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Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC
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Liste des abréviations

- MNM : maladies neuromusculaires

- SNC : systeme nerveux central

- PEC : prise en charge

- CREF : capacité résiduelle fonctionnelle
- VT : volume courant

- FR: fréguence respiratoire

- CPT : capacité pulmonaire totale

- CV : capacite vitale

- CI : capacité inspiratoire

- VRE : volume de réserve expiratoire

- Pl max : pression inspiratoire maximale
- PE max : pression expiratoire maximale
- SNIP : sniff nasal inspiratory pressure

- Pes : pression cesophagienne

- Pga : pression gastrique

- Pdi : pression transdiaphragmatique

- Pa02 : pression artérielle en oxygeéne

- PaCO2 : pression artérielle en dioxyde de carbone
- PTCO2 : pression transcutanée en dioxyde de carbone
- OPN : oxymeétrie de pouls nocturne

- Sa02 : saturation artérielle en oxygene

- BPCO : bronchopneumopathie chronique obstructive
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- VNI : ventilation non invasive

- TVM : trachéotomie-ventilation mécanique

- GEP : gastrostomie endoscopique percutanee
- SLA :sclérose latérale amyotrophique

- SAS : syndrome d’apnée de sommeil

- ROT : reflexe ostéo-tendineux

- DEP : debit expiratoire de pointe

- CVF : capacite vitale forcée

- SAOS : syndrome d’apnée obstructive du sommeil
- REM : rapid eye mouvement

- CVL : capacité vitale lente

- SpO2 : saturation pulsée en oxygene

- PPC : pression positive continue

- VAD : ventilation a domicile

- PS : pressure support

- VAPS : volume assured pressure support

- DMD : dystrophie musculaire de Duchenne

- EFR : exploration fonctionnelle respiratoire

- DEPT : débit expiratoire de pointe a la toux
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INTRODUCTION
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Les maladies neuromusculaires sont des pathologies résultantes de lésions
du systeme nerveux périphérique moteur. Il s’agit d’une atteinte d’au moins un
des constituants de 1’unité motrice (motoneurone, de la jonction neuromusculaire,
ou du muscle lui-méme), Ces maladies concernent aussi bien les enfants que les
adultes et peuvent étre diagnostiquées a différents moments de la vie. Ce sont des
maladies regroupant des pathologies trés variées, Certaines sont d'une extréme

gravité, d'autres permettent une vie quasi-normale.

I1 est difficile d’évaluer avec précision le nombre de personnes atteintes de
maladies neuromusculaires, les sources épidémiologiques eétant rares ou
inexistantes ; elles sont pour la plupart considérées comme des maladies
orphelines c’est-a-dire « rares » car leur prévalence, ou en d’autres termes leur
fréquence, est inférieure a 1 personne sur 2000. La prévalence en Europe est
estimée d’une personne atteinte sur 2000. En 2009, selon les estimations, 246 000
Européens étaient atteints de maladies neuromusculaires, [1] ; en Algérie, entre
30 000 et 50 000 Algériens souffrent de dystrophie musculaire de Duchenne [2].
Au Maroc, la prévalence n’est pas précisée dans la littérature car aucune étude n’a

été réalisée dans ce sens.

Les MNM sont caractérisées par une diminution des capacités musculaires.
Cette dégradation des capacités locomotrices peut occulter d’autres
dysfonctionnements. Ainsi, la dégradation de la fonction respiratoire des patients
atteints d’une maladie neuromusculaire est insidieuse. En raison de la diminution
globale de I’activité, les caracteres du début de dysfonctionnement de la fonction
respiratoire habituellement notés a I’effort ne sont pas perceptibles, mais bien
présents et sous-estimeés. La faiblesse de la fonction des muscles respiratoires est

trés souvent détectée lors d’un événement de détresse respiratoire aigué.
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Il faut savoir que ’atteinte des muscles respiratoires est une complication
majeure de la majorité des MNM, et détermine le plus souvent le pronostic et la

mortalité des patients. [3]

La problématique respiratoire est centrée autour de ’atteinte des muscles
respiratoires, inspiratoires mais aussi expiratoires [4] sans oublier les
conséquences ventilatoires des déformations de la cage thoracique. Les
différentes atteintes respiratoires sont la survenue de troubles respiratoires
nocturnes qui sont variables (apnées obstructives, centrales ou hypoventilation),
d’une insuffisance respiratoire chronique restrictive hypercapnique et
encombrement et infections respiratoires a répétition suite a une déficience de la
toux. En pratique, la conséquence de l'insuffisance respiratoire chronique du
neuromusculaire est le risque de decompensation respiratoire aigué, qui est le plus

souvent brutale et rapidement fatale. [5]

La prise en charge des troubles respiratoires par un traitement précoce et
adapté et par I’accompagnement du patient et de sa famille est I’un des principaux
facteurs d’amélioration du pronostic, de 1’espérance de vie, et de la qualité de vie

de ces patients.

Les objectifs de cette étude sont de rechercher et confirmer I’atteinte
respiratoire chez les malades neuromusculaires, Identifier I’apport des différents
examens réalisés pour la mise en évidence de cette atteinte, d’évaluer I’impact de
la prise en charge de I’atteinte respiratoire sur la qualité de vie et le pronostic des

patients neuro musculaires.
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RAPPELS ET
GENERALITES
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I. Définition des maladies neuromusculaires :

Les maladies neuromusculaires sont définies comme un groupe de
pathologies hétérogenes qui se caractérisent par des modifications musculaires
progressives de natures diverses, entrainant une réduction de la force et de
I’endurance des muscles, leur atrophie et des déformations squelettiques

secondaires a cette atrophie.

Elles affectent le systeme nerveux périphérique (SNP) et principalement un

des constituants de 1’unité motrice en fonction de la pathologie :

e les muscles (myopathie, myosite)

e la jonction neuromusculaire (myasthénie, botulisme, syndromes
myasthéniques congénitaux),

e le motoneurone a partir de son axone (polyradiculonévrite, mono-
multinévrite, polynévrite) ou a partir de son corps cellulaire au niveau de la
corne antérieure de la moelle épiniere (amyotrophie spinale, poliomyélite,

sclérose latérale amyotrophique).

Toutefois, certaines de ces pathologies peuvent avoir une expression pluri-
systémique dépassant le cadre de 1I’unité motrice et pouvant concerner le systéme

nerveux central (SNC). [6]
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Fgure 1: systerme actif et passif de la commande respirataire.

Accidents vasculaires cérébraux
Maladie de Parkinson
Sclérose en plaques (SEP)

Traumatismes médulaires (C2-C4 pour
l'inspiration, T6-T12 pour I'expiration)
Syringomyeéle

SEP

Atteintes du motoneurone :
- sclérose xxx
- poliomyélite

Systéme nerveux central

Lésion du nerf phrénique :

- lésion traumatique :

- Iésion chirurgicale (coeur/médiaxx)

- neuromyopathies de réanimation

- polyradiculonévrite de Guillain-Barré

Systéeme nerveux périphérique

Jonction neuromusculaire :
- myasthénie

Atteintes musculaires :

- myopathies, myosites, myotonie de Steinert

- hemles diaphragmatiques

Muscles

Fgure 2: les principales maladies neuromusculaires en fonction de la localisation datteinte.
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1. Rappels physiologiques de la ventilation :

L’appareil respiratoire a comme principal objet d’oxygéner le sang et d’en
¢liminer le dioxyde de carbone (CO2) qu’il transporte. La respiration est un
processus physiologique dont la mise en ceuvre organise des échanges gazeux

entre I’environnement et 1’organisme grace au renouvellement du gaz alvéolaire.

La respiration comprend plusieurs phénomeénes distincts et

complémentaires :

e La ventilation : Elle concerne les échanges gazeux, c’est-a-dire le
renouvellement de I’air présent dans les poumons et voies aériennes ;

e Ladiffusion : Elle prend place au niveau alvéolaire et concerne les échanges
de part et d’autre de la membrane alvéolo-capillaire séparant le milieu
gazeux (alvéole) et le milieu liquide (sang) ;

e La perfusion : Est le processus circulatoire permettant de transformer le
sang veineux (riche en CO2 et pauvre en O2) en sang artériel (riche en O2
et pauvre en CO2) destin€ ensuite a étre apporté aux cellules pour répondre

a leurs besoins métaboliques ;

La ventilation est assurée par un ensemble de structures qui forment le
systétme respiratoire mécanique. Le temps de respiration actif requiert
'engagement des muscles inspiratoires, tandis que le temps d'expiration est passif

et ne nécessite pas d'intervention musculaire, sauf dans certaines circonstances.

La ventilation normale implique la coordination spatiotemporelle précise, 24

heures sur 24, de divers groupes musculaires. Les mécanismes qui contrdlent
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I’inspiration sont nombreux et complexes, avec autant de sources possibles de

dysfonctionnement :

e le systeme nerveux central ou la commande nerveuse dite « commande
inspiratoire » prend sa genese ;

e le systéme nerveux périphérique qui assure la conduction et la transmission
de la commande inspiratoire vers les effecteurs musculaires ;

e les muscles inspiratoires qui produisent une force déterminée par leurs
propriétés contractiles intrinséques. Le principal muscle de I’inspiration est

le diaphragme. [8]

Cet ensemble d’¢éléments forme le systéme inspiratoire actif. Cependant le
volume courant inspiré sous 1’action de ce systéme ne dépend pas directement de
la force musculaire produite, mais plutét du gradient de pression ainsi créé. Un
ensemble complexe de facteurs entre en jeu dans cette transformation : la longueur
du diaphragme au moment de sa contraction, sa géométrie et son rapport avec la
cage thoracique, les propriétés mécaniques de cette derniere, la compliance de la

cavité abdominale a laquelle participe le tonus des muscles abdominaux.

De plus, le volume inspiré grace au gradient de pression créé entre
I’atmosphére et le poumon dépend de I’'impédance du systéme respiratoire passif
déterminé par la résistance des voies aériennes et par la compliance du

parenchyme pulmonaire et de la paroi thoracique. [8]

Une dysfonction musculaire inspiratoire correspond donc a un déséquilibre
entre la charge globale (demande métabolique, impédance et résistance
mécaniques) et la capacit¢ neuromusculaire au sens large, envisagée non
seulement en termes de force, mais aussi en termes d’endurance, pour que les

charges puissent étre surmontées de fagcon efficace. [§]
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Chez I’homme, au repos, et en position couchée, 1’expiration est passive,
mue par le retour élastique du poumon et de la paroi thoracique a leur position
d’equilibre (capacité résiduelle fonctionnelle [CRF]). Les muscles expiratoires
entrent parfois en jeu pour I’expiration calme chez certains sujets, en position
assise ou debout. Ces muscles sont les premiers recrutés lors d’'une augmentation
de la demande ventilatoire, a 1’exercice ou en réponse a une charge métabolique
ou mécanique. Les mécanismes qui contrélent I’expiration sont dans ce cas aussi
nombreux et complexes que ceux qui déterminent |’inspiration avec une
commande centrale, une transmission périphérique (niveau médullaire T6—T12)
et des effecteurs musculaires variés (muscles abdominaux, intercostaux internes
et triangulaire du sternum, mais aussi d’autres groupes musculaires comme les
pectoraux, etc.). Les muscles respiratoires et leur contréle (coordonné a celui de
la glotte) sont les déterminants essentiels de la toux réflexe comme de la toux

volontaire. [8]

Au repos A T'exercice (avec charge)
— Diaphragme
— Diaphragme — Scalenes
—_ Scalénes — Intercostaux externes
Inspiration — Intercostaux paraster- — Intercostaux parasternaux
naux — Sterno-cleido mastoidiens
— Triangulaire du sternum
— Abdominaux
Expiration Passive ( pas d'intervention — Intercostaux internes
musculaire) — Triangulaire du sternum

Figure 3: les musdles contribuant a la mécanique ventilataire.
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Il importe de noter que les mécanismes neurologiques qui controlent de
facon automatique la rythmogenése ventilatoire et son adaptation homéo
kinétique aux besoins de I’organisme peuvent étre temporairement mis au second
plan sous I’effet de commandes volontaires, destinées aux muscles inspiratoires
comme aux muscles expiratoires. Ceci permet la réalisation de manceuvres
ventilatoires volontaires (comme celles que 1’on demande aux patients pour les
explorations fonctionnelles respiratoires), mais aussi 1’utilisation de 1’appareil
respiratoire pour des taches non respiratoires, dont la parole et la toux volontaire
sont les principaux exemples. Il est clair que, méme intactes, ces commandes

volontaires ne peuvent étre efficaces que si leurs effecteurs sont préservés. [§]
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I11. Les mécanismes de la défaillance respiratoire des
patients neuromusculaires

L’impact d’une maladie neuromusculaire sur la fonction respiratoire peut se
traduire par des altérations diverses tant au niveau des groupes musculaires que
des fonctions du systéme respiratoire actif ; Ces troubles engendrent des

dysfonctionnements importants de la fonction respiratoire.

hernies diaphragmatiques

Y
O Sep, trauma divers
Z | entrainant des lésions C2
- C4T6T12
A
—
Myasthénie et lesion du
D_ P
nerf phrenique
Nerfs ': G Poliomyélite
nériphériques ! Amyotrophie spinale
5 L
Chimlgue f
.‘! o
LI 3 Myopathies
3‘ Myotonie de Steinert
i
>
7))
o

Mécanigue
Chemor\gepteu
\
®

Physlque

Echanges gazeux

Figure 4: les relations entre les systérmes participant a la ventilation et Uinpact des principales
meladies de Uunité notrice [7]
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1. Respiration paradoxale

La respiration paradoxale est un mouvement d’une partie de la cage
thoracique opposé au mouvement général entrainé par la respiration. C’est-a-dire
que lors d’une inspiration normale, la descente du diaphragme en raison de sa
contraction, va se traduire par une augmentation de la pression abdominale et un
gonflement du ventre. En cas de défaillance du diaphragme, les muscles
respiratoires annexes vont étre sollicités pour développer la cage thoracique et y
créer une dépression nécessaire au renouvellement des gaz alvéolaires.
Cependant, I’absence de sollicitation du diaphragme ne va pas générer la
séparation entre les compartiments thoracique et abdominal. Ainsi, la dépression
générée par la contraction des muscles respiratoires annexes va aspirer le
diaphragme vers le haut et diminuer les pressions abdominales. A 1’examen visuel

cela se caractérise par un ventre qui se dégonfle lors d’une inspiration.

