EC NEURO MUSCULAIRE : Cours n°7 – Maladies NM de l’enfant 

Maladies NM = affections souvent congénitales chez l’enfant touchant muscle et nf périphérique
 déficit force musculaire : importance , topographie , évolutivité , âge apparition  variable 
Signes d’appel : troubles marche et déformations squelettiques  peut égarer le diagnostic 

Quand penser à une maladie NM chez l’enfant ?  Manifestations orthopédiques : néo natal 
a) au niveau des MB : 
-  déformation des extrémités ( pieds bots, mains botes ou rétractions déformation par malposition )
/ !\ mal position : main normal ≠ bots : anormal 
- arthrogrypose 
- hypertrophie musculaire ( développement musculaire anormal ) 
- luxation de hanches ( Ø parfaitement bien formé , compression cavité utérine ) 
- déformation pieds équins / varus ( marche : ↓ qualité ), creux 
- amyotrophie 
/ !\ pas forcément de faiblesse musculaire, de déficit musculaire , parfois seulement le nerf + processus incidieux
b) au niveau du rachis : 
- cyphoscoliose
- hyperlordose lombaire ( à cause de l’hypotonie + nécessité de garder polygone de sustentation entre les 2 pieds)
- rigid spine ( rachis raide : Ø flexion possible ) 

CAT devant symptomatologie ostéo articulaire prédominante 
1/  éliminer les autres cause :
- orthopédique 
- neurologique centrale 
- malformative : mb, rachis , infirmité motrice 
2/ penser à une maladie NM :
- dystrophies musculaires congénitales ( remplacement tissu musculaire par graisse ou fibre , dégénérescence  => rétraction )
 Progressive : Duchenne , Becker : apparition tardive par rapport à âge enfant  Ø diagnostic anté natal
 Précoces parfois anté natale : dystrophies musculaires congénitales ( troubles apparaissent dès la naissance) 
- myopathies congénitales ( possibilité d’être rétractiles,  anomalie de structure )
- myotonies congénitales ( trouble de la décontraction musculaire )	 
Cliniquement : hyper trophie musculaire = myotonie +++  ( Ø de déficit musculaire ) 
- neuropathies sensitivo motrices héréditaires ( amyotrophie , déformations périphériques ) 
NB : rarement tableau d’ASI ( motoneurone ) car peu rétractile , souple , hypotonique mais possible  

Démarche diagnostique devant suspicion de la maladie NM : 
1/ ATCD + anamnèse 
- nné ou jeune nourrisson 
- enfant ou adolescent 
2/ examen clinique 
3/ bilan complémentaire :
- imagerie musculaire
- bilan biologique 
- explorations électro myographiques
- biopsies musculaires et nerveuses 
- étude en biologie moléculaire 

Hypertrophie des mollets dans Duchenne : remplacement par graisse et fibre du muscle => atrophie des ceintures + hypertrophie des mollets mais force musculaire ↓ 
/ !\ myotonie : on a de la force ≠ Duchenne : Ø force 




Observation clinique 1 :  
Jeune fille, Ø ATCD perso et familiaux
Né à terme , eutrophique ( poids N ) , déformations de pieds = pieds bots bilatéraux 
Développement moteur correct : marche à 16 mois ( N = 12-18 mois ) 
Reste toujours maigre , fatigable , peu performante sur le plan moteur 
Développe très tot ( bébé) : scoliose évolutive  fréquemment : malformation 
 Radio : Ø malformation => rachis s’effondre à cause de l’hypotonie 
 Traitée orthopédiquement jusqu’à 12 ans  malgré le ttt : aggravation  12 ans : chirurgie pour stabiliser le rachis ? => Ø scoliose idiopathique de l’adolescent, faiblesse musculaire , petite détresse respiratoire 
 arthrodèse , diagnostic de myopathies congénitales ( anomalies structurelles ) 
Pb : avant arthrodèse : déformation , Ø PEC respiratoire  post op : trachéotomisée , ventilation assistée au bout d’1 an : récupération capacité vitale permettant autonomie dans la journée 
 adulte : besoin ventilation non invasive par masque 

 myopathies à bâtonnets :  fait partie des myopathies congénitales :
=  anomalies dans les fibres musculaires, accumulation à l’intérieur de la cellule musculaire - transmission AD généralement ( Ø le cas ici , de novo ) 
- manifestation très précoce 
- gène : pour 1 maladie histologiquement homogène  plusieurs  gènes ≠ 
- atteinte de la face , parfois ptosis + faiblesse musculaire 
- gravité = atteinte respiratoire  si Ø PEC rapidement : difficultés 
- maladies pouvant se révéler par arthrogrypose ( blocage articulaires multiples ) 

