version 31/03/2020)

(G dsthivageute, Hoices Chvils de Lyon)
Hogpices Chvilk 0@ Lyon)

Paulne Goan
Marjorie Bussaan
Camite Crames
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sferhe®:

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



Rééducation au domicile: Outils a I'attention des professionnels

filiere de santé
S < Y
Filnermus maladies rares

Fises Pansrrvacean

Informations et conseils pour la kinésithérapie respiratoire

chez les enfants porteurs d'une maladie neuromusculaire

pendant la période de confinement liée au Covid-19

Redacteurs ©

Audrey BARZIC (Pneumapédiatre, Fondation lidys, CHU Brest)
Juiette ROPARS (Neuropédiatrie, CHU Brest)

Carole VUILLEROT (Pédiatre MPR, Hospices civils de Lyon)
Camilie GARDE (unésithérapeute, Hospices cviks de Lyon)
Dominique MOREL (uinésithérapeute, Haspices cvils de Lyon)
Relecteurs :

Jessica TAYTARD (Preumapédiatre, APHP)

abelle DESGUERRE (Neuropédiatre APHF)

Laurianne COUTIER (Preumapédiatre, Hospices Chvils de Lyon)
Clhwde CANCES (Neuropédiatre, CHU Toulouse)

Secdtd Frongann do Newslogie Pidutiign

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



Rééducation au domicile: Outils a I'attention des professionnels

VIDEOS D'AUTO REEDUCATION POUR LES ENFANTS AVEC
MALADIE NEUROMUSCULAIRE

exercice 10 MA=PA

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

ADAPTEE A LENFANT ATTEINT
D’'UNE MALADIE NEUROMUSCULAIRE

GUIDE POUR LE KINESITHERAPEUTE

Realisé par Marjorie Bernard (kinésithérapeute) et Dr Camille de Montferrand (pediatre)
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PHYSIOPATHOLOGIE  PRINCIPES ET OBJECTIFS | ENANTMARCHANT | ENFANT NON MARCHANT

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

AMELIORER AMELIORER
~ LESCAPACITES LES CAPACITES
AREPONDRE A LEFFORT  FONCTIONNELLES

LIMITER
LUTTER CONTRE LE LES FACTEURS

T POURQUOI
ALEFFORT PRATIQUER Iﬂiglistlllg;#éﬁé

UNE ACTIVITE
PHYSIQUE?

AMELIORER S'INTEGRER
LE BIEN-ETRE SOCIALEMENT,

hysique et psychologique PARTICIPER
S REDUIRE s

LES MYALGIES,
CONTRACTURES,
RAIDEURS ET RETRACTIONS
ARTICULAIRES

Renforcement
‘
le gorage ‘



Favoriser 'activité physique

4ANDIBB®ST

https://handiboost.fr/

Plateforme ressource autour de |'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

Quelques astuces extraites du livret
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https://eclas.fr/
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Outils spécifiques aux enfants avec ASI ‘

~

ellas 2

- Fiches de jeux pour tous les niveaux o \@
i Spin®

https://eclas.fr/

Do polieties ou des conlehi
~ Un bon chpaaiow pow opin o eu |

Comment jover: Volre enfant o3t olongé ur io ooy a mima be 1o,
oraroit WIMGmMent SPeCIeUL Profie: une DOnNe oY dr.con

palotiia el soupoutieried 0u doitu i [an datont e vaogal, Vo pruves
inveniar une halojre oy chanlen une cirnson on milmg: femos (oo okamaio
une Shonson M i pluig ou fa noige)

vongu'l ¥ en'o wiiammant ou scl ou godt da voire enfant, proposer L ap w
rouiet dedone. do foire ded fouii-boulen ¥ ponlbie o bien do 5

miend bougud ks Eo of e ot pe lows [ange ou foseod

photo chjginte.

Astuces e Varionles: Vous pourer gbckne Facvile an propasont 4
woiie entant da jeter Ui mame los palielles ol sof avont de porbalat
dedans - # odorera y metre lor maail Man aun arganaer col amusamen)
ovoc doulres maténou [dm bouti de Hsus olides acons de polyplyrenal,
oL CanE S auies ancinty (Sand ThaiBe Gux DE0uR jout. acnd ) neige ben
emmaloulid] . .

Vionnes des photos 8t oe vickos de
catia ockvit en sconnant ce G code




Outils spécifiques aux enfants avec ASI
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La sphere Bucco-faciale, la déglutition: A venir

Etre assis bien droit,
la téte légérement fléchie
(menton rentré)
au moment d'avaler.

Se placer en face

Favoriser un environnement
calme sans distraction (éviter

\
. laradio et la télévision) J
|

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