La respiration paradoxale est un état pathologique se traduisant par un ventre
qui dégonfle a I’inspiration et qui gonfle a 1’expiration a I’opposé de son
mouvement classique lorsque le diaphragme assure son réle de pompe. Ce
mouvement traduit donc un épuisement de ce muscle ou une défaillance dans la

commande effectrice.

Une respiration paradoxale chez un patient évoque la défaillance du systéme

respiratoire et pose la question de la ventilation mécanique assistée.
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Postérieur Antérieur p
Normal Dysfonction diaphragmatique

Figure 5: Mécanisme de la respiration abdorrinale paradaxale.

2. Hypoventilation

L’impact des maladies neuromusculaires sur le systéme musculaire prend la
forme d’une défaillance croissante des capacités des muscles a générer des
contractions en fréquence et en intensité. Ce phénomene se répercute directement
sur la fonction respiratoire. En effet, la faiblesse des muscles respiratoires dégrade
la capacité de ces derniers a générer une dépression suffisante a 1’inspiration et

ainsi a effectuer un renouvellement complet du gaz alvéolaire.

Les patients atteints de maladies neuromusculaires ayant des retentissements
au niveau respiratoire présentent donc généralement une hypoventilation
alvéolaire. Cette hypoventilation est caractérisée a la fois par une baisse du
volume courant (VT) et une augmentation de la fréquence respiratoire (FR). Cet

¢tat implique la mise en place a la fois d’une hypoxémie et d’une hypercapnie.

Dans les premiers stades de la maladie, le maintien de la capnie est

provisoirement possible en raison d’une faible production du CO2 par
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I’organisme et la diminution des afférences respiratoires tant au niveau des
chémorécepteurs que des mécanos récepteurs et la compensation métabolique [9]
[10]. Une fois I’hypercapnie installée, il y a création d’un cercle vicieux li€ a une
hypoventilation (élévation de la FR et diminution du VT) ce qui diminue
fortement la ventilation alvéolaire avec augmentation de 1’espace mort par rapport

aux volumes mobilisables. [11]

Les muscles inspiratoires ne se limitent pas au seul diaphragme méme si ce
dernier constitue le principal acteur de 1’acte inspiratoire. Les scalenes, les
intercostaux, les muscles accessoires de la respiration sont aussi sollicités et ce
d’autant plus en cas de dysfonction diaphragmatique. Les atteintes de ces muscles
vont se traduire par une dysfonction de la mécanique respiratoire. Ainsi, la
dépression générée par ces muscles et leurs actions respectives sur le gril costal

sera plus faible et donc le volume inspiré plus faible.

L’impact de la faiblesse des muscles inspiratoires se traduit par une
limitation de 1’expansion de la cage thoracique, un plus petit volume inspireé.
Indirectement ces phénomenes vont se traduire par une rétention du CO2, une

hypercapnie et participent a la défaillance du systéme respiratoire.
a) Déficience de la mécanique respiratoire

En situation de faiblesse, les muscles inspiratoires sont dans I’incapacité de
générer une inspiration compléte. Ce phénomene participe alors a une
augmentation de la rigidit¢ de la cage thoracique. En effet, en 1’absence de
sollicitation suffisante, le systeme musculo-ostéo-articulaire se dégrade en raison
de différentes atteintes. D’un c6té, on note une atrophie des groupes musculaires
sous-utilis€s, associée a des changements structurels. D’un autre c6té, I’apparition

d’ostéoporose, une dégradation intra/extra articulaire notamment par I’apparition
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d’adhésion interne et une destruction des cartilages articulaires sont les facteurs
d’une dégénérescence de ces tissus liée a la mobilisation insuffisante de ces

structures. [12]

Ces ¢léments participent a renforcer la rigidité de la cage thoracique et ainsi

a augmenter la charge respiratoire. [13]

Capacités du systéme
respiratoire

Charge ventilatoire \ Hypoxémie

Hypercapnie

Figure 6 : les conséquences de déficience de la mécanique ventilataire.

Dr Yousra AFKAR Page | 23



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

b)  Scoliose thoracique

Les phénoménes déja cités lorsqu’ils surviennent pendant la croissance
peuvent altérer la formation de la cage thoracique. En effet, les muscles de la
colonne victimes aussi des altérations des MNM visseront pour maintenir la
colonne dans ses courbures et les vertébres dans I’axe les unes des autres. Ainsi,
ces difficultés vont se traduire par des rotations des vertébres et des inclinaisons.

Ces phénomeénes vont créer une scoliose thoracique.

Une cyphoscoliose est I’association a la fois d’une scoliose et d’une cyphose.
Une scoliose est une déformation de la colonne vertébrale associant une déviation
latérale du rachis et rotation postérieure des vertébres. La cyphose représente une
anomalie de la courbure de la colonne dans I’axe antéro-postérieur, Cette
anomalie est généralement symétrique, ainsi, une cyphoscoliose associe d’une
part une rotation des vertebres avec un décalage permanent dans 1’axe latéral, et

d’autre part, une courbure dans I’axe antéro-postérieur.

Ces déformations impactent directement la cage thoracique et ses capacités
d’expansion/rétraction, ces déformations réduisent donc les capacités
respiratoires en modifiant la compliance de la paroi thoracique. Les
cyphoscolioses sont trés souvent présentes dans le cas d’affection
neuromusculaire, les cyphoscolioses idiopathiques représentent 80% des cas.
[14][15] L’ insuffisance respiratoire d’un sujet atteint de cette pathologie dépend
de I’age et de I’'importance de la déformation. Pour mesurer I’importance de la
cyphoscoliose, on utilise la mesure de 1’angle de Cobb [16]. Lorsque cet angle
dépasse 100°, une insuffisance respiratoire se développe. Cependant, cette valeur
cible doit étre relativisée en fonction de I’importance des déformations latérales

et de la rotation des vertebres.
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c) Lesyndrome ventilatoire restrictif

La population de patients déficients neuromusculaires se caractérise par un
syndrome ventilatoire restrictif, et se traduit par une réduction des volumes
mobilisables, ainsi qu’une diminution de la compliance du systeme respiratoire

passif.

Le syndrome ventilatoire restrictif est une diminution de 1’aptitude a ventiler
les poumons, liée & une limitation de 1’expansion thoraco pulmonaire. Il est
caractérisé par une diminution de la CPT. Elle est accompagnée d’une réduction
de la capacite vitale lente (CV). Ce syndrome est de type fonctionnel et impose
au patient de mettre en ceuvre des stratégies de compensation. A I’examen d’un
patient présentant un syndrome restrictif, on constate un VT diminué et une
fréquence respiratoire augmentée. Cette adaptation a pour objectif de maintenir

une ventilation alvéolaire constante au début.

Ce syndrome est le point commun d’un certain nombre d’affections de nature
et de fréquence trés diverses. Ces affections peuvent schématiquement étre

divisées en deux groupes :

1. Les atteintes anatomiques et/ou fonctionnelles de la paroi thoracique,
2. Les atteintes parenchymateuses qualitatives ou quantitatives,

3. Les atteintes musculaires respiratoires.

Le syndrome restrictif est une atteinte fonctionnelle du systéme respiratoire
dont les causes sont principalement liées a des atteintes anatomiques et/ou

fonctionnelles de la paroi thoracoabdominale. [7]
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Sujet normal . .
Pathologie neuro-musculaire

Chute de la CV en position couchée > 20% Syndrome restrictif (NNCPT) par diminution de la Cl
évoque une dysfonction diaphragmatique (atteinte prédominante des muscles inspiratoires)
(Sp 90% Se 79%) + du VRE (atteinte prédominante des muscles

expiratoires)

Figure 7: Beplorations fonctionnelles respiratoires (BFR). Agauche : FR nomreles; Adraite: BFR
dun patient atteint dune pathologie neuromusculaire

3. Lesommeil

Le sommeil normal est divisé en sommeil lent (75 %) et sommeil paradoxal
(25 %). Le sommeil lent est subdivisé en sommeil lent léger (55 %) et sommeil
lent profond (20 %). En temps normal, au cours du sommeil paradoxal, il y a perte
du tonus de tous les muscles hormis le diaphragme et les muscles oculaires. La
fréquence respiratoire et la contraction augmentent. La compliance de la cage

thoracique diminue et les résistances des voies aériennes augmentent. [17]

Le sommeil implique des adaptations mécaniques et neurophysiologiques ;
que les altérations liées aux maladies neuromusculaires rendent souvent
impossibles, et ceci avant méme que la ventilation diurne ne soit perturbée. De
nombreux mécanismes peuvent perturber la ventilation au cours du sommeil et
I’architecture du sommeil chez ces patients. Des apnées obstructives ont été

décrites, par exemple dans les formes bulbaires de sclérose latérale
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amyotrophique et dans la maladie de Charcot-Marie-Tooth, avec atteinte des

muscles dilatateurs des voies aériennes supérieures [18].

Des épisodes d’hypopnées et d’apnées centrales accompagnes d’hypoxémie
ont été décrits durant le sommeil paradoxal [1, 18, 19]. Durant cette phase du
sommeil, les muscles inspiratoires sont inhibés, a 1’exception du diaphragme et
des muscles dilatateurs des voies aériennes, qui conservent une action phasique.
Le maintien de la ventilation dépend alors essentiellement de la contraction
diaphragmatique. En cas de dysfonction diaphragmatique, des épisodes
d’hypoventilation surviennent en sommeil paradoxal, caractérisés par une

polypnée superficielle avec hypoventilation, donc désaturation [18,19, 20].

En outre, chez les patients atteints de sclérose latérale amyotrophique, une
désorganisation de I’architecture du sommeil a été¢ démontrée avec une réduction,
voire une suppression, du sommeil paradoxal [19]. Ceci pourrait correspondre a
un phénomene neurologique adaptatif pour lutter contre 1’hypoventilation. Avec
I’évolution de I’atteinte respiratoire, tous les stades du sommeil sont altérés, ce
qui aboutit a une fragmentation importante du sommeil. Des anomalies similaires
ont ¢té décrites au cours de dysfonctions diaphragmatiques « pures », survenant

en dehors d’une maladie neuromusculaire généralisée [21].

La qualité du sommeil peut par ailleurs étre perturbée par 1I’encombrement
et par des facteurs non ventilatoire (douleurs musculaires, contractures, hyper
salivation nocturne). Une privation de sommeil diminue I’endurance des muscles
inspiratoires chez le sujet sain et est donc théoriquement susceptible d’avoir des

répercussions sur la fonction respiratoire diurne [21].

Par ailleurs, il a été démontré que les troubles du sommeil ont un impact

important sur la mortalité [19, 20, 22].
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Sommeil normal

Troubles respiratoires lies
au sommeil paradoxal

Infection

Troubles respiratoires liés au pulmonaire

sommeil lent et paradoxal

Insuffisance ventilatoire
diurne

Décés

Fgure 8: évolution des troubles respirataires au cours du sonmreil chez les melades
neuronusculaires.

