La dystrophie musculaire est une définition anatomique c’est une association de phénomènes de nécrose tissulaire, donc il y a bien destruction de la fibre musculaire associée à un processus de régénération qui malheureusement est insuffisant et à terme   abouti  à une nécrose et fibrose du muscle.
Quand on regarde au microscope on s'aperçoit qu'il existe un pattern de ses dystrophies musculaires on a : 
-Une inégalité du calibre des fibres  musculaires (alors qu'elle sont censées avoir toutes à peu près la même taille. En coupe Transversales)
-Une fragmentation des fibres c'est-à-dire que les fibres se scindent en deux.

-Une centralisation des noyaux, normalement dans la fibre musculaire  les noyaux sont en périphérie. 

De plus on peut observer une infiltration macrophagique  en périphérie des fibres 
Suite à un phénomène de nécrose et régénération.

La nécrose remporte sur la régénération ce qui a pour effet d'aboutir à l'accumulation d'un amas conjonctivo- graisseux qui n'est évidemment pas du tout fonctionnel.

Cliniquement ces dystrophies musculaires pour la très grande majorité d'entre elles se caractérisent par un déficit de la force musculaire avec toujours cette notion de symétrie (ce sont des  atteintes généralisés) et qui touche le plus souvent les ceintures c'est-à-dire que l'on va retrouver cette difficulté notamment chez les enfants à se relever  seul ,par atteinte de la ceinture pelvienne avec le signe de Gowers.(voir diapo 9)
On peut aussi avoir certaine forme qui se caractérise par atteinte de la ceinture scapulaire mais également une atteinte de la face.
Et, également un très faible nombre, représenté par les dystrophies distales (c'est surtout les neuropathies qui se caractérisent par une atteinte distale)

Au début on a donc un déficit de la force musculaire  souvent induits par l'effort  puis comme c'est une maladie où il y a une infiltration conjonctivo -graisseuse on a au bout d'un moment des rétractations puisque les fibres musculaires élastiques sont remplacées par un tissu beaucoup plus fibreux provoquant ainsi des rétractions musculo tendineuses contre lesquels il faudra lutter.

Contrairement au amyotrophie spinale qui sont des anomalies du motoneurone et qui se caractérise par une atteinte musculaire extrêmement importante mais absolument jamais d'atteinte cardiaque, ici les dystrophies musculaires touchent également la fibre musculaire cardiaque aboutissant ainsi a des cardiomyopathie qui peuvent parfois être au premier plan de la symptomatologie et qui très souvent sont responsables du décès du patient notamment dans la maladie de Duchenne.

De plus les muscles respiratoires sont touché également, ils sont également fibreux et rétractés aboutissant donc à une insuffisance respiratoire restrictive.

Dystrophies musculaires congénitales
À l'intérieur de ses dystrophies musculaires on observe des dystrophies musculaires congénitales (groupe en plein démembrement dans la mesure où on connaît de mieux en mieux la physiopathologie de ces maladies) outre le fait que ce sont des pathologiques qui apparaissent tôt dans la vie du patient ce sont des pathologies qui sont à la limite de l'atteinte du système nerveux périphérique et du système nerveux central pour une raison simple, probablement que le déficit de ces protéines mises en cause dans les dystrophies musculaires est aussi en cause dans certaines maladies du système nerveux.
On distingue des formes où il n'y a pas d'atteinte du système nerveux central, ce sont en général des pathologies qui sont extrêmement rétractiles extrêmement précoces mais des enfants qui ont un niveau intellectuel normal ;

Puis les formes avec atteinte du système nerveux central et dans ses formes là, très souvent il y a des retentissements et des retards dans l'acquisition. 
À l'I.R.M. peut observer des anomalies de signal de la substance blanche mais sur des cerveaux qui ne sont pas malformées.

Généralement ce sont des dégénérescences du système nerveux central associée à des dystrophies musculaires.

Et puis il y a d'autres formes ou le système nerveux central est atteint avec des malformations qui peuvent être extrêmement importantes :

Donc dans les dystrophies musculaires congénitales on peut avoir :

- des atteintes musculaires seules 
- des atteintes musculaires  couplées à des atteintes du système nerveux central où l'on observera : soit des anomalies de signal soit des anomalies structurales (malformations)

Les plus classiques des dystrophies musculaires sont les dystrophies musculaires liées à l’X. 
Qui ont été décrits par M. Duchenne  dans les années 1800 M. Duchenne avait repéré ces jeunes enfants, des garçons qui présentaient des troubles de la marche avec cette physionomie particulière c'est-à-dire les cuisses assez fines faisant contraste avec les mollets très musclés.

