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Plan 

Cas clinique

La MPR pédiatrique : quelles spécificités
??

L’arrivée des Disease Modifying therapies 
pour révolutionner le pronostic des 
maladies neuromusculaires de l’enfance

Quelles nouvelles orientations de la 
réadaptation pédiatrique à l'ère des 
thérapies innovantes?
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Un cas clinique
De la découverte antenatal à l’accompagnement
post-natal 
Dr Pauline Lallemant_Trousseau
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Le couple
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L’enfant
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La MPR pédiatrique
Quelles spécificités ?

23

Objectifs de l’accompagnement en MPR pédiatrique

Aider les familles à construire un projet pour pouvoir déterminer des objectifs de PEC

Permettre à l’enfant et à sa famille d’atteindre ses/leurs objectifs « réalistes » (en 
conformité avec l’évaluation médicale/paramédicale)

Permettre une participation sociale et une qualité de vie liée à la santé aussi bonne que 
possible (âge adulte compris)
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La spécificité de l'enfant : un être en développement 

• Un enfant comme un éventail avec des attentes 
environnementales augmentant avec l'âge

• Cela peut mettre en évidence les déficiences, les 
limitations d'activité et les restrictions de 
participation au fil du temps.

Marcher, courir, jouer au football
Parler, lire, apprendre les mathématiques, la 
philosophie...

Accompagnement de l’enfant en situation de handicap

1. Pluridisciplinaire et coordonnée
◦ Bonne connaissance du rôle des intervenants
◦ Importance de l’approche sociale

2. Personnalisée à l’enfant 
◦ Tient compte de la pathologie de l’enfant et des souhaits de sa famille
◦ Rôle d’information, guide, soutien

3. Tient compte du rythme de vie de l’enfant
◦ Respect des temps de repos et travail
◦ Besoins physiologiques, psychologiques et sociaux
◦ Éviter excès de stimulations

La spécificité de l'enfant : Croissance osseuse et musculo-tendineuse !

-Immobilité et faiblesse
-Déséquilibre des contraintes musculaires autour d'une articulation
-fractures et déformations orthopédiques
(+++ maladie rétractile comme DMD ou Coll6MD)

Ex : Scoliose, luxation de la hanche, Equin/varus/valgus ...

perte de 
mobilité 

des 
articulation

s

Douleur

Perte de 
fonctionImmobilité

contracture

CROISSANCE

Les rétractions ont des consequences sur la fonction et sont peu
améliorées par les traitements

Un focus médical sur la prévention et le traitement des troubles neuro-
orthopédiques !

Prévention de la luxation de hanche !!!

1. Traitement de la spasticité (adducteurs de hanche) si présente
2. orthèse de posture nocturne hanches en abduction symétrique, genoux en 

extension
3. Verticalisation
4. Assise moulée 
5. Installation en abduction 20° pour favoriser la couverture des hanches

M DINOMAIS



06/12/2023

6

Evaluer pour mieux accompagner

Patient participation

The autonomy and 
functional independence 

of the patient

Rehabilitation

Evaluation

REEDUCATION

READAPTATION

Faciliter le quotidien des enfants et de leur famille en tentant de compenser les 
sources de handicap

L’école

l’enfant n’est ni « inséré », ni « intégré », ni 
même «inclus » à l’école… il a simplement sa 
place pleine et entière !

Une révolution thérapeutique ! 
Exemple de l'amyotrophie spinale infantile

33

AVANT 2017
La maladie de Wernicke Hoffman
forme la plus sévère d'amyotrophie spinale proximale
Forme létale avant l'âge de 2 ans
60% des diagnostics 
1/8000 à 10000 naissances

34
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APRES 2017

37
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64% (9/14) des patients avec 2 copies de SMN2 évalués à 
la fin de l'étude avaient des performances motrices 
similaires à celles d'enfants du même âge.

100% (10/10) des patients avec 3 copies évaluées 
avaient des performances motrices similaires à celles 
d'enfants du même âge à l'âge de 24 mois.