4. Dysfonctionnement de la toux

La toux est une expiration forcée explosive intervenant dans la défense
mécanique de 1’arbre trachéobronchique. Elle peut étre réflexe, consécutive a la
stimulation de récepteurs a I’irritation qui sont diffus dans I’arbre bronchique. Elle
peut également étre volontaire. Dans ce cas, elle comprend trois phases

successives :

e  L’inspiration d’un grand volume courant ;

e Le développement et le maintien d’une forte pression expiratoire a glotte
fermée ;

e  Le relachement brutal de la glotte assurant 1’expulsion des sécrétions.
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Chacune de ces trois phases peut &tre touchée au cours des maladies
neuromusculaires. En effet, ’atteinte des muscles inspiratoires diminue, au cours
de la premiere phase, le volume pulmonaire atteint : ceci implique un rappel
¢lastique thoracopulmonaire moindre, et place les muscles expiratoires, étirés par
I’inspiration, a un niveau suboptimal de leur relation force longueur. L atteinte
contractile des muscles expiratoires diminue en outre leur capacité a produire une
pression positive au cours de la deuxiéme phase. Enfin, I’atteinte de la
musculature pharyngolaryngée, courante, altere la fonction glottique (qui peut
¢galement étre dégradée au niveau central, par exemple au cours des scléroses
latérales amyotrophiques avec atteinte bulbaire). La compréhension de ces
mécanismes est primordiale pour adapter les méthodes de désencombrement aux
possibilités du patient. En effet, I’application d’une technique faisant appel a une
fonction déficiente est non seulement inutile, mais aussi €puisante et dangereuse.

[23,24]

1 2 3

Fgure 9: Lestrois étapes de la toux. 1: inspiration dun volume prétussif ; 2: augmentation de la
pression intrathoracique a glotte fermee ; 3: awverture de la glotte et expulsion
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5. Les troubles de la deglutition

Les troubles de la deéglutition sont li¢s aux défaillances des muscles des voies
aériennes supérieures. Tres fréquents, chez les patients atteints de maladies
neuromusculaires, ces troubles affectent la ventilation et augmentent fortement
les fausses routes. Ils ont un profond retentissement sur la nutrition et le sommeil
[25]. Ces phénoménes affectent aussi la parole et donc réduisent les possibilités

de communication, ce qui peut conduire a un isolement.
6. Phonation

En D’absence de dysarthrie et de troubles de la sphere oto-rhino-
laryngologique, la production de sons par 1’air passant entre les cordes vocales a
I’expiration est tardivement atteinte, car elle ne nécessite qu’une pression faible
de quelques centimetres d’eau [26]. La perte de la parole par manque de débit

d’air constitue donc le signe d’une atteinte respiratoire gravissime.

Atteinte Neuromusculaire

I

Hy poventilation Défaillance Altération de
alvéolaire de la toux la déglutition

Fgure 10 : Répercussions des M\Msurr les musdles inpliques dans la ventilation
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V. Evaluation de retentissement respiratoire des
MNM :

1. Evaluation clinique :

a)  Symptomes et signes d’insuffisance respiratoire

Malgré son importance pronostique, 1’atteinte respiratoire est souvent sous-
¢valuée, car elle se caractérise par des symptomes et des signes cliniques peu
spécifiques, fréquemment non recherchés et sous-estimés par les patients eux-

meémes.

e La dyspnée est d’autant plus rare que le handicap physique du patient est
marqué, les « occasions » de la ressentir disparaissant avec la limitation
locomotrice. Il arrive cependant, dans les cas ou [’atteinte respiratoire
prédomine sur ’atteinte locomotrice (certaines formes de myotonie et de
sclérose latérale amyotrophique, le déficit en maltase acide), que la dyspnée
soit une source directe de handicap en interdisant 1’utilisation des capacités
locomotrices restantes. La plainte dyspnéique €tant rarement spontanée, il est
important de la rechercher, soit dans le passé, soit dans le présent, en posant
systematiquement la question d’une dyspnée a la parole ou a la déglutition.

e [’orthopnée est ¢galement importante a rechercher. Le caractére immédiat de
I’inconfort respiratoire au passage en décubitus est une particularité des
maladies neuromusculaires, 1’installation de 1’orthopnée étant souvent plus
progressive lorsqu’elle répond a d’autres causes (comme 1’insuffisance
cardiaque). Il est classique de relier ce signe a une dysfonction
diaphragmatique [22, 27], mais sensibilité et spécificité sont mal connues.

Une orthopnée majeure doit néanmoins inciter a rechercher une dysfonction
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diaphragmatique, et a en faire le bilan. Elle influence également la prise en

charge pratique du patient. Ce signe clinique suffit a lui seul a introduire une

ventilation mécanique chez les patients atteints de sclérose latérale

amyotrophique [28].

e Lorsque [I'insuffisance respiratoire s’accompagne d’hypercapnie,

symptomes en sont souvent présents, bien que non spécifiques et souvent dus

a l’acidose respiratoire, marquant alors une urgence immédiate. Sueurs,

céphalée, anxiéte, irritabilité, troubles du caractéere ou du comportement,

difficultés de concentration, tachycardie, tachypnée sont les manifestations les

plus fréquentes d’acidose respiratoire hypercapnique.

e A I’examen clinique, Il est essentiel de mesurer la saturation pulsée en

oxygene ; une désaturation en état stable indique plutdt qu'une insuffisance

respiratoire est déja présente, 1’observation des mouvements de la cage

thoracique et de I’abdomen renseigne sur la contribution du diaphragme et des

muscles extra-diaphragmatiques a la production du volume courant. Une

respiration paradoxale abdominale définie comme une diminution de la

circonférence de 1’abdomen concomitante a 1’expansion thoracique

inspiratoire est évocatrice d’une dysfonction diaphragmatique. On recherche

¢galement une utilisation des muscles accessoires marquée par un tirage sus-

sternal, sus-claviculaire ou intercostal. Une hypertrophie des muscles du cou

signe une compensation au niveau des muscles inspiratoires extra-

diaphragmatiques [27, 29].
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b)  Symptdmes associés aux troubles du sommeil

Ils se distinguent surtout par leur diversité car ils signent souvent un sommeil
non réparateur, sans specificité aucune : réveils nocturnes, fatigue et céphalée
matinales, perte d’appétit, somnolence diurne, troubles cognitifs, difficulté de
concentration, pollakiurie nocturne, baisse de la libido, etc. [27] La somnolence
diurne excessive peut se quantifier avec le score d’Epworth. Un score supérieur a
10/24 suggére une somnolence pathologique (méme si ce score n’a jamais été
validé dans les maladies neuromusculaires et dont la sensibilité reste a évaluer,

d’autres scores plus spécifiques comme le SINQS sont en cours d’étude).
c) Atteinte de la toux

Demander au patient de tousser est déja trés informatif et permet de
déterminer 1’efficacité de la toux. L’encombrement s’entend par ailleurs

facilement avec, et souvent méme sans stéthoscope.
2. Methodes d’exploration paracliniques

Les examens respiratoires dans les maladies neuromusculaires vont avoir

deux objectifs :

e Confirmer une atteinte respiratoire d’origine neuromusculaire et éliminer
les autres causes de dyspnée, fréquentes dans la population générale, qui ne
doivent pas étre négligées (asthme, bronchopneumopathie chronique
obstructive [BPCO] par exemple) ;

e Engager un processus de surveillance régulier pour ne pas manquer un
niveau d’atteinte respiratoire entrainant une hypoventilation et qui mérite

une ventilation mécanique.
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L’exploration des patients souffrant de maladies neuromusculaires commence par

des épreuves fonctionnelles respiratoires standards.
3. Epreuves fonctionnelles respiratoires

a) Analyse des volumes :

Les volumes chez le neuromusculaire sont mesurés a I’aide d’un spirométre.
Ils ont pour but de détecter un éventuel syndrome restrictif caractérisé par une
diminution de la capacité pulmonaire totale (CPT) accompagnée d'une réduction
de la capacité vitale (CV) [30]. La CV est le plus grand volume gazeux mobilisé
entre les positions d'inspiration complete (capacité inspiratoire=CI) et d'expiration

compléte (volume de réserve expiratoire=VRE).

Cet examen, qui peut se réaliser au lit du malade, est simple, et 1’évolution
des grandeurs mesurées au cours du temps (CV au premier plan) a une valeur
prédictive quant a la progression de ’atteinte respiratoire [31,32]. Ainsi, au cours
des dystrophies musculaires de Duchenne de Boulogne, le seul facteur prédictif
de la durée de vie est I’age auquel la CV chute en dessous de 1 L [22]. La
sensibilité et la spécificité de la mesure de la CV pour diagnostiquer une atteinte
diaphragmatique sont tres faibles. En revanche, s’agissant d’un examen simple a
réaliser, des mesures répétées de la CV doivent donc faire partie du monitorage
de routine de ces patients afin de suspecter un niveau d’atteinte associé¢ a une
hypoventilation. La sensibilité d’une valeur de CV inférieure a 50 % pour détecter
une hypoventilation n’est malheureusement que seulement de 58 % [25]. Elle doit

donc étre mesurée en position assise et couchée.

Effectivement, la CV couchée est un bon critere diagnostique

(sensibilité=90% et spécificité=79%) pour dépister une atteinte diaphragmatique
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[33]. En cas d’atteinte diaphragmatique en position couchée, des pressions
hydrostatiques abdominales s’appliquent. Un diaphragme faible ne pouvant pas
résister, les volumes mobilisables sont réduits. Une diminution supérieure a 25%
par rapport a la CV assise au lieu de 5 et 10% chez des sujets sa%ins, constitue un

signe de dysfonction diaphragmatique sévere [34].

volume de
réserve
Inspiratoire | capachté
VRI inspiratoire capacts
vitale e
capac
volume v pulnI:anaim
CPT courant totale
volume de CPT
réserve
expiratoire | capacité
VRE réslduelle
fonctionnelle
volume CRF volume
Résidusl residueal
r VR VR

Figure 11 : volumes et capacités pulmonaires.

b) Analyse des pressions :

L’ étape suivante de 1’exploration du retentissement respiratoire d’une
maladie neuromusculaire consiste a évaluer les pressions que les muscles

ventilatoires sont capables de développer.

L’approche la plus simple est la mesure de pressions « volitionnelles »
(produites par une manceuvre volontaire demandée au patient). Ces pressions
peuvent étre mesurées a la bouche (pressions statiques) ou au nez (pressions

dynamiques). La pression inspiratoire maximale (PI max) mesurée au VR ou a la
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CRF et la pression expiratoire maximale (PE max) mesurée a la CRF, ou plus
souvent a la CPT (volume correspondant a la configuration optimale des muscles
inspiratoires), refletent la pression générée par les muscles respiratoires durant un

effort maximal [35].

Ces valeurs dépendent €galement du volume pulmonaire, et des valeurs
anormales (PI max < 80 cmH20) [36] peuvent refléter une distension pulmonaire
plutot qu’une diminution de la contractilit¢ musculaire. La PI max est cependant
simple a réaliser et est plus sensible que la CV au début de ’atteinte respiratoire,
car la force musculaire diminue avant qu’une baisse du volume inspiré ne soit

manifeste.

Pour évaluer la pression inspiratoire maximale (Pl max, MIP « pression
inspiratoire maximale »), le patient doit d'abord expulser tout I'air de ses poumons,
puis insérer un embout buccal dans sa bouche (les narines obstruées) et inhaler
rapidement et fortement contre une valve fermée (manceuvre de Miiller) pendant
au moins deux secondes. Pour la mesure de la pression expiratoire maximale (PE
max, MEP « maximal expiratory pressure »), le patient ingérera le maximum d'air
possible dans les poumons et effectuera une expiration rapide et abrupte d'au

moins deux secondes (en opposition a une valve fermée, manceuvre de Valsalva).
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Fgure 12 : Mesure de pression inspirataire maximele A max

Le test de reniflement ou Sniff-Test (sniff nasal inspiratory pressure [ SNIP]),
est particulierement intéressant au cours des maladies neuromusculaires,
s’agissant d’'une manceuvre « naturelle » facile a comprendre et exécuter. On
demande au patient d’effectuer, aussi rapidement et aussi fort que possible, un
reniflement a partir de la CRF. Une narine par laquelle passe un cathéter reli¢ a
un capteur de pression est occluse par de la cire, un coussinet ou un ballonnet,
pendant que le patient inspire par I’autre narine. Des valeurs supérieures a —70
c¢cmH20 chez I’homme et —60 cmH2O0 chez la femme sont rarement associées a

une faiblesse significative des muscles inspiratoires [37,38]. Le meilleur examen
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pour détecter une situation d’hypoventilation est le SNIP [39] avec une sensibilité

de 97 % pour un SNIP inférieur a 40 cmH20.