Ces jeunes garçons perdaient la marche dans la première décennie et malheureusement décédait dans la deuxième.

De plus ces enfants développaient une hyper lordose afin d'arriver à s'équilibrer et de recréer un polygone de sustentation leur assurant une stabilité.
C'est logique ,étant donné qu'ils avaient une ceinture pelvienne défaillante , le faîte de se mettre en lordose les empêche de tomber en avant.
Ce sont donc des pathologies liées à l’X dont on  distinguer deux formes :

-la maladie de Duchenne
- maladie de Becker. ( une forme d'évolution  plus lente)
La caractéristique commune de ces pathologies c'est un déficit en une protéine : la dystrophine qui a été isolée en 87 après que le gène de cette protéine eût été identifié.

Ce gène est porté par le chromosome X. (gène la dystrophine ) ce qui induit que cette maladie apparait soit, suite à une néo mutation c'est-à-dire que la mère ne  sera porteuse de rien ni le père (puisqu'il n'est pas malade) soit la maladie a été transmise par la mère (étant donné qu'elle n'a pas de signes et qu’elle possède deux chromosome X.) 
Le petit garçon à qui on a transmis le chromosome X défaillant exprimera donc la maladie.

Cette maladie plutôt fréquente (un garçon atteint pour 3500 naissances) dans notre région cela représente deux ou trois enfants atteints de la maladie de Duchenne chaque année.

En sachant que lorsqu'il existe déjà des cas de maladie de Duchenne dans une famille il est  bien entendue possible de donner un conseil génétique précis.

En revanche lorsque  le premier né d'une famille sans antécédents est atteint on ne peut rien.

Puisqu'on ne fait pas de dépistage systématique.

Dans 30 % des cas la maladie de Duchenne est du à une néo mutation et par conséquent n'est pas une transmission d'un gène défectueux des parents.

Sur le plan clinique des dystrophies de Duchenne se caractérise par :

Une faiblesse musculaire qui prédomine au niveau des ceintures ça commence dans la première enfance avec des jeunes garçons 2,3 ans qui ont eu des retards de marche, une marche développée mais qui s'est dégradée, les chutes fréquentes des difficultés à se relever du sol.

On retrouve cette hypertrophie des mollets. Scoliose qui peut s'installer. C'est une maladie rétractile.

C'est une atteinte à la fois cardiaque et respiratoire qui fait toute la gravité de ces pathologies avec en plus un certains retard intellectuel ou en tout cas des difficultés cognitives qui sont liées au fait que la dystrophine joue certainement un rôle au niveau cérébral (on commence à pouvoir étudier plus précisément ce gène et voir qu'en fonction des régions touchées on observe un retard intellectuel plus marqué ou au contraire des formes avec un retard intellectuel plus léger).

Le retard intellectuel n'est en général pas au premier plan du tableau l'aspect le plus frappant de la maladie est l'atteinte musculaire.

Diapo montrant  en microscopie les fibres musculaires
On observe donc une segmentation des fibres, une asymétrie des fibres, et une centralisation du noyau.

Important à voir (chose que l'on peut nous montrer en partiel)

- des fibres asymétriques

-de grand noyau témoignant de l'infiltration macrophagique

-quelques fibres qui sont segmentées

- et puis quelques petits points rouges représentant les noyaux qui sont normalement à la périphérie des fibres et qui là sont centralisés.
Progressivement il n'y a plus de fibres et c’est de la graisse qui la remplace.
De plus pour un diagnostic de maladies Duchenne on va faire un marquage sur la biopsie musculaire qui est le marquage à la dystrophine, à l'aide d'un anticorps anti dystrophine . Afin d'observer la coloration microscope, ou la non coloration ou faible coloration en cas de maladies Duchenne.

La dystrophine est une protéine du cytosquelette de la membrane est donc à la périphérie de la membrane cellulaire.

Est-ce que c'est la dégradation de la dystrophine qui est à l'origine de la centralisation du noyau ?

