EC NEURO MUSCULAIRE : Cours n°4 – Conséquences des maladies neuro musculaires sur le développement de l’enfant
	
Protéines manquantes dans maladies NM : ont d’autres actions ++ cérébral  possibilité d’atteinte du SNC
Démarche diagnostique : sensibilité + spécificité des examens avec signes d’appels 
Maladies NM enfant : Ø type de maladie , Ø évolutivité mais caractérisation par survenue sur organisme en plein développement
 PEC = symptomatique ≠ curative ( thérapie génique en essai ) 
+ enfant touché précocément  + maladie évolutivité rapide  + csq importantes sur appareils : 
- respiratoire ,
-  ostéo articulaire + croissance , 
- croissance pondérale , 
- transit intestinal + équilibre nutritionnel 
Si touché par maladie à début précoce + évolutive  pb de croissance … +++
 Retentissement des maladies NM chez enfant : ↓ quand lutte quotidienne contre maladie NM 
- kinésithérapies ( respi , orthopédique , cardiaque , psycho , douleur , digestif ..) 
- prévention 
- stratégies thérapeutiques 
=> évite un trop grand retentissement 

ASPECT RESPIRATOIRE
 met en jeu PV ( pronostic vital ) => surveillance ++
Physiopathologie 
 spécifique d’une faiblesse musculaire   ↓ variable de la force des muscles respiratoires ( diaphragme , intercostaux , accessoires , abdominaux ) 
 selon maladie en cause : variabilité intensité + topographie     entraine : 
- ↓ des V pulmonaires : CV ( capacité vitale = quantité air pouvant être inspirée et expirée dans une respiratoire N )  ,CRF 
- ↓ débit expiratoires : VEMS, DEMM 25/75    ( = force de jet d’air expiré ) 
-↓ compliances thoraciques + pulmonaire = souplesse :↓ car ↓ de l’amplitude + fibrose et rétraction / encombrement pulmonaire 
- ↓ croissance pulmonaire ≠ adulte :  Croissance de 2 manières :
 entre moment né – 4 ans : x° des alvéoles  sous la dépendance de mobilisation et mouvements cage thoracique 
 > 4 ans ½ : accroissement des alvéoles 
- fatigabilité des m respiratoires 
- retentissement échanges gazeux 
- inefficacité de la toux  encombrement  ↑ de la ↓ des compliances 

Spécificité de la fonction respiratoire de l’enfant et du NRS : 
- muscles fatigables : peu de fibres de type 2 ≠ adulte : fibre 1 forte puissance faible résistance et inverse pour 2 
 enfant fatigables car peu de fibres résistantes
- immaturité du contrôle ventilatoire , déglutition , motricité oesophagienne 
- abondance du sommeil REM ( sommeil paradoxal ) : hypotonie ++ ( ≠ normalement = par phase ) 
- obstruction respiratoire fréquente : étroitesse VAS ; inefficacité toux , hypersécrétion bronchique
- pb croissance pulmonaire car x° alvéolaire -> 4 ans   

Facteurs aggravants de la fonction respiratoire enfant : 
- scoliose ( puberté ) 
 relation linéaire entre importance + évolutivité de la scoliose / ↓ CV 
 limitation de l’évolutivité de la scoliose en position debout 
 dans la PEC : garder les enfants debout le + longtemps possible 
- port du corset : ajustement à controler ( l’enfant grandit ) 
- RGO , troubles déglutition + motricité oesophagienne   malnutrition 
- infections respiratoires récidivantes 
- cardiomyopathies 
- apnées du sommeil centrales ou obstructives 

Même quand atteinte musculaire ne s’aggrave pas   auto aggravation de la fonction respiratoire : Atteinte musculaire primitive  faiblesse musculaire  ↓ mobilité thoracique   enraidissement  ↑ travail musculaire  fatigue  faiblesse musculaire ….   évolution spontanée en abs d’aggravation du déficit musculaire si Ø PEC

La fatigue des muscles respiratoire ↑ par :
- travail respiratoire ( altération compliance thoraco pulmonaire ) 
- hypoxémie 
- malnutrition 
- atteinte cardiaque 

Surveillance
 IRespi = variable selon maladie mais inévitable ( car évolutivité ) 
Outils pour la surveillance : 
- spirométrie : couché + assis , avec + sans corset 
 souffle -> machine : calcul de mesures statiques ( V ; CV ; débit )
 limite : Ø enfant < 5-6 ans car nécessité de participation , bcp de pb pendant la nuit hors spirométrie sur sujet éveillé ( insuffisant pour surveillance totalité maladie ) 
Enfant paralysie diaphragmatique : assis (viscères abdominaux vers le bas ) 
Avec corset doit être meilleur car aide maintien cage thoracique ( facilite la mobilisation ) , si mal réglé : compression -> gène supplémentaire 
- gazométrie artérielle ou capillaire : aggressif , échanges alvéolo capillaires 
Existence capteurs pour mesure pCO2 
 chez enfant : difficulté car piquer plusieurs  fois , douloureux  gazo faussement positive car hyperventilation ↑ O2 
 capteurs : + précis (ex : lobe oreille )
- enregistrements polygraphiques nocturnes :
 voir les apnées ( caractérisation des phases du sommeil ) 
 fait que si éléments cliniques ou paracliniques pour rechercher approfondie 
- examen recherche RGO : IRespi ↑ par RGO ( infection , fatigue )  ( ph métrie -	> pathologie  si > 5 ou 6% temps avec sonde de pH métrie ) 