NB sur la biopsie : 
	myopathie congénitale
	- fibres musculaires de taille ≠ : atteinte myogène 
- anomalies de répartition entre fibres 1 et 2  
- Fibres atrophiques préférentiellement sombres
- répartition inhomogène des fibres ( entre type 1 et  2 )
- central core dans la fibre ( = anomalie de structure  ≠ dystrophie ) , intérieur cyto inhomogène

	Dystrophie musculaire 
	- fibres atrophiques , 
-fibres de taille ≠, 
-centralisation nucléaire , 
-segmentation de fibre , 
- graisse, réaction inflammatoire , travées épaissies ( N : Ø espaces entre les fibres ou limités ) 
- Ø matériel anormal dans les cellules  

	Atteinte neurogène 
	groupe de fibres musculaires à côté les unes des autres = tigh grouping : 1 fibre atrophique doit  être entourée de fibres atrophiques


Rose = glycogène = glycogénose 
Infiltrat inflammatoire : myosites, maladie inflammatoire

Observation clinique n°2 : 
2 enfants : 1 fille 11 ans, frère 4 ans de la même famille
Marchent tous sur la pointe des pieds car réduction flexion dorsale de cheville car hypertrophie musculaire au niveau de mollets 
 fille : chirurgie du tendon d’Achille mais BM car suspect : tableau de dystrophie musculaire ( inégalité , fibrose , centralisation ) 
 Ø déficit ou handicap moteur très important mais retrouvé pour toute la famille avec notion de muscle hypertrophié
CPK : 300-1800 ( N < 100-150 ) 
 évoquer dystrophie musculaire , ↑ CPK témoignant de la dystrophie , rétraction , touchant les hommes et les femmes ( Ø transmission liée à l’X ) , AD , Ø évolutivité , Ø atteinte cardiaque, Ø atteinte respiratoire 
BM : inégalité , centralisation, nécrose/régénération      modéré ,  petite anomalies structurelles , inclusion lipidique , marquage protéique : N 
 garcon : phénomène de Rippling a permis de faire le diagnostic ( musculature saillante et mollet tendu ) 
=> percussion du muscle ou contraction : on voit une espèce de vague  = déficit en cavéoline 
- surveillance car possibilité cardiomyopathie hypertrophique +/- TDR ( ≠ déficit musculaire ) 
- forme dominante ( Ø saut de génération ) 
Observation clinique n°3 : 
Garcon : depuis âge de 2 ans : trouble de la marche avec difficultés motrices au début de l’exercice (chute au début) mais musculature bien développée à tous les niveaux , a de la force 
Ø ATCD familiaux, mère : Crampes 
Après échauffement : retrouve motricité normale
Ø faiblesse musculaire , Ø intolérance à l’effort , Ø atteinte neurologique, scolarité N
Examen : hypertrophie de toutes les masses musculaires avec démarche maladroite 
Cardio respiratoire : Ø 
CPK : dosage dans la Norme sauf 2 fois élevés 
=> Ø dystrophie musculaire ( Ø CPK ) , Ø faiblesse 
 évoquer possibilité anomalie de relachement musculaire = myotonie  faire EMG :  
- salves myotoniques : contraction anarchique + Ø décontraction 
Faiblesse après effort de re contraction musculaire 
=> myotonie de Steinert ( AD , atteinte intellectuelle ) 
=> myotonie congénitale particulièrement Becker : mutation dans le canal chlore : double mutation avec mutation hétérozygotes chez les parents
Probable que la maman hétérozygote ait des difficultés contraction / décontraction musculaire 

 famille de maladie = canalopathies : 
= maladie caractérisée par anomalie de canaux ioniques perturbant le fonctionnement cellulaire 
/ !\  retrouvé dans : 
-  myotonie congénitale ( Becker : 1/25 000 ) , 
-myasthénie congénitale ( décrément ) , 
- myopathie à central core 
 signes dans plusieurs  types de maladies car mécanisme commun 
/ !\ mécanismes et gènes intriqués , tableaux cliniques ≠ mais point commun existent  connaitre les principes et décrire ce qu’on voit  émission des hypothèses