Cette dystrophine est en fait un pont entre la paroi et le système rétractile de la cellule donc lorsque ce pont n’existe pas on a une cellule qui a un système contractile à l'intérieur et qu'i n’est accroché à rien exemple si je fais du sport avec des élastiques et que ces élastiques sont attachés à rien je gigoterais avec les élastiques mais je n'engendrerais aucune résistance ,ne produirais aucun travail physique  hormis celui de gigoter.

Il n'y a donc plus de lien entre le système  contractile et le système d'attache donc lorsque le système contractile se contracte cela ne produit aucun mouvement. 

 La différence entre la dystrophie de Duchenne et la maladie de Becker c’est  que dans la maladie  Duchenne il n'y a pas de dystrophine ou  moins de 5 % alors que dans la maladie de Becker la dystrophine est réduite quantitativement et qualitativement le pronostic de la maladie est donc meilleur.
Photo de biopsie de maladie de Becker : 
on peut voir un marquage à la dystrophine positive mais une irrégularité dans le marquage. Attention toutefois à ne pas confondre avec un problème technique il faut donc associer ses biopsies avec des signes cliniques et biologiques.

On peut toujours confirmer  la biopsie par un western Blot.

Les dystrophies myotoniques
Contrairement aux autres dystrophies on le retrouve pas le même pattern,  ici c'est une myotonie  il va donc y avoir un défaut de décontraction du muscle par exemple la maladie de Steinert qui est l'une des dystrophies myotoniques principales : 
les patients ne sont pas gênées en termes de force musculaire mais en termes de décontraction puisque lorsqu'ils ont attrapé quelque chose par exemple ils ne peuvent plus le lâcher. L'un des moyens de faire le diagnostic s'est par exemple de serrer la main deux ou trois fois d'affiler au patient celui-ci n'arrivant plus à des serrer la main (et sont parfois obligés d'utiliser l'autre main pour se dégager.)
Ici la crispation musculaire n'est pas douloureuse, elle est majorée par le froid.

Dans la maladie de Steinert il y a aussi des atteintes générales qui font la gravité de la maladie.

 D'une part qui touche le système nerveux central ,on aura aussi dans ce cas l'atteinte intellectuelle fréquente tout en sachant que la maladie de Steinert fait partie de ces maladies génétiques où l'on peut observer une aggravation transgénérationnelle( autrement dit plus on descend dans l'arbre généalogique plus la symptomatologie est grave ,c'est une question de répétition de triplets)

Ici c'est une transmission dominante. En général lorsque la maladie est transmise par la mère la forme est  plus grave que si elle est transmise par le père.

Cette maladie provoque aussi des malformations cardiaques avec des troubles du rythme paroxystique qui peuvent être à l'origine des morts subites : c'est ce qui fait la gravité de la maladie et qui nécessite chez l'adulte la mise en place d'un pacemaker. 
(Photo d'une petite fille atteinte)

Pour conclure les maladies neuromusculaires correspondent à des atteintes de l'unité motrice attention cette notion est importante.
La majorité des pathologies de l'enfant sont congénitales (à l'inverse des pathologies de l'adulte dont certaines sont acquises) les signes cliniques sont variés, la démarche diagnostic doit être rigoureuse.

Aujourd'hui il n'y a aucun traitement même s'il y a des résultats tangibles dans le domaine de la thérapie génique par exemple. En revanche aujourd'hui la connaissance de la génétique permet de proposer aux familles un conseil génétique fiable.

Attention à ne pas confondre :

 Les formes acquises ne sont pas des néo mutation. Ce sont des pathologies sans atteinte du patrimoine génétique à l'inverse des pathologies congénitales qui elles sont des anomalies du génome qui peuvent s'exprimer soit au début de la vie soit plus tard. (On peut inclure dans celle-ci les neo mutations)
La prise en charge thérapeutique et la surveillance

Ici la prise en charge n'est pas spécifiques de l'atteinte génétique mais plutôt des lésions qui lui sont associées. Chez l'enfant cette  prise en charge est primordiale étant donné que l'enfant est un être en développement et que la pathologie va influer sur son développement. 
Ici les conséquences sont plus générales et non pas spécifiques de telle ou telle maladie et par conséquent les stratégies thérapeutiques sont plus générales. La prise en charge est donc fonction de la clinique.