Interet de la surveillance régulière pour IR : 
- prévenir accidents aigus : IR, atélectasies 
- programmes ttt invasifs : arthrodèse rachidienne 
- étudier retentissement des orthèses : tolérance corset 
- mise en place d’une assistance ventilatoire : rééducation par relaxateur de pression, ventilation mécanique par masque nasal ( non invasif ) ou trachéotomie ( invasif )  

Evolution de la CV selon pathologie ( graphe avec CV / âge ) CV en fonction % théorique selon chaque personne 
- dystophie musculaire de Duchenne  dégradation de la CV en fonction de l’âge ( assez linéaire )
- dystrophie AR : garçon et fille   CV relativement stable au file de l’âge 
- ASI ( précoce )  à 10 ans : CV ++ ↓ ↓ ↓ avec descentes verticales  stabilisation 
 selon les maladies : ≠ profils de CV 

Altération échanges gazeux ( temoignant ultimement d’une insuffisance alvéolaire) : gazométrie N jour et nuit   1e signes IR :épisodes de désaturation nocturne (au moment sommeil REM )   majoration  constante nuit puis jour avec hypoxie ( témoin Insuffisance musculature pour ventilation poumon )  ventilation ↑ ( polypnée )   hypocapnie  normocapnie  hypercapnie 
Hypoxie = seul criètre permettant de respirer ( si manque : respire + vite ≠ CO2 : Ø) 
 existence d’une hypoxie modérée + hypocapnie = signe de gravité ( max de possibilités du patient) 
 quand hypoxie hypercapnie : insuffisance respiratoire grave  mise en place assistance ( hypoventilation alvéolaire) 

PEC   limiter le retentissement respiratoire des maladies chez l’enfant
- kinésithérapie de mobilisation thoracique et désencombrement : lutte contre rétractions pulmonaire + ↓ compliance pulmonaire par encombrement 
 manuelle ++ ( drainage bronchique , toux assistée ) +/-   mécanique ( cough assist , percussionnaire ) 
 ++ forme évolutives 
 lutte contre atélectasies + contre altération de compliance thoraco pulmonaire 
- rééducation quotidienne par relaxateur de pression ( appareil de ventilation utilisé en kinésithérapie )
NB : 2 types app ventilation :  fréquence+ volume  ou  pression : selon type de maladie et constitution personne : thorax rigide ou souple : faire monter une P° en cmH2O  si cage thoracique souple : bcp air ≠ si rigide : moins d’air  mais la même pression pour faire bouger les parois   15-30 min /j , mobilise cage thoracique + sécrétion pulmonaire, lutte contre atélectasies 
 aérosolisation si besoin 
 Limite : basé sur la pression -> nécessité d’une ventilation sans fuite
- prévention :
 infection virales ( vaccination ) , surinfections respiratoires ( vaccination , antibiothérapie ) 
 ttt symptomatique des troubles de la déglutition et RGO
 assistance respiratoire pré et post chirurgicale 
 surveillance et PEC pauses respiratoire central ou obstructives ou mixtes (masque nasal, théophylline caféine pour éviter apnées centrales ) 
- assistance respiratoire : stade ultime , si anomalie échanges gazeux 
 ventilation non invasive : masque ( nasal, pipette , embout … ) avec appareil pour choisir ventilation convenant à la personne 
Limite : temps de ventilation / 24h ( si > 15h/24h : on ne peut pas les utiliser ) 
Difficultés : fuites , aérophagie , pb digestifs 
 ventilation invasive : trachéotomie 

ASPECTS ORTHOPEDIQUES
Retentissement sur croissance et appareil ostéo articulaire 
Atteinte musculaire primitive  faiblesse musculaire asymétrique  déséquilibre  attitudes vicieuses  rétractions  déformations  attitude compensatrice  fatigue  faiblesse musculaire asymétrique … 
 évolution spontanée en abs d’aggravation du déficit musculaire si Ø PEC
 auto aggravation orthopédique dans maladie NM 

Rééducation 
 kinésithérapies 
- lutte contre dégradation état orthopédique : rétractions msuculairs , déformations articulaire , doulerur 
- kinésithérapie passive : massages , mobilisation , étirement , posture  (ne pas abimer les articulations )
- kinésithérapie active modérée : possibilité avec passive 
- balnéothérapie 
 éviter : stimulation musculaire excessive, renforcement musculaire actif : fatigue , kinésithérapie agressive : douleur 