Fgure13: test de reniflement ou Sniff test

Cependant, les patients souffrant d’une atteinte neurologique altérant la
capacité a coordonner les mouvements sont souvent incapables de réaliser des
mouvements respiratoires de nature balistique, comme le Sniff-Test. La
production de pressions normales lors de manceuvres volontaires rend tres peu
probable une atteinte neuromusculaire respiratoire sévere, mais des valeurs basses
ne sont pas spécifiques, pouvant étre dues a un manque de motivation ou de
coopération ou a une atteinte bulbaire. Une mesure au masque est alors possible

[40].

I1 est parfois utile de préciser les résultats obtenus lors de mesures de pression

a ’ouverture des voies aériennes (bouche, nez, canule de trachéotomie) par des
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mesures plus spécifiques, ceci en particulier si ’on veut identifier non plus une
atteinte inspiratoire ou expiratoire globale, mais une atteinte d’un groupe
musculaire donné. Pressions statiques et pressions dynamiques peuvent ainsi tre
mesurées dans le thorax et ’abdomen via des sondes a ballonnet cesophagiennes
et gastriques, donnant acces par soustraction a la pression transdiaphragmatique,
spécifique du diaphragme, mais ceci est bien évidemment beaucoup plus invasif,

et ne peut étre utilisé qu’exceptionnellement et rarement pour un suivi régulier.

Pour s’affranchir des réserves liées a la coopération du patient, les pressions
respiratoires peuvent étre mesurées en réponse a des stimulations nerveuses
(stimulation phrénique pour le diaphragme, stimulation dorsale pour les
abdominaux). Pour I’exploration du diaphragme, diverses techniques de
stimulation phrénique sont disponibles. La pression est mesurée au volume
pulmonaire de fin d’expiration. Elle peut étre €chantillonnée a la bouche. La
pression développée refléte alors correctement la fonction diaphragmatique pour
autant que la pression alvéolaire soit adéquatement transmise a travers les voies

aériennes.

La mesure de la pression cesophagienne (Pes) en réponse a une stimulation
phrénique permet de s’affranchir des probleémes de transmission de pression. Le
couplage a une mesure de la pression gastrique (Pga) donne accés a une évaluation
trés spécifique du diaphragme, via la pression transdiaphragmatique (Pdi) définie
comme la différence entre la pression pleurale et la pression abdominale, donc Pdi
= Pga — Pes. En effet, le diaphragme est le seul muscle qui, en se contractant,
diminue la pression pleurale et augmente la pression abdominale : I’augmentation
de la Pdi résulte toujours d’une contraction diaphragmatique. Couplées a
I’enregistrement de 1’électromyogramme du diaphragme, ces mesures permettent

de déterminer le niveau lésionnel de 1’atteinte neuromusculaire diaphragmatique.
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Ces mesures nécessitent la mise en place de sondes munies de ballonnets en
latex ou de mini capteurs de pression au niveau cesophagien et gastrique, ce qui
est en géneral bien supporté par les patients, en 1’absence de contre-indications

(anticoagulation, troubles majeurs de déglutition).

La stimulation magnétique effectuée au niveau dorsal (T9-10) avec mesure
de la Pga renseigne sur la force des muscles abdominaux et donc sur la pression

expiratoire [41]. Elle est peu utilisée en routine.

Explorations fonctionnelles avec des propositions de seuils d’alerte [2],

Mesure fonctionnelle Information attendue
Capacité pulmonaire totale Diminuée
Volume résiduel Normal ou augmenté
Capacité vitale (CV) >2000 mi rassurant
<1000 ml danger
Capacité vitale couchée - 15 % CV assise = forte suspicion de dysfonction diaphragmatique
Pression insplratoire maximale (PImax) SI <60 % de la théorique = suspliclon d'attelnte de la force inspiratoire
Pression expiratolre maximale (PEmax) SI <80 % de la théorlque = forte suspicion d’atteinte de la force expiratoire
Sniff-Test 51 <60 % de la théorique = forte suspicion d’atteinte de la force Inspiratoire
Débit de pointe a la toux >160 I/min pour tousser efficacement
Débit de pointe a la toux/débit de pointe (glotte ouverte) =1 = controle de glotte suffisant
Pression a la bouche aprés stimulation cervicale magnétique <10 cmH;z0 suggére une dysfonction diaphragmatique
Pressions gastrique (Pgas), cesophagienne (Pes), transdiaphragmatique (Pdi)
- En sniff - Pdi < 70 cmH:0 = fonction inspiratoire altérée
- Aprés stimulation magnétique - Pdi <20 cmH,0 = dysfonction diaphragmatique
- Ala toux - Pgas <90 cm H,0 = fonction expiratoire altérée
- Aprés stimulation de T10 - Pgas <10 cmH,0 = fonction expiratoire altérée

Tableau 1 : explorations fonctionnelles avec des propositions de seuils dalerte [34]

4. Lagazométrie artérielle :

Elle est indispensable dans le bilan du retentissement respiratoire d’une
maladie neuromusculaire. Elle est nécessaire pour poser le diagnostic
d’hypoventilation alvéolaire et poser I’indication d’une ventilation mécanique. En
I’absence d’atteinte associée de I’échangeur pulmonaire, et donc en I’absence
d’anomalie de diffusion ou de rapport ventilation-perfusion, les maladies
neuromusculaires ne déterminent d’hypoxémie que dans la mesure ou I’épuration

alvéolaire en dioxyde de carbone est insuffisante. La baisse de la pression
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artérielle en oxygene (PaO2) est donc d’amplitude égale a ’augmentation de la
pression artérielle en gaz carbonique (PaCO2) car la somme PaO2 + PaCO2 est
normale, supérieure a 120 mm Hg lors d’atteinte des muscles respiratoires. Plus

précis, le gradient alvéolo-artériel en O2 est normal.

Toute hypoxémie non expliquée par une hypercapnie chez un patient atteint
de maladie neuromusculaire impose donc la recherche immédiate d’une
comorbidité respiratoire « parenchymateuse » (atélectasies ; pneumopathies, etc.)

ou « vasculaire » (embolie pulmonaire). [§]

Pour interpréter la PaCO2 chez un patient atteint d’une affection
neuromusculaire, il convient, encore plus qu’habituellement, de garder a 1’esprit
que la PaCO2 refléte 1’équilibre entre production de CO2 par 1’organisme et
ventilation alvéolaire. Chez les patients atteints d’affections neuromusculaires, la
production de CO2 peut étre réduite par I’atrophie musculaire, et la réduction des
capacités de mouvement. Une ventilation alvéolaire faible, voire trés faible, peut
donc suffire a assurer une normocapnie. Par conséquent, 1’absence d’hypercapnie
ne doit pas rassurer quant au degré d’atteinte respiratoire dans ce contexte, et la
présence d’une hypercapnie témoigne forcément d’une dégradation
catastrophique de la ventilation alvéolaire. Ce principe explique les dégradations
trés brutales de [D’état respiratoire des patients atteints d’affections
neuromusculaires, dont la ventilation alvéolaire ne peut pas augmenter comme
elle le devrait dans des situations susceptibles d’augmenter brutalement la
production de CO2, au premier plan desquelles les accidents infectieux, qu’ils

soient respiratoires ou non.|§]

L’hypercapnie étant définie par une paCO2> 45 mm Hg, elle traduit la

survenue d’une insuffisance respiratoire hypercapnique.
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Des valeurs gazométriques diurnes normales n’excluent pas 1’existence
d’hypoventilations nocturnes, éventuellement répétées et prolongées. Une
tendance a la polyglobulie ou une €lévation méme modérée des bicarbonates
sanguins sont des indices utiles et doivent faire se poser la question d’explorations

nocturnes si elles sont constatées chez de tels patients.

Dans ce cas I’utilisation de mesure continue de la PCO2 toute la nuit est utile
avec des appareils de mesure transcutanée (PTCO2). En cas d’indisponibilité de
mesure de la PTCO2, une hypoventilation alvéolaire peut é&tre suspectée
indirectement par I’hypoxémie associée a I’hypercapnie, et décelée par une
oxymeétrie nocturne. Au moindre doute sur le mécanisme des désaturations
nocturnes, une polysomnographie doit &tre réalisée, avec PTCO2 et
¢lectromyographie des muscles respiratoires accessoires afin de confirmer
’atteinte diaphragmatique, une hypoventilation, un mauvais sommeil, mais aussi
¢liminer une autre cause comme un syndrome d’apnées obstructives du sommeil

ou des apnées centrales.[8]
5. Oxymeétrie nocturne

L'oxymétrie de pouls nocturne (OPN) est une technique peu coliteuse qui
peut étre utilisée a domicile. Elle est simple a interpréter et fournit une évaluation

dynamique et non invasive des échanges gazeux pendant le sommeil.

Des désaturations prolongées peuvent refléter une hypoventilation alvéolaire
nocturne. En outre, les creux de désaturation suggerent généralement un
syndrome d'apnée obstructive du sommeil. Cependant, la OPN peut ne pas

identifier précisément I'hypoventilation nocturne car :
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e Une désaturation prolongée peut étre due a une inadéquation
ventilation/perfusion,
e La qualit¢ du sommeil pendant I'enregistrement doit étre pris en compte,

e L'hypoventilation nocturne peut survenir sans désaturation concomitante.

[42]

L’oxymétrie nocturne pourrait étre une alternative a la polysomnographie et
donner une indication sur les perturbations respiratoires pendant le sommeil, mais
elle peut également sous-estimer les apnées/hypopnées et 1’hypoventilation
nocturne, surtout si les poumons des patients sont normaux et qu’ils ne présentent
pas une PaO2 diurne basse. Donc une oxymétrie nocturne normale n’élimine rien,
sachant surtout qu’il est classique de retrouver une hypercapnie nocturne sans une
hypoxémie dans cette population [43,44]. Il convient donc d’associer le
monitorage de la saturation artérielle d’oxygene (SaO2) nocturne par celui de la
pression transcutanée du dioxyde de carbone (PTCO2) [45]. L'objectif est
d'identifier un éventuel état d’hypoventilation alvéolaire chez les patients
neuromusculaires [48]. Les signes d’hypoventilation nocturne ainsi que les
altérations des gaz du sang matinaux justifient d’autant plus 1’évaluation de la

PTCO2 [45].
6. Capnographie transcutanée nocturne :

Elle permet de détecter 1’hypoventilation alvéolaire nocturne plus tot et de
distinguer 1I’hypoventilation alvéolaire d'une inadéquation ventilation/perfusion.
Cependant, la capnographie nocturne n'est pas réalisée dans de nombreux cas en
raison du colit du matériel, de son manque de disponibilité, des défaillances
techniques fréquentes [46] et de l'absence d'une définition claire de

I'hypoventilation alvéolaire. Sur la base des données actuelles, la capnographie
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nocturne ne peut pas étre utilisée comme outil de dépistage de premiére intention,
d'autant plus que le seuil utilis¢ pour définir 'hypoventilation nocturne est sujet a
controverse [47-49]. La capnographie nocturne doit étre enregistrée lorsque les
symptomes, les paramétres fonctionnels et I’oxymétrie de pouls nocturne ne sont

pas cohérents.

Selon les régles de notation de I'American Academy of Sleep Medicine,
I'hypoventilation nocturne chez les adultes est définie comme une augmentation
de la PCO2 (artérielle, transcutanée ou endo-tidale) a une valeur >55 mm Hg
pendant >10 minutes ou une augmentation de la PCO2 de >10 mm Hg, a une
valeur >50 mm Hg pendant >10 minutes. Chez les enfants, 1'hypoventilation
nocturne est notée lorsque la PCO2 dépasse 50 mm Hg pendant >25 % de la durée
totale du sommeil. Certains auteurs ont utilis¢ d'autres définitions de
I'hypoventilation pendant le sommeil, incluant un pic de PCO2 transcutanée > 49
mm Hg ou une PCO2 transcutanée moyenne > 50 mm Hg. Cependant, étant donné
que diverses définitions sont utilisées pour I'hypoventilation nocturne, des
niveaux de CO2 approchant 50 mm Hg pendant le sommeil suggerent une
hypoventilation nocturne et doivent indiquer la mise en place d'une VNI nocturne.