Plus l'atteinte est précoce et rapide, plus le bon développement de l'enfant est compromis.

Les choses à surveiller chez ces enfants sont :

- l'appareil respiratoire

- l'appareil ostéo articulaire

- la croissance pondérale, la croissance staturale
- le transit intestinal et l'équilibre nutritionnel

- le développement cérébral, psychologique
à l'époque de M. Duchenne les enfants atteints mourraient vers l'âge de 20 ans alors qu'aujourd'hui les patients atteints de la maladie Duchenne survivent jusqu'à 30 40. Voire Plus. De plus les conditions de vie se sont améliorées ainsi que la symptomatologie.

Car on lutte contre les complications de la maladie.

Sur le plan respiratoire

1/qu'est-ce qui se passe ?

une diminution de la force des muscles respiratoires cette diminution est variable mais systématique et qui dit diminution de la force dit diminution de la fonction respiratoire avec une réduction des volumes une réduction des débits et une réduction des compliances thoraciques et pulmonaires en gros une réduction de la souplesse de l'appareil  thoraco-pulmonaire ainsi que son élasticité cette compliance est fonction de la rétraction des muscles respiratoires et donc si les muscles sont fibrosés et rétractés ,la souplesse et l'élasticité de la cage thoracique est réduite. 
De l'autre côté le poumon va s'encombrer ne va plus être dégagé par des efforts de toux s'installera donc une bronchiectasie.
Le poumon va donc aussi perdre son élasticité.

 Il va donc falloir mobiliser la cage thoracique afin qu'elle puisse garder sa souplesse et lutter contre l'encombrement pulmonaire.

Il existe un cercle vicieux dans ces pathologies étant donné qu'il y a une atteinte musculaire les enfants vont avoir des difficultés à bouger à faire des efforts physiques et par conséquent à utiliser pleinement leur fonction respiratoire et par conséquent  se mouvoir encore moins et diminuer leurs fonctions ventilatoire encore plus.

Autre point important c'est la diminution de la croissance pulmonaire, les grappes  d'alvéoles qui composent le poumon  vont se multiplier de zéro à quatre ans par la suite elles augmenteront seulement de volume c'est-à-dire que le nombre d'alvéoles, dont on dispose dans le poumon est le même qu'on avait à quatre ans. Par la suite ses alvéoles ont simplement grossi.
Le facteur principal qui permet la multiplication alvéolaire s'est les mouvements respiratoires. 

Chez un enfant qui va avoir de faibles mouvements respiratoires précoces il ne va pas multiplier ses alvéoles. On peut donc se retrouver devant une insuffisance respiratoire qui n'est pas en rapport direct avec le déficit des muscles respiratoires mais causés par une atrophie pulmonaire.

On va  donc tout faire pour mobiliser la cage thoracique afin d'avoir un développement pulmonaire normal.

 Il va y avoir aussi un retentissement sur les échanges gazeux, de même que sur la toux  qui sera difficile étant donnée la faiblesse musculaire favorisant ainsi les infections.

Spécificité chez l'enfant et le nourrisson :

Les muscles sont plus fatigables parce qu'ils sont moins riches en fibres de types deux (plus résistantes) donc l'enfant va se fatiguer plus vite.

Il a une immaturité du contrôle ventilatoire, de la déglutition, qui fait qu'il peut y avoir des fausses route, des apnées...

Il a une abondance du sommeil paradoxal(le sommeil du rêve avec une activité cérébrale intense) et une détente totale des muscles ce qui va donc aggraver l’hypotonie de ses enfants.

Pour des raisons mécaniques les voies aériennes de l'enfant sont plus étroites que celle de l'adulte et sont donc plus sujettes aux infections, les enfants ne savent pas se moucher, ne savent pas se désencombrer ceux-ci favorisant encore les infections.

Les facteurs aggravants :
La scoliose qui va retentir de manière linéaire sur la restriction de la capacité vitale.

La position debout va limiter l'évolution de la scoliose, pour lutter contre la scoliose ont va utiliser des corsets  en faisant attention à ce que le corset ne comprime pas à la cage thoracique il va donc falloir ajuster le corset en permanence.
Le RGO peut aussi contribuer au développement d'affections (étant plus fréquent chez l'enfant)

Les troubles de la nutrition qui induise une fatigue et un déficit immunitaire.
Les atteintes du muscle cardiaque, l'insuffisance cardiaque retentissant sur la fonction respiratoire.
Il faut donc être prudent et préventif sur l'ensemble de ces problèmes.