Appareillage 
- attelles de posture ( ++ nuit , éviter déformations ++ MI ) 
- appareillage de marche ( compenser faiblesse musculaire , donner rigidité ) 
- corset ( ++ atteintes précoces : corset garchois : maintien tronc vertical sans toucher le tronc -> appui sur ailes ilaques et mastoides )
- verticalisateur ( manuelle ou électrique , ++ pour favoriser densité osseuse , limite scoliose , améliore transit digestif => mise des enfant debout ++ )  (impossible avec flessum de genoux par exemple  ) 
- fauteuil roulant électrique 

Chirurgie 
- MI : période de la perte de la marche 
Maladie NM = progressive  enfant s’adapte aux pb , chirurgie permet bonne position quand verticalisation ..  si trop tot : perte des repères => ce qui a été acquis : perd tout
 fait au moment ou perte de la marche 
- rachis : ostéosynthèse rachidienne par CD à envisager en fonction atteinte cardio respiratoire
2 critères :
 enfant doit avoir fini sa croissance
 ne pas trop attendre pour que fonction respiratoire soit suffisemment bonne 
Ostéosynthèse partiele : vertebre haut et bas avec 2 tiges avec aimant -> traction 
Permet amélioration fonction respiratoire

ASPECT CARDIAQUE
PEC cardiaque :
- surveillance :
 Non invasive : examen clinique , ECG , échocardio , holter ( quand TDR ) 
 A la demande : fraction d’éjection ventriculaire isotopique , conduction His 
 Régulière : ( ne pas laisse passer heure de chir) 
 fonction type maladie + âge + éléments de la surveillance non invasive 
- thérapeutique : 
 Médicamenteuse : IEC précocément , digitalo diurétique 
 Stimulation cardiaque 
Greffe cardiaque 

 Evolution fonction cardiaque selon type pathologie (pouls fonction âge ou % raccourcissement fibres : rapport diastole longue et systole courte) 
- duchenne : accélération rythme cardiaque au fil de l’âge , ↓ ++ % raccourcissement 
- autre dystrophie : ↓ du pouls, ↓ un peu % raccourcissement 
- ASI : ~ N voire ↓  , N % raccourcissement 

ASPECTS DIGESTIFS ET NUTRITIONNELS
 retentissement sur croissance pondérale des MNM fonction type et stade d’évolution 
 tenir compte des facteurs individuels 

Risque de dénutrition fréquente par insuf de la prise alimentaire : pb articulé dentaire + mastication , difficultés de déglutition et survenue blocages alimentaires , fréquence RGO source de douleurs , douleurs abdo et torubles du transit digestif 

Risque de prise de poids excessive : courbe croissance spécifique patient Duchenne 

Risque de constipation ( attention aux fausses diarrhées) : secondaire à insuffisance d’hydratation , limitation mobilité et verticalisation , difficulté aller à la selles , erreurs diététiques… 

PEC : 
- surveillance :
 Evolution de la croissance staturo pondérale ( peser mesurer ) 
 Mesure paramètres morphométriques ( pli cutané , périmètr brachial), impédancemétrie 
 Evaluation quantitative et qualitative prise calorique ( diététicienne ) 
- explorations complémentaires : TOGD, ph métrie  ( RGO ) , manométrie oesophagienne , fibroscopie 
- thérapeutique :
 Conseil diététique 
 Hygiène de vie : boissons ++, sport 
 Verticalisation
 Suppléments calorique 
 Nutrition entérale par gastrostomie 

DOULEUR
 MNM fait mal 
- fréquente : sous évaluée ( tolérance excessive du patient )
- aigue : post op , séances kiné ou verticalisatoin , signes d’appel de complications ( fractures escares ) 
- chroniques : mauvais positionnement, orthèses mal adapté, rétraction musculo articulaires, ostéoporose 

PEC : douleur plurifactorielle ( savoir associer les stratégies ) 
- médicamenteux : antalgique niveau 1  morphine , ne pas hésiter à utilisation préventive ( avant que la douleur arrive ex : prendre un doliprane avant kiné ) 
- physiothérapie : balnéothérapie, massages 
- adaptation appareillages
- chirurgie 
- soutien psychologique
- autre : cure thermale, hypnose, acupuncture 
Autres aspects de la PEC :
- soutien psychologique +++
 - adaptation + intégration scolaire 
- obtention aides sociales nécessaires
 SRAI (  service régionaux d’aide et d’information ) de l’AFM ( association française contre myopathie )
 palliatif mais efficacité ++ ( qualité et quantité de vie amélioration ) 
 lutte contre retentissement MNM enfant = PEC complexe + approche pluridisciplinaire  notion de réseaux de soins 
 