[50]
7. La polysomnographie :

Au cours du sommeil, chez les patients neuromusculaires la
polysomnographie est ’examen le plus précis pour détecter les anomalies
respiratoires au cours du sommeil, et les troubles du sommeil qui en découlent.
Ces anomalies sont essentiellement des apnées, des hypopnées et des €pisodes

d’hypoventilations alvéolaires. [51]
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La polysomnographie permet de surveiller la fonction cardio-respiratoire, y
compris la fréquence cardiaque, la fréquence respiratoire, les mouvements de
I'abdomen et de la paroi thoracique, le flux d'air nasal, l'oxymétrie, les
mouvements des membres, la position de sommeil et la surveillance vidéo
pendant le sommeil, ainsi que la surveillance simultanée du sommeil a 1'aide d'un
¢lectroencéphalogramme, d'un électromyogramme et d'un électrooculogramme
continus. Pour les patients présentant une faiblesse neuromusculaire, il est
¢galement essentiel que le CO2 expiré et/ou transcutané soit surveille dans le
cadre de 1'étude afin de détecter une hypoventilation nocturne. Cette panoplie de
contrdles fournit non seulement des informations sur les échanges gazeux pendant

le sommeil, mais aussi des informations importantes sur la qualité du sommeil.

[52]

La polysomnographie est cependant lourde, intrusive, laborieuse et coliteuse.
La surveillance elle-méme peut perturber le sommeil surtout chez I'enfant et
donner des résultats inexacts si l'enfant n'atteint pas la quantité¢ habituelle de
sommeil paradoxal. Sa disponibilité pour les enfants varie considérablement et sa
rareté a ¢été associée a des différences dans les pratiques de surveillance des

troubles du sommeil chez les enfants atteints de MNM. [52]
8. Evaluation de la qualité de la toux

Elle doit étre réalisée systématiquement. Une mesure de la pression a la
bouche durant une manceuvre expiratoire maximale (PE max) renseigne sur la
force des muscles expiratoires. Une valeur supérieure a 50 cmH20 est suffisante
pour permettre une toux efficace. La pression maximale lors d’un effort de toux
se mesure uniquement au niveau cesophagien ou gastrique, bien qu’une mesure a

la bouche serait théoriquement possible. Au niveau gastrique, une valeur
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supérieure & 130 cmH2O chez I’homme, 95 cmH20 chez la femme signent une

force expiratoire normale [36].

Le pendant non volitionnel de ces mesures est la stimulation magnétique
dorsale [41] rarement utilisée et réservée a ce jour pour des procédures de
recherche. En revanche, la mesure du débit de pointe a la toux est un examen
simple, reproductible, réalisable au lit du patient. La valeur normale varie entre
360 et 1000 I/min. Un minimum de 160 l/min est nécessaire pour expulser les
sécrétions bronchiques [41, 50]. Le rapport débit de pointe a la toux sur débit de
pointe a glotte ouverte (« débit expiratoire de pointe » classique) permet d’estimer
la fonction glottique. Un rapport supérieur a 1 signe une fonction glottique
suffisante. Cet examen, sous-utilisé, peut étre utile au cours des maladies
neuromusculaires ou la dysfonction glottique est un élément déterminant de

I’inefficacité de la toux, par exemple
9. Ladeglutition et ses troubles

L’exploration de ces pathologies consiste a enregistrer les muscles du
plancher buccal a 1’aide d’une ¢électromyographie. Ces enregistrements
permettent d’évaluer la synchronisation entre la contraction des muscles du
plancher buccal et celle des muscles laryngés et la durée de la période oro-
pharyngée. Elles permettent d’apprécier le nombre de gorgées nécessaire pour

déglutir un certain volume d’eau. [54]

Dans les pathologies avec atteinte centrale, il a ét¢ démontré un manque de
coordination des muscles responsables de la déglutition [55, 56] ; tandis que dans
les pathologies périphériques, il a été observeé un retard du réflexe automatique de
déglutition (retard de I’élévation du larynx par rapport a la contraction des

muscles du plancher de la bouche), associé a une augmentation de la durée de la
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phase pharyngée et une fragmentation du bol alimentaire par plusieurs gorgées

[57].
V. Prise en charge :

Bien qu’il s’agisse probablement du volet principal de la prise en charge
respiratoire des maladies neuromusculaires vu son importance vitale et son impact
positif sur la qualit¢é de vie, 1’assistance ventilatoire n’en est pas la seule
composante. Non seulement existe-t-il d’autres moyens « mécaniques »
d’intervention dont le role est important quant a 1’amélioration de la fonction
respiratoire et a la prévention de complications (au premier plan desquels les
techniques de désencombrement), mais encore faut-il élargir le concept de « prise
en charge respiratoire des maladies neuromusculaires » a une véritable

«philosophie ».

A cet égard, tout patient chez qui le diagnostic de maladie neuromusculaire
est retenu devrait se voir proposer un avis pneumologique et un bilan respiratoire,
pour détecter une atteinte déja existante ou, ce n’est pas moins important, pour
servir de référence au suivi évolutif. Le pneumologue, doit faire partie intégrante
du groupe multidisciplinaire qui doit étre I’interlocuteur de chacun de ces patients.
Cela passe par une sensibilisation au sujet des pneumologues eux-mémes (avec
de leur part I’investissement nécessaire), mais aussi des autres intervenants. De
cette facon, les éléments du diagnostic initial et du suivi peuvent étre adaptés a
chaque patient dans chaque contexte nosologique, permettant, surtout, d’anticiper
les décisions en informant le patient et son entourage sur 1’état respiratoire et son

évolution. [8]

Dans la prise en charge globale du handicap li¢ aux maladies respiratoires,

la responsabilité du pneumologue est de donner aux patients I’optimum disponible
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du point de vue fonctionnel, comme le font d’autres intervenants pour pallier au

mieux les déficiences physiologiques diverses. [8]
1. Evaluation initiale et suivi

Le bilan initial de la fonction respiratoire chez un patient atteint d’une
affection neuromusculaire ne fait pas I’objet de consensus ni de recommandations.

I1 parait raisonnable de dire qu’il doit comporter au minimum :

e Un bilan clinique, mené par un pneumologue, portant une attention
particuliere aux ¢léments neuromusculaires de 1’examen clinique
respiratoire ;

e Une radiographie de thorax de face et de profil au moins une fois dans le
Suivi ;

e Une spirométrie, avec détermination des volumes pulmonaires statiques et
courbe débit-volume ;

e Une mesure de pression inspiratoire, au minimum pression inspiratoire
nasale lors d’un reniflement maximal ;

e Une gazométrie artérielle initiale.

D’autres ¢léments peuvent découler de ce bilan initial en fonction
d’éventuelles anomalies (par exemple mesure de la diffusion du monoxyde de

carbone, pressions statiques, stimulations phréniques, tests de toux, etc.).

Les résultats de ce bilan doivent faire 1’objet d’une information, aux autres
membres de 1’équipe multidisciplinaire de prise en charge, bien siir, mais

¢galement au patient.
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La nature et le rythme du suivi ne font pas non plus 1’objet de recommandations
ni de consensus. 11 est difficile d’imaginer des régles générales, tant les situations
sont variées, d’'une maladie a I’autre, et dans le cas d’une maladie donnée, d’un

patient a I’autre.

Un rythme trimestriel est recommandé pour les maladies rapidement
progressives, telles que la sclérose latérale amyotrophique, un rythme annuel est
suffisant pour les maladies lentement progressives ou stables, comme les
dystrophies musculaires ou les lésions médullaires. D’une fagon génerale, il
apparait souhaitable que la mesure de la CV devienne de plus en plus un élément
de ’examen clinique systématique de ces patients, ce qui implique que, comme
la pression artérielle, elle puisse étre mesurée simplement par n’importe quel
intervenant médical ou paramédical de la prise en charge. La disponibilité de plus
en plus grande de spirometres €lectroniques miniatures fiables devrait, dans les
années futures, permettre a ce « vceu pieux » de devenir une réalité. La
surveillance de 1’oxymétrie nocturne est un excellent outil, facilement réalisable

a domicile et permettant de ne pas passer a co6té d’une hypoventilation nocturne.

8]
2. Assistance ventilatoire mécanique

a) Efficacité et limites

Bien que son efficacité soit clairement établie, 1’assistance ventilatoire a
domicile est encore trop peu utilisée au cours des maladies neuromusculaires. Les
raisons de cette sous-utilisation sont diverses, procédant encore,
malheureusement, dans certains cas, de la réticence de prolonger, par ce moyen,
les souffrances liées a une maladie invalidante et fatale, mais surtout,

probablement, d’un déficit d’information sur les méthodes, la logistique, et les
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résultats. Sa prescription varie beaucoup d’un pays a l’autre. La situation en
France semble privilégié¢e en raison de la qualité des réseaux associatifs et privés
permettant le maintien a domicile de ces patients et en raison de la prise en charge
par les caisses d’assurance maladie [58]. En Europe, les maladies
neuromusculaires sont la deuxiéme cause de ventilation non invasive de domicile,

apres la BPCO [59].

Au cours des maladies neuromusculaires, la ventilation non invasive
améliore la survie et la qualité de vie, malgré la progression du handicap physique
[60, 61]. Elle diminue les symptomes dus a I’hypoventilation et, chez les patients
souffrant de sclérose latérale amyotrophique présentant une hypoventilation
nocturne, une amélioration des fonctions cognitives a également été démontrée
lors de I’introduction d’une assistance ventilatoire durant la nuit [61]. Elle

diminue les épisodes de désaturations nocturnes ainsi que 1’hypercapnie diurne.

I1 faut également noter que les résultats de 1’assistance ventilatoire sont trés
différents selon les pathologies sur la survie (allant d’une augmentation de la
survie de +18 mois dans la sclérose latérale amyotrophique a +20 ans dans la
myopathie de Duchenne de Boulogne par exemple). L’effet sur la qualité de vie
est également variable [62—74]. L ’appareillage est plus difficile chez les patients
avec dysfonction bulbaire, qui sont moins compliants et présentent une
amélioration de la qualité de vie moins importante [64] malgré une survie qui

n’est pas plus courte que les malades sans atteinte bulbaire [65].

Les mécanismes grace auxquels une assistance ventilatoire exerce cet impact
positif sur les symptomes et les échanges gazeux restent mal définis, mais

plusieurs hypotheses complémentaires ont été formulées : mise au repos des
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muscles respiratoires, amélioration de la sensibilité au CO2, amélioration de la

mécanique respiratoire, ameélioration du sommeil.

b) Indications :

L’indication d’une ventilation mécanique est toujours I’hypoventilation
(Haute Autorité de santé 2015), hypoventilation qui pourra étre détectée par des
gaz du sang diurnes ou par une mesure continue de la PTCO2 nocturne. La
definition de 1’hypoventilation est claire sur les gaz du sang, avec une PaCO2
supérieure a 45 mm Hg, elle est moins claire pour la PTCO2, mais des valeurs de
plus de 50 mm Hg, dix minutes continues ou plus de 10 % du temps sont

actuellement retenues [66].

Les autres critéres recommandés ne sont pas des indications a une mise en
route de la ventilation non invasive mais plutdt des indicateurs pour pousser a

rechercher ou confirmer une suspicion d’hypoventilation, diurne ou nocturne.

Les critéres cliniques les plus communément suivis sont actuellement ceux
de la conférence de consensus américaine publié¢e en 1999 sur la ventilation non
invasive dans les insuffisances respiratoires chroniques secondaires a un
syndrome restrictif [67]. Cette conférence inclut la présence de symptomes et un
critére physiologique : PaCO2 supérieure a 45 mm Hg et/ou oxymétrie nocturne
démontrant une saturation en oxygéne inférieure a 88 % pendant cinqg minutes
consécutives et/ou PI max inférieure a 60 cmH20 ou une CV forcée inférieure a
50 % prédite [61]. Beaucoup de ces critéres ne reposent pas sur des preuves
scientifiques tres solides, toutefois elles bénéficient de la grande expérience dans
le domaine des auteurs. Elles sont actuellement suivies par la plupart des équipes

s’occupant de maladies neuromusculaires.
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Dans la SLA, Les principaux critéres de mise en place de la VNI sont la
présence de symptomes associés a une faiblesse des muscles respiratoires (c’est-
a-dire une orthopnée, une dyspnée d’effort, des troubles du sommeil ou une
somnolence diurne excessive). De plus, toutes les études publiées depuis 1993 ont
proposé une VNI aux patients présentant une hypoventilation diurne ou nocturne.
Pour définir ’hypoventilation dans la SLA, on retient une PCO2 > 45 mm Hg
mesurée par gazométrie artérielle diurne lors d’une respiration spontanée apres
une période de repos en position assise d’au moins 15 minutes ; Une désaturation
importante (SpO2 <90 % plus de 5 % du temps d’enregistrement) justifie la mise
en place d’'une VNI. Il a également été récemment souligné que la nPtcCO2
constitue un critére important de mise en place de la VNI chez les patients atteints
de SLA. Une augmentation de la nPtcCO2 de 10 mm Hg par rapport a la nPtcCO2
initiale pendant plus de 10 % du temps total d’enregistrement, une nPtcCO2
supérieure a 49 mm Hg pendant plus de 10 % du temps total d’enregistrement ou
un pic de nPtcCO2 supérieur a 55 mm Hg ont été suggérés pour définir I’HN dans
les maladies neuromusculaires. Actuellement, 1’examen le plus adapté pour
détecter un dysfonctionnement diaphragmatique est la mesure de la SNIP, qui
présente une sensibilité de 97 % lorsque la SNIP est <40 cmH20. Une ventilation
précoce avant la survenue d’une hypoventilation et de symptomes respiratoires
pourrait réduire le déclin de la fonction respiratoire et le travail respiratoire.
Mettre en place une VNI lorsque la CV est > 80 % de la valeur prédite pourrait

¢galement améliorer la survie. [42]

Outre les critéres médicaux, de nombreux parametres entrent en compte :
I’avis du patient, de sa famille, les possibilités de logement, les possibilités

d’apprentissage a ces techniques, etc.
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3.  Outils d’aide a la toux :

Au cours des maladies neuromusculaires, les insuffisances respiratoires
surviennent le plus souvent lors d’infections des voies aériennes supérieures. La
fonction respiratoire est alors ultérieurement compromise par I’impaction de
sécrétions dans les bronches. Ces €pisodes, qui évoluent souvent en pneumonie,
sont ainsi a l’origine d’hospitalisations répétées et représentent un facteur
déterminant de mortalité. Il a ét¢ démontré que 1’amélioration de 1’efficacité de la
toux augmente [’espérance de vie des patients atteints de maladies

neuromusculaires [68].