Si on ne fait rien il va y avoir une auto aggravation.

 Pourquoi ?

Car il y a une atteinte musculaire, dégradation de la force musculaire progressive. 
Cette faiblesse musculaire va réduire la mobilité thoracique et réduire la compliances thoraco-pulmonaire, en réduisant cette compliance  on va avoir un enraidissement qui fait que le travail musculaire pour mobiliser cette cage thoracique (beaucoup plus raide) va devenir plus difficile.

 Ce travail musculaire plus difficile va accentuer la fatigue. Fatigue qui va rendre encore plus difficile l'exercice respiratoire. (et donc le travail musculaire)
A partir de là comment on peut surveiller cette insuffisance respiratoire ?

On a essentiellement la spirométrie (faire souffler l’enfant dans une machine pour apprécier le  volume et le débit  respiratoire) et voir qu’elle est l’altération par rapport a la norme.

Spirométrie effectué dans différentes positions (assise et couchée ne donnant pas les mêmes résultats de même que les résultats sont différents en fonction de l’atteinte musculaire) 

Permet aussi de voir si le corset ne gêne pas la respiration !

Ensuite, si il y a une dégradation a la spiro il faut pousser les investigations comme la gazométrie , des enregistrements polygraphique nocturnes(SAT O2 nocturne)hypotonie nocturne et respiration très altérée durant le sommeil paradoxal.

Rech du RGO chez l’enfant myopathe chez qui le reflux est plus fréquent.

L’intérêt de cette surveillance est de prévenir les accidents aigus :
 Comme les infections respi  (vaccins…), prévenir les surinfection (antibiothérapie),prévenir les atélectasies par de la kiné respi, programmer les traitements invasifs (arthrodèse rachidienne)étudier le retentissement du corset sur la respiration (spirométrie)

Et puis lorsque toute la thérapeutique est inefficace et que l’inssuf respi est la il faut mettre en place une assistance respi, avec 2 formes :

-Une forme pour mobiliser la cage thoracique et induire la multiplication des alvéoles, donc  mise en place très tôt.
-une forme soit non invasif (port d’un masque à O2) soit invasive avec trachéo lorsque la pers n’est plus autonome sur le plan respi.
 Commentaire de la diapositive concernant les graphiques de spirométrie en fonction des différentes pathologies

Il existe une modification de l'évolution de l'atteinte respiratoire selon le type de maladie ici on a pris trois grandes formes de maladies :

-- une atrophie spinale infantile donc atteinte  motoneurone alpha.

-- une myopathie Duchenne
--une autre dystrophie ( pas Duchenne)

Chacun des points de la spirométrie correspondant à une mesure prise (il y a un code couleur une couleur par patient, et  un code forme =une forme par patient)

Donc il y a une dizaine de patients dans chacun des  tableaux et chacun à environ 10 à 15 spirométries.

En abscisse on a l'âge et en ordonnée on a la capacité vitale (ici la capacité vitale est comptée en pourcentage de la valeur normale)
Donc on voit quoi ?
On observe sur le graphique de la maladie de Duchenne un aspect à peu près régulier. (Une donnée importante est que la spirométrie  nécessite la coopération du patient, malheureusement chez le très jeune enfant et chez les pers où les capacités cognitives sont réduites cela n’est  pas tjrs possible)

Mais globalement entre 6 et 10ans la majorité des patients ont une capacité vitale entre 80 et 100% puis au fil du temps cela diminue régulièrement puis 25, 30 ans la capacité vitale deviens insuffisante et nécessite  l’utilisation de moyens mécaniques pour respirer.
Dans le graph de l’autre dystrophie (ici c’est une autre protéine qui est touchée) Les patients n’ont quasiment pas d’altération de la fonction respiratoire.(sauf un mais  on peut ce demander si le patient dont l’évolution des spiro est représenté en points vert  n’a pas en réalité un Duchenne (erreur de diagnostic ?))
Dans l’Amyotrophie Spinale c’est une chute vertigineuse de la FR, on doit donc très tôt mettre en place une assistance respiratoire.