Dépistage des nouveau-nés

Une efficacité des traitements dépendants du moment de leur 
introduction 

40

Dépistage des nouveau-nés

58% des bébé Européens
72% des bébés canadiens
99% des bébés américains

Vers des biothérapies ciblées pour toutes les 
maladies rares !

41

Les biothérapies

Contrairement aux médicaments traditionnels, qui sont
généralement synthétisés chimiquement, les biothérapies
impliquent des produits biologiques dérivés de sources
naturelles ou fabriqués en utilisant des techniques
biotechnologiques avancées.

Les biothérapies offrent de nouvelles perspectives dans le
domaine de la médecine personnalisée, où les traitements
sont adaptés aux besoins individuels de chaque patient en
fonction de leur profil génotypique.

42
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Approches
thérapeutiques dans 
l'ASI

44

Les nouveaux phénotypes de patients 
atteints d’ASI

45

Relever les défis médicaux posés par les nouveaux phénotypes 
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Patients ASI non sitter

Tonus de l'axe Hypotonie persistante malgré des progrès, tenue assise en trépieds
Une tenue de tête précaire asymétrie +++

Mouvement ++ MS, peu de mouvement des MI, transferts difficile, pas d'appui sur les membres inferieurs, 
déplacement en FRE

Atteinte bulbaire +++ amimie, troubles de la déglutition, troubles de la phonation

Atteinte 
respiratoire

Systématique VNI au moins 12H/jour

Rachis Cyphoscoliose haute précoce et raide ; déformations du tronc
Bonne tolérance du Corset Garchois

Hanches et 
membres

Luxations de hanche précoces, +/- rétraction des membres

Cognitif TDAH, troubles des interactions sociales, retard de langage

Croissance 
pondérale

Lente, petit poids +/- gastrostomie

Relever les défis médicaux posés par les nouveaux 
phénotypes 

47

Patients ASI sitter

Tonus de l'axe Une tenue assise stable, s'assoit seul parfois
Bonne tenue de tête

Mouvement Mouvements des membres inferieurs, rampe, transfert +++, se met debout, cabote 
ou marche en cadre

Atteinte bulbaire Possible atteinte bulbaire secondaire pour les plus sévères (troubles de la déglutition)

Atteinte respiratoire +/- VNI nocturne uniquement

Rachis Scolioses très fréquentes, lombaires avec bassin oblique
Très mauvaise tolérance du corset Garchois

Hanches et membres Subluxation progressive de hanche qui tend à s'améliorer avec la verticalité
Rétractions des membres supérieurs et inférieurs interférant sur la fonction : 
prévention ++

Cognitif Possible mais plus rares

Croissance pondérale Régulière, croissance en taille +++, rarement gastrostomie

Relever les défis médicaux posés par les nouveaux phénotypes 

48

Patients ASI Walker  

Tonus de l'axe Une tenue assise stable, s'assoit seul, se met debout 
seul +/- avec appui, 

Mouvement Marche +/- court, +/- escalier, vélo
Fatigue ++++

Atteinte 
bulbaire

Absente

Atteinte 
respiratoire

Absente

Rachis Scolioses peu évolutives moins précoce ou au moment 
de la perte de marche

Hanches et 
membres

Possible subluxation de hanche (unilatérale) et 
rétractions +++ 2-3 copies

Cognitif Parfait 

Croissance 
pondérale

Régulière, tendance au surpoids 
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Une révolution dans les approches thérapeutiques des Maladies neuromusculaires telles que la maladie de 
Pompe, l'amyotrophie spinale et la dystrophie musculaire de Duchenne
[Vita G 2019].

Vita G, Vita GL, Musumeci O, Rodolico C, Messina S (2019) Affections neuromusculaires génétiques : vivre l'ère d'une révolution thérapeutique. Partie 2 : maladies du motoneurone et du muscle squelettique. Sciences neurologiques : journal officiel de la Société italienne de 
neurologie et de la Société italienne de neurophysiologie clinique 40(4):671-681. https://doi.org/10.1007/s10072-019-03764-z

Un changement radical dans le pronostic, 
l'évolution clinique et les résultats de ces 
maladies, en d'autres termes, un changement 
dans leur histoire naturelle !