Les techniques, comme la kinésithérapie manuelle sur la cage thoracique
(percussion et drainage postural), la compression thoracique de haute fréquence,
ou la ventilation intrapulmonaire percussive sont bien connues [69], mais ne sont
pas encore suffisamment acceptées comme techniques indubitablement efficaces

[69,70].

Les outils d’aide a la toux peuvent étre classifiés selon la phase de la toux
concernée. Ainsi, nous présenterons : des outils pour aider la phase inspiratoire de
la toux ; des outils pour aider la phase expiratoire de la toux ; et finalement les
outils pour aider a la fois les phases inspiratoires et expiratoires de maniere

synchronisée.
a)  Outils pour ’aide a la phase inspiratoire

Comme précédemment décrit, la phase inspiratoire est d’une grande
importance pour la promotion d’une manouvre de toux efficace. De plus, des

manceuvres qui permettent une inspiration plus profonde sont également utilisés
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comme techniques de recrutement, afin de maintenir une certaine élasticité de

tissu pulmonaire et de la cage thoracique [71].

i. Respiration glossopharyngée

Cette technique, appelée également frog breathing [71] est employée pour
augmenter la CV et permettre une autonomie respiratoire. Elle consiste a
emprisonner de petits volumes d’air dans la bouche et faire une manceuvre pour
forcer le passage de cet air dans le larynx, a I’aide de la langue, du pharynx et des
joues. L’air sera retenu dans les poumons grace a une fermeture de la glotte apres
chaque manceuvre, tandis qu’un autre cycle est répété, de maniére a additionner
le volume d’air propulsés dans les poumons par les muscles des voies aériennes
supérieures, avec une répétition maximale de 6 a 10 cycles, suivie d’une
exhalation unique, Le patient peut ainsi produire des volumes courants supérieurs
a 1000 ml [8] . Cette simple procédure permet aux patients de parler plus fort [69],
pendant plus de temps, de tousser plus efficacement, et permettre encore aux
patients sous ventilation continue (24heures/24) de prolonger la durée des

périodes de débranchement du ventilateur. [51]

ili. L’empilage de I’air (« Air Stacking »)

L’empilage de I’air est une technique de recrutement pulmonaire impliquant
la réalisation de manceuvres d’insufflations, a 1’aide d’un ballon insufflateur
manuel, de fagon a emprisonner de plus en plus de volumes d’air dans le poumon.
La encore la glotte permet de garder 1’air insufflé entre deux insufflations (Figure
14). Un ventilateur volumétrique peut remplacer le ballon insufflateur manuel

pour faire cette technique. [51]
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Fgure 14 : Air Stacking réalisé a l'aide dun ballon insufflateur manuel

ilii. Insufflation a I’aide d’un relaxateur de pression

Ces manceuvres peuvent étre possibles a partir d’une respiration en pression
positive intermittente, appareil initialement congu pour permettre un recrutement
pulmonaire a partir de la délivrance d’une pression positive. Les appareils les plus
connus sont le Bird ®, 1’ Alpha 200 ®. Quel que soit la technique utilisée I’objectif
est d’augmenter le débit de toux du fait de 1’augmentation de la pression de
rétraction ¢€lastique des poumons, ainsi que d’augmenter le volume des gaz

disponible pour effectuer une toux plus efficace [72].

b)  OQutil pour Paide a la phase expiratoire — toux

manuellement assistée

Cette technique consiste en un appui abdominal ou thoracique pour
augmenter la force de toux des patients, afin d'améliorer la phase expulsive. Les
appuis seront dirigés vers le compartiment postérieur et céphalique, synchronisées

avec I’expiration des patients. [51]
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C Outil pour [Daide aux phases inspiratoire et
D D D

expiratoire — Cough Assist®

L’assistance mécanique a la toux consiste a 1’utilisation d’un appareil
d’insufflation-exsufflation capable de promouvoir une insufflation, a partir d’une
pression positive inspiratoire, comme le font les relaxateurs de pression, et une
exsufflation, a partir d’une pression négative expiratoire. Donc, des appareils
modernes comme Cough Assist In- Exsufflator, Pegaso et Nippy Clearway,
délivrent un niveau préajusté de pression positive pendant 1’inspiration, suivie

d’une pression négative pendant 1’expiration.

L’utilisation d’assistance mécanique a la toux est reconnue et conseillée
comme méthode efficace pour le désencombrement bronchique dans plusieurs
maladies neuromusculaires [73] comme par exemple les porteurs de Duchenne de

Boulogne [70].
4. Latrachéotomie

Une autre décision importante a prendre par les patients atteints de MNM est

la mise en place d'une trachéotomie.

La trachéotomie est généralement indiquée quand la ventilation non invasive
n'est pas efficace ou en cas de contre-indications a la VNI, comprenant une
hypoxémie sévere, une faiblesse bulbaire modérée a séveére associée a une
aspiration, une incapacité a dégager les sécrétions des voies respiratoires malgré
des techniques de toux renforcées, un retard de croissance ou des infections
récurrentes malgré 1'utilisation de la VNI, une incapacité a tolérer les interfaces
non invasives, la préférence du patient et le manque de familiarit¢é du

professionnel de santé avec la VNI continue. [74, 75,76]
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Le choix de recourir a une trachéotomie est profondément personnel [77, 78,
79]. 1l existe des divergences entre les médecins exercant dans différents pays
quant a la recommandation d'une trachéotomie et a son degré d'importance. Bien
que la durée de vie puisse étre prolongée, il est important que les patients et leurs
soignants comprennent que la trachéotomie ne modifie pas 1'évolution de la
maladie ni son issue. En théorie, il est préférable de prendre la décision de recourir
a une trachéotomie avant une urgence, mais en réalité, elle survient souvent en

cas d'insuffisance respiratoire aigué. [80]

Les patients qui envisagent la TVM doivent comprendre I'impact de la TVM
sur l'alimentation et la parole, car elle altére considérablement la phonation, et
bien que I'alimentation orale par TVM soit possible, la présence d'une canule de
trachéotomie affecte la déglutition. Les patients qui choisissent la TVM sont
souvent ceux dont la maladie €volutive a nécessité la pose d'une sonde de

gastrostomie endoscopique percutanée (GEP) ou d'un dispositif équivalent.

I1 est important de noter que parmi les patients qui décident de recourir a la
trachéotomie, la plupart signalent que leur qualit¢ de vie est maintenue, car ils

peuvent participer a leurs activités quotidiennes grace a la TVM. [81,82]
5. Stimulation phrénique :

Dés 1960, les chirurgiens isolaient le nerf phrénique et appliquaient une
stimulation électrique pour stimuler la respiration chez les patients dépendant
d'une ventilation invasive [83]. Cette technique est devenue plus tard connue sous
le nom de stimulation diaphragmatique. Grace a I'amélioration de l'expertise
technique et de I'expérience, le champ d'application du traitement s'est ¢largi pour
inclure les patients souffrant d'hypoventilation centrale, de lésions du tronc

cérébral et de 1ésions de la moelle épiniere [84]. Cette stimulation est assurée par
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des électrodes implantées par voie chirurgicale autour des deux nerfs phréniques.
Elle provoque la contraction du diaphragme qui peut ainsi assurer la ventilation.
L’intensité et la fréquence de stimulation sont réglables grace a un boitier externe.
Cette méthode donne au patient une autonomie respiratoire et lui assure une

ventilation plus physiologique [85]

Plus récemment, plusieurs essais ont exploré son application dans la SLA. Si
les premiers résultats €taient encourageants, les promesses initiales n'ont pas été
confirmées par des études cliniques plus poussées. Le principal essai controlé
randomis¢ évaluant la stimulation diaphragmatique précoce dans la SLA a été
interrompu prématurément apres des rapports faisant état d'une augmentation de
la mortalit¢ et d'une réduction du temps sans ventilation chez les patients
présentant une détresse respiratoire modérée [86, 87]. Par conséquent, la
stimulation diaphragmatique n'est plus considérée comme une option
thérapeutique pour l'insuffisance respiratoire chronique dans la SLA. Des études
en cours cherchent a déterminer si un phénotype particulier de SLA pourrait
bénéficier de la stimulation diaphragmatique ou si cette technique peut étre

utilisée en complément de la VNI pour améliorer la fonction respiratoire. [88]
6. Dysphagie et troubles de déglutition :

La dysphagie entraine une malnutrition, une perte de poids importante, une

déshydratation et une pneumonie par aspiration.

Les troubles de déglutition doivent initialement faire [’objet de
I’apprentissage de techniques préventives (verre tronqué, paille, boissons
gazeuses, ¢viction des aliments posant probléme, alimentation mixée),

éventuellement d’une rééducation par un orthophoniste. En cas de troubles
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sévéres, une gastrostomie doit étre proposée pour prévenir les pneumopathies

d’inhalation au maximum et pour éviter la dénutrition [89].

Les recommandations actuelles de I'Académie ameéricaine de neurologie
(AACN) suggerent de proposer une sonde de gastrostomie endoscopique
percutanée (GEP) aux patients des I'apparition d'une dysphagie symptomatique et
d'une perte de poids accélérée [90]. La pose d'une sonde GEP peut étre réalisée
par plusieurs spécialistes chirurgicaux ou interventionnels, mais le recours a la
sédation est quasi systématique. Par conseéquent, il est préférable de réaliser cette
intervention avant tout déclin fonctionnel respiratoire significatif [91]. Les
recommandations actuelles recommandent d'envisager la pose d'une sonde GEP
avant que la CVF n'atteigne 50 %. Les nouvelles techniques sous guidage
radiographique peuvent utiliser uniquement une anesthésie locale et peuvent étre

bénéfiques pour les patients dont la fonction respiratoire est diminuce.

Il convient de souligner qu'aucune étude a grande échelle n'a comparé les
taux de survie des patients choisissant de poursuivre 1'alimentation orale a ceux
recevant une alimentation entérale [92]. Nous estimons qu'une discussion sur les
risques et les bénéfices entre le patient, sa famille ou ses soignants et le médecin

constitue la meilleure approche.
7. Intervention sur le systeme respiratoire passif

En cas de surcharge pondérale, une perte de poids est efficace et nécessaire.
L’utilit¢ des gaines abdominales ou corsets n’a jamais ét¢ démontrée et ils
pourraient méme étre déléteres pour la fonction respiratoire. Ce propos doit étre
nuance dans le cas des patients porteurs de 1€sions médullaires dont la ventilation
est assurée par le diaphragme (tétraplégies hautes avec stimulation phrénique

implantée ; tétraplégies basses a diaphragme préservé ; paraplégies). En effet,
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chez ces patients, ’absence de tonus abdominal diminue la capacité¢ du
diaphragme a produire une pression positive abdominale, facteur déterminant de
I’expansion de la partie basse de la cage thoracique. Ceci est responsable de la
diminution importante de la performance diaphragmatique associée au passage du
décubitus a la position verticale [93]. Dans ces cas, le maintien abdominal est utile
pour la préservation du volume courant au changement de posture et 1’efficacité

de la toux [94].

8. Prévention de la maladie thromboembolique

veineuse

Il n’existe pas de recommandation sur la thérapeutique préventive a

instaurer.