Donc  le profil évolutif de la FR n’est pas le mm en fonction des pathologies

Il faudra donc adapter la PEC en fonction du profil évolutif de chaque maladie.

Diapo 55

Comment se passe la progression des échanges gazeux chez le patient atteint de maladie NM ?

Au début (et cela peut durer longtemps) la gazométrie est normale, puis cette gazo commence a se dégrader progressivement notamment lors de la phase de sommeil paradoxal (on il apparait une hypotonie massive et donc une respiration diminuée et une désaturation.)
Ensuite arrive une hypoxémie associée ou non a une hypocapnie (car l’hypoxémie est le seul stimulus qui nous fait respirer, si y  a besoin d’augmenter notre respi lorsque l’on manque d’O2 c’est parce que l’hypoxie déclenche un signal d’alerte qui fait que nous adaptons notre Fréquence respi)
En revanche une hypocapnie non associés à l’hypoxie ne modifie pas la fonction respi.(en terme d’adaptation)
Donc au départ on a une hypoxémie qui va aboutir a une augmentation du travail respi entrainant une hyperventilation, pouvant donc entrainer une hypocapnie. (On recrache le CO2 car on hyper ventile)

Et pour finir le patient ne peut plus lutter contre l’hypoxémie et ne peut plus chasser l’air correctement de ses poumons d’où l’hypercapnie (on hypo ventile donc l’air n’est plus expiré correctement, le CO2 s’accumule) 

Diapo 57

Sur le plan thérapeutique quesqu’on peut faire ?

La kiné : 
-de mobilisation thoracique

-de désencombrement
Important dans les formes évolutives afin de lutter contre l’altération de la compliance pulmo.

Comme disait Coluche « Vo’t voiture elle est bien mais c’est moins pratique que les poubelles parce que y  a pas d’poignées !! »

Pour la cage thoracique c’est la même chose elle n’a pas de poignée et donc pour la mobiliser ce n’est pas facile « manuellement » et donc le plus simple reste de la mobiliser de l’intérieur grâce a des appareils de ventilation : les relaxateurs de pression.

Ce ne  sont pas des appareils de nécessité vitale de respi mais de rééducation qui vont en faite gonfler  la cage thoracique de l’intérieur. (Ici on joue sur la compliance pulmo.)
De plus chez le jeune enfant on l’utilise pour augmenter la multiplication alvéolaire

Sa dure environ 15 A 20 min par jour avec réglage de la pression à atteindre  et du débit d’air que l’appareil apporte .Attention la ventilation doit être sans fuite !

Diapo 58

Ensuite on va lutter contre toutes les infections, contre les troubles de la déglutition, le RGO, faire attention aux obstructions respi, et finir par mettre en place une assistance ventilatoire qui la n’est plus une rééducation mais un palliatif au défaut de respiration. L’assistance respi ne dure pas toute la journée elle est mise en place la nuit ou à certains moment de la journée, au delà de 18h/j on considère que ce n’est plus efficace et il faudra mettre en place une trachéotomie.

Diapo 59

(Le masque de l’assistance respi se moule, ceci est important étant donné que dans certains pathos NM le facies est différents étant donné l’atteinte des muscles faciaux.)

Le masque peut sembler difficile a supporter pour dormir mais chez certaines personnes qui souffrent d’apnée du sommeil c’est sans ce masque qu’il est difficile de dormir car il se réveil en permanence)
Donc pour la respiration bien retenir  
-la compliance pulmonaire

-la multiplication alvéolaire
-croissance pulmonaire
Diapo 62

L’appareil orthopédique
L’atteinte musculaire primitive est responsable d’une faiblesse musculaire asymétrique (attention ce n’est pas une asymétrie dte  gch mais fléchisseur vs extenseur ou abducteur adducteur)

A partir de la ces faiblesses musculaires vont entrainer des déséquilibres aboutissant a des attitudes vicieuses (si on a des fléchisseurs au coude qui sont bcp plus puissants que les extenseurs du coude, progressivement le coude va s’enraidir dans une position de flessum et sa c’est aussi vrai pour les muscles de la statique).
Au fur et a mesure qu’il ya fibrose des muscles ces attitudes vicieuses deviennent fixes et provoque des déformations articulaires fixes entrainant des attitudes compensatrices menant a une fatigue et donc à un affaiblissement musculaire (donc un cercle vicieux !)