Quelles nouvelles orientations de 
la réadaptation pédiatrique à l'ère des thérapies
innovantes?

50

Le programme de réadaptation fait partie intégrante de la prise en 
charge globale des personnes atteintes d'une maladie neuromusculaire. 

51

Quelle(s) orientation(s) doit prendre la Réadaptation des 
enfants atteints de maladies neuromusculaires à l'ère des 
thérapies innovantes? 

52

 INNOVATION

 TRANSLATIONNELLE

 TECHNOLOGIES

 TRANSDISCIPLINARITÉ

Un programme de neuroréhabilitation aussi innovant que la 
thérapie génique !

53

 adopter le changement de paradigme en cours dans le domaine de la pharmacothérapie génique

Passer d'une approche palliative et de soutien à une réadaptation neurologique fonctionnelle

Permettre efficacement de nouvelles fonctions dans de nouveaux phénotypes et dans la nouvelle histoire 
des maladies  

S'adapter aux nouveaux phénotypes et avoir une approche proactive et dynamique pour répondre aux 
nouveaux défis des traitements

Les objectifs restent les mêmes
Améliorer l'activité et la participation des enfants atteints de maladies neuromusculaires et leur qualité 
de vie 

Innover en matière d'attelles et d'orthèses

Corset en hypercorrection nocturne

Corset lombaire court de jour

Nouvelles techniques de prises 
de mesure
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Encourager les innovations chirurgicales
 Tiges ou guides de croissance nouvelle génération

Travailler sur du nouveau matériel et de nouvelles 
techniques d'intervention précoce 

 Intégrer la survie à long terme du patient dans la 
décision et l'indication de l'intervention chirurgicale

 chirurgie mini-invasive pour éviter une 
immobilisation prolongée et une perte de fonction 
Modulation de croissance pour les hanches  

55

Translationalité dans la 
neuroréhabilitation  

56

 Opérationnaliser les résultats de la recherche scientifique et
les essais cliniques dans le domaine de la thérapie génique en résultats fonctionnels
pour les patients et leurs familles
 La neuroréhabilitation peut devenir la pierre angulaire de l'optimisation des thérapies géniques

Un entraînement physique de 10 mois (natation à haute intensité ou course à pied à faible 
intensité) a induit des bénéfices significatifs en termes de résistance aux dommages 
musculaires, de métabolisme énergétique, de fatigue musculaire et de comportement 
moteur. Les deux types d'exercices ont augmenté de manière significative la survie des 
motoneurones, indépendamment de l'expression du SMN, et ont amélioré de manière 
significative les propriétés d'excitabilité neuromusculaire.  

Améliorer l’autonomie et l’indépendance fonctionnelle des enfants 
grace à la technologie

57

Utiliser les technologies pour l'évaluation

58

Promouvoir 
l'engagement des 
patients dans la 

mesure

S'intéresser aux 
sentiments du patient 

à l'égard de son état de 
santé

Prendre en compte
des objectifs définis 

avec le patient

Intégrer 
l'environnement du 

patient et la variabilité 
de sa condition 

Environnement ludique 
et immersif pour l'enfant
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La participation 
Et la qualité de vie !

Le partenariat de soins - modèle de Montréal (de L. Flora et al.)

Équipes pluridisciplinaires : réadaptation, 
médecine, soignants, etc. 

Reconnaître les patients et leurs familles comme des partenaires de 
l'équipe pluridisciplinaire

Transdisciplinarité

Trabacca A, Russo L (2019) Réadaptation des enfants atteints de maladies rares : de la multidisciplinarité à l'approche transdisciplinaire. Eur J Phys Rehabil Med 55(1):136-137.

Conclusions
La spécificité des handicaps de l’enfance

Des défits actuels passionnants et de nombreux à venir ou la place de la MPR est à prendre 

L’ASI :  un modèle d’approche holistique

Mais peu de recul encore pour savoir que deviendront ces patients à l’âge adulte ….

60

Diagnostic Accès au 
traitement Réadaptation

Transition 
enfant adulte
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Merci pour votre attention !
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