L’aspirine au long cours reste a €évaluer, mais peut se justifier, notamment
chez les patients atteints de dystrophie musculaire de Duchenne souffrant
¢galement de cardiomyopathie. La mobilisation systématique associée a des bas
de contention semble étre actuellement la seule recommandation communément

admise. [8]
9. Prise en charge globale :

Les vaccinations contre la grippe (annuelle) et le pneumocoque (une dose de
vaccin 13-valent conjugué (prévenarl3) suivie d’une dose de vaccin 23-valent
non conjugué (pneumovax) huit semaines plus tard) doivent étre proposées dés

lors qu’il existe un trouble ventilatoire restrictif ou une altération de la toux.
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Les médicaments dépresseurs respiratoires comme les morphiniques, les
anxiolytiques, les hypnotiques, de méme que les sirops antitussifs, sont contre-

indiqués dans les MNM.

La prise en charge des infections respiratoires doit étre précoce, avec une
antibiothérapie de premiere intention par amoxicilline-acide clavulanique du fait
des inhalations fréquentes et une kinésithérapie respiratoire manuelle au
minimum. Le patient doit étre hospitalisé rapidement en cas d’encombrement plus
important, de dyspnée, de fievre importante, dans un centre compétent, maitrisant
les techniques de désencombrement, la VNI et ayant un service de réanimation.
L’oxygénothérapie seule doit étre évitée car elle peut favoriser 1’apparition ou
I’aggravation d’une hypercapnie et d’une acidose respiratoire. Néanmoins, elle
peut étre ajoutée a la VNI. Chez le patient ventilé au long cours, la VNI habituelle
doit étre portée sur une durée plus prolongée, voire en continu tant que le patient
reste dans une situation respiratoire précaire, en alternance avec les séances de
désencombrement. La VNI doit étre initiée en cas d’hypercapnie ou d’épuisement
respiratoire. Elle peut laisser place a la ventilation mécanique invasive en cas
d’épuisement respiratoire ou de difficultés a mettre en ceuvre un
désencombrement efficace. Le patient doit étre hospitalisé dans une unité de soins

continus adaptée. [95]
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MATERIELS ET
METHODES
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Tvype d’étude :

Il s’agit d’une étude transversale descriptive incluant 147 patients

hospitalisés au service de pneumologie du CHU Feés.

Notre étude a été réalisée sur une période de 12,3 ans, du 01 Octobre
2011 au 29 Février 2024.

Population cible :

Nous avons colligé les malades neuromusculaires suivis au CHU
Hassan Il de Fés ou au secteur libéral, adressés avec lettre au service de

pneumologie pour exploration fonctionnelle respiratoire.
+* Critéres d’inclusion :

Est inclut dans notre étude : tout malade (adulte ou enfant (pas de limite
d’age)) suivi pour une maladie neuromusculaire au service de
neurologie ou pédiatrie au CHU Hassan 1l de Fés ou suivi dans le
secteur libéral (diagnostic retenu ou en cours d’investigations) qu’il soit

symptomatigue ou non sur le plan respiratoire.
+¢ Critéres d’exclusion :

Est était exclu de cette eétude : tout patient n’ayant pas accepté de

participer a cette recherche.
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Méthode de recueil des données

Les données cliniques, paracliniques, thérapeutiques, et évolutives ont
été inscrites sur une fiche d’exploitation préétablie, puis ont été

collectées a partir du systéeme d'information hospitalier (HOSIX).

L’étude statistique a été réalisee par le logiciel Microsoft Excel.

Dr Yousra AFKAR Page | 64



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

RESULTATS
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I. Profil épidémiologique :

1. Age:

La moyenne d’age de nos patients neuromusculaires était de 27,34 ans, avec

des extrémes allant de 1 mois a 80 ans.

La tranche d'age la plus représentée se situait entre 1mois et 20 ans.

Répartition des patients selon les tranches d'age
%0 82
80
70
60
50
40
30
20

27
19 18
0

entre 0-20 ans entre 21-40 ans entre 41-60 ans entre 61-80 ans

Diagranme 1: répartition des patients selon les tranches dage.

2. Sexe:

Dans notre étude, 67,8% des patients étaient de sexe masculin, soit 99 hommes,

et 32,2% de sexe Féminin, soit 47 femmes.

Le sexe ratio H /F est de 2,1 dans notre série.
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Répartition des patients par sexe

= Femme

= Homme

Diagranme 2 : répartition des patients selon le sexe

3. Consanguinité

Dans notre série de cas, 40 patients étaient issus d’un mariage consanguin soit

27,4% et 30 patients avaient des cas similaires dans la fratrie soit 20,5%.
4. Type de maladie neuromusculaire

Les maladies neuromusculaires étaient dominées dans notre étude par les
myopathies non étiquetées (52 cas soit 35,6%), sclérose latérale amyotrophique
(43 cas soit 29,4%), myopathie de Duchenne (20 cas soit 13,7 %), les
sarcoglycanopathies (11 cas soit 7,5%) et I’amyotrophie spinale (8 cas soit 5,4%).
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Répartition des patients selon le type de MNM
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Diagrane 3 : Répartition des patients selon le type de maladie neurorrusculaire

1. Données cliniques

1. Age de début des symptomes

L’age de début de symptdmes initiaux de tout type de maladies
neuromusculaires confondus était tres variable, allant de 1 mois a 79 ans avec une

moyenne de 20,7 ans.
2. Délai de consultation :

Le délai moyen de consultation dans notre étude des patients de tout type de
maladies neuromusculaires confondus était de 3,8 ans avec des extrémes allant de

1 mois a 28 ans.
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3.  Symptdmes respiratoires :

Au total, 146 patients ont eté inclus dans cette étude, parmi lesquels 45,9%,
étaient symptomatiques initialement, tandis que 54,1% étaient asymptomatiques

sur le plan respiratoire.

La dyspnée (30,8%) était la principale manifestation des symptémes
respiratoires, suivie de la toux inefficace (23,9%), des infections respiratoires
récidivantes (13%), de I'orthopnée (10,9%), et des signes de SAS (8,2%).

Les différents symptomes présentés par les patients symptomatiques sont

illustrés dans le diagramme suivant

Symptomatologie respiratoire initiale

60,0%
e 54,1%

50,0%

40,0%
30,8%

30,0%
23,9%
20,0%
0,
10,9% y 13,0%
- . = l
=

asymptomatique dyspnée orthopnée toux inefficace signes de SAS infections
respiratoires
récidivantes

Diagranmme 4 : répartition des synptomes initiaux
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4. Symptomes extra-respiratoires :

Les symptdomes neurologiques plus fréquemment décrits par les patients et
constatés a I’examen clinique étaient le déficit moteur (84,9%), I’amyotrophie
musculaire (41,7%), des fasciculations musculaires (9,5%), dysarthrie (21,2%),
diminution ou abolition des ROT (17,8%) et des troubles sensitifs (5,4%).

L’atrophie linguale n’a été constatée que chez 3,4% des cas, et les

fasciculations linguales chez 11,6% des patients.

A noter que des troubles de déglutition ont été rapportés par 26% de nos

patients.

Les différents symptomes extra-respiratoires sont illustrés dans le diagramme

suivant :

symptomatologie extra-respiratoire initiale
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80,0%
70,0%
60,0%

50,0% 41,7%
40,0%
26%
30,0% 0
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Diagranme 5 répartition des synptomes extra-respiratoires initiaux
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5. Saturation pulsée en oxygene (SpO2) :

Dans notre série, la saturation pulsée en oxygéne moyenne était de 96% avec

des extrémes allant de 40% a 100%.

137 personnes avaient une SpO2 > 95% soit 93,8%% des cas, 5 patients avaient
une 88%<Sp02<94% soit 3,4 % des cas, et 4 personnes avaient SpO2<87% soit

2,7 % des cas.

saturation pulsée en oxygene des patients de notre série

88%<Sp02<94% i,
Sp02<87% zl)

0,0 10,0% 20,0% 30,0% 40,0% 50,0% 60,0% 70,0% 80,0% 90,0% 100,0%

Diagranmre 6 : la saturation pulsée en axygene des patients de natre série

6. DEP alatoux:

Le debit expiratoire de pointe a I’effort de toux est réalisé pour évaluer
’efficacité de la toux chez les malades neuromusculaires afin de poser 1’indication

de ’aide au désencombrement.

Il n’a été mesuré chez aucun de nos patients.
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Figure 15 débitmetre expirataire de pointe.

[11. Données paracliniques :

1. Bilan initial :

Nous avons colligé les malades neuromusculaires suivis au CHU Hassan II de
Fes ou au secteur libéral, adressés au service de pneumologie pour exploration

fonctionnelle respiratoire.

Ces malades ont été hospitalisés pendant 24h, une gazométrie artérielle a été
réalisé dans la mesure du possible le matin au réveil, associée a une spirometrie
en position assise et couchée sans oublier une échographie diaphragmatique au

cours de la journée; Des enregistrements par une capnographie transcutanée
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nocturne, une oxymétrie nocturne et une polygraphie ventilatoire ont ainsi été

effectués simultanément lors du sommeil sur une durée moyenne de 7h.
a) Gazomeétrie artérielle :

Elle permet de mesurer la PaCO2 a la rechercher d’une hypercapnie témoignant

I’insuffisance respiratoire chronique restrictive hypercapnique.

43 patients neuromusculaires ont bénéficié d’une gazométrie artérielle le matin

au reveil a la recherche d’une hypoventilation alvéolaire nocturne soit 29,4%.

Les valeurs de la capnie étaient tres variées allant de 28 a 130 mm Hg avec une

valeur moyenne de 44,6.

Seulement 9 patient soit 20,9% des cas avaient une hypercapnie diurne
(pC0O2>45 mm Hg).

b)  Spirométrie :

Une spirométrie est realise chez les malades neuromusculaires afin d’évaluer
les volumes pulmonaires mobilisables et surtout la capacite vitale forcée (CVF)
qui reste le marqueur indirect le plus utilisé pour détecter une faiblesse des

muscles respiratoires.

On préconise de la faire en position assise puis couchée car une diminution de
de la CVF en décubitus dorsal semble étre un marqueur plus spécifique de la

faiblesse du diaphragme.

La spirométrie a eté effectuée chez 91 patients soit 62,3%.
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Une chute de la CVF entre la position assise et couchée a été objectivée chez
73 patients soit 80,2% avec baisse moyenne de 408,7 ml [10-1440ml] et de 15,4%
[0-75%].

La CVF est restée stable aprés changement de position chez 18 patients soit
19,8%.

c) Echographie diaphragmatique :

Elle est réalisée dans le cadre du bilan de retentissement fonctionnel respiratoire

pour apprécier la morphologie et étudier la cinétique du muscle diaphragmatique.
Elle a été réalisée chez 34 patients neuromusculaires soit 23,2% .

La valeur moyenne de la course diaphragmatique en ventilation spontanée était

de 13,6mm et en ventilation profonde de 50,7mm.

Le sniff test est revenu normal chez 85,3% des cas et aplati chez 14,7% des

patients.

Figure 16 : échographie diaphragmatique en nmode B @ gauche) et mode M (@ draite)
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ventilation test de ventilation
spontanée reniflement profonde
Diaphragme gauche (cm)
Homme 2.30+0.43 3.64+0.98 7.16%+0.95
Femme 2.67+£0.59 4.11+0.84 6.50+0.91
Diaphragme droit (cm)
Homme 2.43+0.51 3.891+0.14 7.16x0.56
Femme 2.37+0.66 3.71+0.65 5.78+0.76

Fgure 17 : Excursion diaphragmatiques chez la population normale

d)  Oxymétrie nocturne :

Elle a pour but de de rechercher une hypoventilation alvéolaire au cours du

sommeil.

Elle a été réalisée chez 120 patients soit 82,2%, La moyenne d’indice de

désaturation était de 6,1, la moyenne de saturation minimale était de 86% avec

une valeur minimale atteignant 58% et la moyenne de saturation maximale était

de 98%.

La moyenne du temps passé avec saturation en dessous de 88% était de 4,2

minutes avec des extrémes allant du 0 minutes a 91 minutes.

Dr Yousra AFKAR

Page | 75



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

e) Capnographie transcutanée nocturne :

Elle est capable d'estimer la PaCO2 de maniere non invasive au cours du
sommeil et ainsi de diagnostiquer I'hypoventilation alvéolaire nocturne plus

précocement et précisément que la gazometrie artérielle au réveil.

Elle n’a été disponible au service de pneumologie que depuis 2021 et par

conséquent elle n’a été effectué que chez 73 patients soit 50%

La moyenne de capnie minimale était de 35,5 mm Hg et de capnie maximale

était de 48,1 mm Hg avec un chiffre maximal arrivant a 87,1 mm Hg.