Ce cercle vicieux  peut donc aggraver la pathologie en l’absence de prise en charge.
Ici c’est plus de la mécanique !

Mise en place de la rééducation pour lutter contre :la dégradation musculaire et orthopédique, les déformations articulaires, contre la douleur qu’il ne faut pas négliger !
Le moyen essentiel c’est la kiné passive qui va mobiliser, masser, posturer pour lutter contre ce cercle vicieux (ici sa ne sert a rien de faire faire des efforts au patient sa ne fait qu’aggraver son état.)

L’endroit privilégié pour la rééducation reste la piscine (moins de poids, donc moins d’effort à fournir pour faire un mouvement)

A éviter :

- les stimulations musculaires excessives
-Renforcement musculaire actif : ça fatigue
-Kinésithérapie agressive : douleurs et lésions osseuse dues à l’ostéoporose précoce de ces enfants.
Diapo 63
Kiné :mobilisation douce , passive, en étirant 
Diapo 64

Les postures avec le maintien des membres dans la bonne position, la verticalisation afin de lutter contre les déformations plantaires, les rigidités musculaires des extenseurs de hanche.
Donc le premier aspect de la prise  en charge orthopédique est la  kiné
Diapo 65 à 69

Le deuxième aspect est l’utilisation d’appareillage pour suppléer ou maintenir un effet et éviter une déformation(appareillage des menbres et du tronc)

Certains appareillages vont permettre de suppléer une fonctions comme le fauteuil roulant qui va permettre de remplacer la marche .

Ces appareillage sont moulés sur la personne,adaptés à la personne ils doivent etre adapté en permanence a la croissance !

Role des  attellles nocturnes pour eviter les mauvaises position pendant la nuit .
La position debout est tres importante a maintenir d’une part parce que sa va lutter contre les déformations(scoliose)et d’autre part en position debout bien installé on lutte contre la rétractation des membres ,contre l’osteoporose et on facilite le transit intestinale.

Donc en dehors de l’aspect psychologique ( a ne pas négliger) la position debout  a un role fonctionnel !!!

Ensuite on va maintenir le thorax par le port de corset qui contrairement au corset utilisé dans les scoliose idiopathique de l’ado ,ce sont des corsets qui ne doivent pas toucher le thorax ou l’abdomen sinonil y aura retentissement respiratoire.

Donc c’est un corset qui va s’appuye au niveau des epaules , des ailes iliaques , des mastoides afin de maintenir sans appuyer sur le thorax.
Le maintient en positio debout est aussi important pour le developpement des tête femorales et des cotyles, en effet la pession exercée par la station debout arrondi l’angle femorale ,creuse le bassin et donc rend la luxation de la tête femorale  moins faciles,ce qui est d’autant plus important ,car il a une fibrose et une retractation (attention ce n’est pas une hypertonie !!)des adducteurs qui  favorise ces luxations .
69 à 72
3eme aspect de la PEC orthopédique c’est :

La chirurgie

Chirurgie des MI

Peut permettre de corriger des déformations fixées qui se sont dvl malgres la prise en charge précose…

On peut donc voir des chir du MI en retraction en sachant que les déformations vont apparaitre progressivement se qui suggerre une adapttion de la prsonne ,et donc si on redresse trop brutalement quelqu’un qui c’est habitué a trouver son équilibre avec son handicap ,il va perdre son equilibre et n’aura pas la force de le récuperer et ne retrouvera pas son equilibre.c’est pour ça qu’on est jamais préssé de faire une chirurgie avant la perte de la marche autonome ,parce que :

Au mieux il retrouve la marche autonome au pire il n’y a pas d’amélioration (amélioration qui n’aurais pu se produire en absence d’operation !)
Mais alors pk opérer les patients ?

Car sa va permettre de les verticaliser .

Si on est droit on peut tenir dans un verticalisateur et donc rester debout ,cette chirurgie des MI permet aussi de rester en position assise stable.

Ce n’est pas une chirurgie qui permet de retrouver une autonomie mais qui permet d’etre en postion la plus confortable possible ,et de ce verticaliser dans les meilleur conditions.

Chirurgie du rachis

Elle permet d’éviter l’éffondrement ,et consiste a mettre des tiges au niveau du rachis.