Observation clinique n° 4 
Enfant de 9 ans , troubles de la marche avec faiblesse musculaire prédominant aux ceintures
Marche avec retard, toujours eu difficulté à la marche 
Parents sont cousins germains , a fait un ictère sévère nucléaire ( la bilirubine fait des encéphalopathies en se fixant sur les nyx gris centraux responsables de la coordination du mouvement  lumière bleu )  a eu de la photothérapie 
Retard du développement moteur et retard staturo pondéral
Examen clinique : signe de Gowers qui témoignent de l’ atteinte prédominante aux ceintures, insuffisance staturo pondéral , IMC 14 , colonne raide ( Ø penche en avant ) , marche , Ø ROT, qq difficultés de déglutition , troubles respiration par paralysie intercostaux 
EMG : N
CPK : N 
Niveau intellectuel N 
 on pense à :
- AR 
- Ø forme dégénérative extrême car CPK N 
Bilan complet : 
- enzymes musculaires : N 
- IRM : Ø
- EMG : vitesse de conduction N => Ø neurogène 
- maladie invalidante respiratoire : hypoxie hypercapnie , hypoventilation alvéolaire 
- cardiaque : anomalies secondaire aux pb respiratoires
- BM : inégalité taille fibre, centralisé, qq anomalies vacuoles bordées ( struturelle des c ) , anmalies fibrilles inter musculaire 
 tableau de dystrophie musculaire congénitale sans atteinte des fonctions supérieures dans ce cas 
( IRM N élimine anomalie de signal  cérébral ) 
Formes avec anomalie signal cérébral , ↑ CPK , non ↑ 
/ !\ importance de la colonne raide ( arthrodèse naturelle du rachis : Ø scoliose ) 
 anomalie gène 
 dystrophies musculaires congénitales :
- hétérogènes
- généralement : AR 
- signes d’appel : atteinte musculaire, orthopédique , parfois SNC 
- formes évolutivité : rapide / moins grande  EMG précoce : on peut passez à coté du diagnostic 
- classement : avec ou sans élévation CPK 
4 groupes :
- déficit protéine structure Mb  ( mérosine et autres ) 
- mutation α dystroglycane
- atteinte sélénoprotéine et lamines ( dans ce cas ) 
- étiologie inconnue 

Observation clinique n°5
Garcon 3 ans, troubles marche et équilibre , difficulté se relever du sol et monter escalier 
ATCD : mère opération pieds quand enfant
Examen : Maladresse globale , signe de Gowers , refus activité sportive , Ø déficit mais aspect grêle muscles extrémités Mb inf , petites déformations Mb réductibles , Ø ROT, Ø syndrome neurologique systématisé 
IRM : atrophie grands fessiers , infiltrations graisseuse 
EMG : ↓ conduction nerveuse motrices et sensitives 
CPK :  N 
 On pense à :
- atteinte des ceintures
- troubles de l’équilibre : équilibre = cervelet / oreille interne / proprioception = nerf périphérique
- intervention chez la maman 
- Ø ROT ( neuropathie ? ) ,amyotrophie distale ( Ø duchenne, plutôt neuropathie périphérique) 
- CPK N : Ø dystrophie musculaire 
- IRM : ne nous aide pas, explique le Gowers 
- EMG : nerf périphérique 
 génétique : PMP22  CMT  ( non retrouvé chez la mère , duplication ) 

 neuropathies héréditaires : 
- maladies fréquentes : 1/2500 
- > 25 gènes ≠ ( tableaux cliniques ≠ ) 
- toutes les transmissions possibles
- souvent : évolutivité faible et troubles / faiblesse musculaire non au 1e plan 
 diagnostic souvent tardif ( on trouve maladie chez parent en trouvant chez enfant ) 
- trouble de la marche mal au jambe , crampes , difficulté à se chausser , déformations pieds ++ et +/- mains 
- atteinte musculaire = distal 
- souvent troubles sensitifs associés
- EMG oriente +++ ( ≠ BM ) : neuropathie puis myélénique ou axonale   génétique 
On a des ASI plutôt distales et distale plutôt tronc  
- Ø élévation des CPK


 manifestations orthopédiques quasi constantes dans MNM de l’enfant , mais peuvent être au 1e plan de la symptomatologie clinique  errance diagnostique dont csq peuvent être graves 
 analyse anamnestique précise + examen clinique soigneux  redressement diagnostic  confirmation par examen complémentaires spécifique + analyses génétiques