Doit etre fait a un moment ou la deformation n’est pas trop importante pour pouvoir redresser ,et surtout lorsque l’atteinte respiratoire ne contre indique pas l’opération (donc avant une détresse respi trop imprortante )
C’est donc une chirurgie qu’on va etre amené a faire chez de jeunes enfants, en essayant  d’attendre que la croissance soit terminée,ne pas attendre de voire de trop grande déformation , et ne pas attendre trop que la fonction respi soit déteriorer.

Le cœur 

Muscle a surveiller aussi très attentivement .Atteinte variable en fonction des pathologie

On peut ne pas avoir  d’atteinte du tout, des atteintes de la fibres donc la force cardiaque diminue ,des atteinte du rythmes comme dans le steinert ou il n’y a pas d’insuff cardiaque mais des troubles du rythmes paroxistique.

Il faut donc surveiller régulierement , si possible de manière non invasif ( ecg echo )

On pourra completer en fonction du type de patho par des exam plus invasif de manière réguliere  mais moins souvent(cathéterisme , enregistrement endocavitaire.

La surveillance doit etre fonction de la probabilité d’atteinte cardio dans une pathologie donnée (d’où l’importance d’un diagnostic précis)

Sur le plan cardiaque on peut :
-Donner des medicaments :les IEC,les digitalos  diurétiques

-mettre des stimulateurs cardiaque

-la greffe (opposition la plupart du tps pbl de greffon sur un patient ayant une pathologie évolutive non curable.)

Graph atteinte cardiaque :

Dans les maladies de duchenne on a un pouls ui augmente avec l’age ( ce qui n’est pas en condition phsysio) sa traduit une faiblesse cardiaque

Le coef de racourcicessement des fibres est aussi décroissant au cours de l’évolution de la maladie.

Dans les autres dystrophie musculaire le pouls diminu au fils du tps.(normale)De plus la diminution du CRF est moins rapide que dans le duchenne.
A linverse dans les Amyotrophie SpInale on a aucune altération cardio
Aspect digestif et nutritionnel 

Les MN retentissent sur la croissance pondérale,de plus si l’on n’est malnutris on manque de force musculaire.
Pk des risque de dénutrition ?

-difficultées a macher

-difficulté a avaler(trouble de la déglutition …)

-RGO(induit des brulures et donc n’insite pas a manger)

-Douleur abdo et tble digestif (la douleur troublant l’appetit)

A l’inverse certaines personne vont avoir un surpois etant donner qu’il peuvent s’alimenter normalment mais qu’ils fournissent moins d’effort physique.

Pas de régime Mc Do riz pate mais plutôt une diverification de l’alimentation très tôt !

Point de vue surveillance :

-surveillance de la croissance pondérale,staurale

-surveillance du type d’alimentation

-examen a la recherche d’un RGO , pH metrie…
Au niveau des posibilité thérapeutique cf diapo

Avantage de la gastrostomie qui permet d’avoir une alimentation  « normale » en parallele et qui n’est pas invasif une fois qu’elle est posée (pas comme la sonde nasogastrique)

La douleur

Elle est souvent sous evaluée et estimée comme quelque chose de normale (comme dans bcp de douleur chronique)

L’enfant myopathe est aussi douloureux mais juge ça normal…

Donc elle doit etre recherchée

A distinguer la douleur chronique de l’aigus (généralement exprimée celle-ci)

L’osteoporose est une source importante de douleur.

La PEC
-Avec des tt medicamenteux comme la morphine en prenant garde sur le plan respiratoire…

Il faut pas hesiter a proposer un tt avant que la douleur n’apparaisse, lorsque l’on sait que sa va faire mal.

Toutes les autres techniques non medicamenteuses qu’il ne faut pas négliger 

· Physiothérapie : balnéothérapie, massages,….

· Adaptation des appareillages
· Chirurgie 
· Soutien psychologique (intégration scolaire…)
· Autres : cure thermale, hypnose, acupuncture, ….
Ne pas sous estimer le role de l’AFM dans l’amelioration de la prise en charge des patients ,leur qualitée et la quantité de vie

Il est important de voire cette prise en charge dans sa globalité avec le travail multidisciplinaire qu’elle engendre de le but d’amelioré la qualité de vie du patient ,de diminuer la symptomatologie et surtout d’éviter les complications nombreuses.