La moyenne de temps passé avec une capnie > 45 mm Hg était de 108,7 avec

des extrémes allant des 0 minutes a 485 minutes.

La PTCO2 est revenue élevée chez 21,9% des cas tandis que 78,1% avaient une
PTCO2 normale.

Au total, la capnographie transcutanée nocturne couplée a I’oxymeétrie a permis

de retenir une hypoventilation nocturne chez 20 patients soit 27,4%.

Fgure 18 capnographie transcutanée noctume
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f)  Polygraphie ventilatoire :

Elle a pour intérét de rechercher un syndrome d’apnée de sommeil (obstructif,
central ou mixte) ; Elle est généralement couplée a 1’oxymétrie-capnographie

transcutanée.
Elle a été réalisee chez 117 patients soit 80,1%.

La moyenne d’indice d’apnée-hypopnée était de 13,7 avec un chiffre minimal

de 0 et maximal de 60,7.

30,9% des patients n’avait pas de syndrome d’apnée de sommeil alors que
29,5% avaient un SAOS léger, 15,4% avaient un SAOS modéré, 19,7% avaient
un SAOS sévere, 2,8% avaient un SAS central et 1,4% un SAS mixte.

7,6% des cas avaient présenté une hypoventilation alvéolaire nocturne.

Fgure 19 polygraphie ventilataire
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g) Traitement ventilatoire :

L’indication de mise de traitement ventilatoire (ventilation non invasive
chronique) était posée chez 37 patients soit 25,3% apres la réalisation du bilan

initial, I’indication était basee sur I’association de plusieurs critéres :

e  Symptomatologie clinique dans 35,1% des cas ;

e Baisse de la CVF entre la position assise et couchée dans 51,3% des cas ;

e  Hypercapnie nocturne et/ou diurne chez 52% des patients ;

e  Syndrome d’apnée de sommeil chez 51,3% des patients ;

e Diminution de la course diaphragmatique avec sniff test pathologique dans
16,2% des cas ;

e  Désaturation nocturne et/ou diurne dans 27% des cas ;

e  Seulement 43,2% des patients ont pu se procurer la VNI chronique, ses

parameétres ont été ajustés soit en hospitalier (titration sous capnographie

transcutanée nocturne et polygraphie ventilatoire) ou en ambulatoire.

Fgure 20: différentes machines de W chronique (a gauche) et différentes interfaces (@ draite)
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2. Bilan de 3 mois:

Seulement 35 patients soit 23,9% ont bénéficié d’un bilan de controle a 3 mois,
Plusieurs éléments y contribuent, parmi lesquels la difficulté des patients de se

déplacer ou l'apparition de soucis techniques avec I'équipement.
a) Gazomeétrie artérielle :

9 malades neuromusculaires ont bénéficié d’une gazométrie artérielle le matin

au réveil ce qui représente 25,7%.

Les valeurs de la capnie variaient considérablement, allant de 32 a 63 mm Hg,

avec une valeur moyenne de 43,3 mm Hg.
22,2% des patients ont présenté une hypercapnie diurne.
b) Spirométrie :
La spirométrie a été effectuée chez 15 patients ce qui représente 42,8% du total.

Une chute de la CVF entre la position assise et couchée a été objectivée chez
53,3 % des cas avec baisse moyenne de 222 ml [40-1050ml] et de 4,8% [1-14%)].

La CVF a maintenu sa stabilité aprés changement de position chez 46,6% des

patients.
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Evaluation a 3 mois de la CVF chez les patients
neuromusculaires

= baisse de CVF
= stabilité de CVF

Diagranmre 7: évaluation de la CFa 3 nois

c) Echographie diaphragmatique :

Elle a été réalisée chez 15 patients admis pour bilan de controle de 3 mois soit
42,8%.

La valeur moyenne de la course diaphragmatique en ventilation spontanée était

de 14,3mm avec des extrémes allant de 9,8mm a 19mm.

La valeur moyenne de la course diaphragmatique en ventilation profonde était

de 14,3mm avec une variation allant de 9,8mm a 19mm.

Chez 86,6% des cas, le sniff test est revenu a la normal tandis qu'il s'est averé

pathologique chez 13,3% des patients.

Dr Yousra AFKAR Page | 80



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

d)  Oxymeétrie nocturne :

Elle a eté réalisée chez 13 patients soit 37,1%, La moyenne d’indice de

désaturation était de 12, 4, avec des extrémes allant de 1 a 30,7.

La moyenne de saturation minimale était de 85% et de saturation maximale
était de 98%.

La moyenne du temps passé avec saturation en dessous de 88% était de 0,5

minutes avec des extrémes allant du 0 minutes a 2 minutes.
e) Capnographie transcutanée nocturne :

Elle a été réalisée chez 7 patients soit 20% des cas.

La moyenne de capnie minimale était de 21,1 mm Hg et de capnie maximale a

atteint 55,1 mm Hg.
Le temps moyen passé avec une capnie > 45 mm Hg était de 116 minutes.
f)  Polygraphie ventilatoire :
Elle a été réalisée chez 13 patients ce qui représente a 37,1% des malades.

L’indice moyen d’apnée-hypopnée était de 16,1 avec une valeur minimale de

0 et maximale de 43,6.

30,7% des patients ne souffraient pas de syndrome d’apnée de sommeil alors
que 15,4% avaient un SAOS léger, 30,7%% avaient un SAOS modéré, et 23%

avaient un SAOS sévere.

Aucun patient n'a montré de signe d'hypoventilation alvéolaire nocturne.
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Les événements centraux chez les MNM

23%

30,70%

= pas de SAOS = SAQS léger SAOS modéré SAQS sévere

Diagranmre 8: évaluation des évenerrents centraux a 3 nois

g) Traitement ventilatoire :

I.  Mise en place de VNI chronique

L’indication de mise de traitement ventilatoire (ventilation non invasive

chronique) était établie pour 3 patients soit 8,5% suite a réalisation du bilan de

contréle a 3 mois, cette indication était fondée sur la combinaison de plusieurs

criteres :

=  Présence de symptdmes cliniques évocateurs dans 66,6% des cas.

=  Diminution de la CVF entre la position assise et couchée dans 33,3%

des cas.
=  Hypercapnie nocturne et/ou diurne chez 33,3% des patients.
»  Syndrome d’apnée de sommeil chez 66,6% des patients.

. Désaturation nocturne et/ou diurne dans 33,3% des cas.
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= Aucun patient n'a montré de diminution de la course diaphragmatique

ou sniff test pathologique.

Les indications d'instauration du traitement ventilatoire

diminution de la course diaphragmatique 0
syndrome d'apnée de sommeil
Désaturation nocturne/diurne
hypercapnie nocturne/diurne

baisse de CVF

symptomes évocateurs

pourcentage

Dagranme 9: les indications dinstauration de WN chronique au bilan de 3 nois

Seuls 33,3% des patients ont reussi a obtenir la VNI chronique. Ses parametres
ont été ajustés en milieu hospitalier suite a une titration sous capnographie
nocturne et polygraphie ventilatoire.

ii. Surveillance des patients déja mis sous VNI :

Seulement 8 patients se sont présentés a leur rendez-vous de controle de 3 mois

pour évaluer I’efficacité de leur traitement ventilatoire

L'évaluation avait mis en évidence :

Ameélioration des symptomes cliniques chez 50% des patients ;

Une normalisation de la capnie nocturne a été observée chez 12,5% des cas ;

la saturation nocturne et/ou diurne est normalisée chez 37,5% des cas ;

Les évenements centraux ont disparu chez 12,5% des patients ;
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e Amélioration de la course diaphragmatique sous VNI chronique chez 12,5%
des patients ;

e On note qu'au cours de la nuit, 12,5% des cas demeurent hypercapniques et
12,5% continuent a présenter des événements centraux ce qui souligne la

nécessite d'augmenter les pressions de leur VNI chronique ;

Les résultats de I'évaluation a 3 mois de |'efficacité de la VNI
chronique
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Diagranme 10: évaluation de Uefficacité de laW a 3 nois

3. Bilan de contréle de 6 mois :

34 patients soit 23,2% ont bénéficié d’un bilan de contrdle a 6 mois, pour les

mémes motifs déja évoques.
a) Gazomeétrie artérielle :

Uniquement 7 patients ont bénéficié¢ d’une gazométrie artérielle ce qui équivaut
a 20,6%.
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Les valeurs de la capnie ont connus une grande fluctuation allant de 31,2 a 46

mm Hg avec une valeur moyenne de 38,6 mm Hg.
Une hypercapnie diurne a été constatée chez 14,2% des patients.
b)  Spirométrie :
La spirométrie a été effectuée chez 18 patients ce qui représente 52,9% du total.

On a observé une diminution de la CVF entre la position assise et couchée chez
13 patients, soit 72,2% des cas, avec une baisse moyenne de 209,2 ml [20-800ml]
et de 10% [0-30%].

La CVF est restée stable apres changement de position chez 5 patients

correspondant a 27,8% des cas.

Evaluation a 6 mois de la CVF

m Chute de laCVF = Stabilité de la CVF

Diagranmre 11 : évaluation de la CVFa 6 mois
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c) Echographie diaphragmatique :
Elle a été réalisée chez 10 patients neuromusculaires représentant ainsi 29,4%.

La valeur moyenne de la course diaphragmatique en ventilation spontanée était

de 13,7 mm, tandis qu'en ventilation profonde, elle s'élevait a 50,8 mm.

Le test de sniff a montre des résultats normaux dans 90% des cas et aplatis chez

10% des patients.
d)  Oxymeétrie nocturne :

Elle a été réalisée chez 22 patients ou 64,7%, La moyenne d’indice de

désaturation était de 4,5.

La moyenne de saturation minimale était de 86% avec un minimum atteignant

jusqu’a 71% et quant a la valeur moyenne de saturation maximale, il était de 99%.

La durée moyenne pendant laquelle la saturation est restée inférieure a 88%

était de 0,4 minutes, avec une plage allant de 0 minutes a 4 minutes.
e) Capnographie transcutanée nocturne :

Elle n’a été réalisée que chez 14 patients ce qui représente 41,1% du total.

La moyenne de capnie minimale était de 40,8 mm Hg avec une valeur minimale
de pco2 de 37,7.

En ce qui concerne la capnie maximale, la moyenne était de 49,9 mm Hg

atteignant un pic a 65 mm Hg.

Le temps moyen passé avec une capnie > 45 mm Hg était de 162,2 minutes,

avec des variations allant de 0 minutes a 435 minutes.
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f)  Polygraphie ventilatoire :

Elle a été pratiquée chez 19 patients ce qui equivaut a 55,8% des cas.

La moyenne d’indice d’apnée-hypopnée était de 3,2 atteignant un maximum de
1,1,

Aucun de ces patients n'a présenté de SAOS ; En revanche, I'nypoventilation

alvéolaire nocturne a été identifiée chez un seul patient, représentant 5,2 % des cas.
g) Traitement ventilatoire :

i. Mise en place de VNI chronique

L'indication pour la mise en place d'un traitement de ventilation non invasive
chronique a été établie pour 3 patients, ce qui représente 8,8 %, a la suite de
I'évaluation de contrble effectuée apres 6 mois. Cette décision se basait sur

plusieurs criteres combines :

=  Présence de symptémes cliniques suggestifs dans 66,6% des cas ;

=  Baisse de la CVF entre la position assise et couchée dans 66,6% des cas ;

=  Hypercapnie nocturne et/ou diurne chez 66,6% des individus ;

= diminution de la course diaphragmatique et/ou sniff test pathologique chez
33,3% des patients ;

= Désaturation nocturne et/ou diurne relevée dans 33,3% des cas ;

=  Aucun patient n'a été diagnostiqué avec le SAOS ;
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les criteres d'instauration du traitement ventilatoire au bilan
de 6 mois

syndrome d'apnée de sommeil = 0%
diminution de la course diaphragmatique  [[INNEGQRNEEEE 33,30%
désaturation nocturne/diurne |GGG 33,30%
hypercapnie nocturne/diurne | Eh, 60%
Chute de la CVF | ek, 60%

symptomes cliniques |G, 0%

Diagranme 12: les criteres dinstauration de la W a 6 nois

Par ailleurs, 66,6 % des patients ont réussi a obtenir une ventilation non
invasive chronique, avec des parametres ajustés dans un cadre hospitalier a la suite

d’une titration effectuée sous capnographie nocturne et polygraphie ventilatoire.

ii.  Surveillance des patients déja mis sous VNI :

5 patients seulement se sont présentés a leur rendez-vous de suivi de 6 mois

pour juger de I’efficacité de leur traitement ventilatoire.
L'évaluation avait révélé les points suivants :

e 60% des patients ont déclaré une amélioration de leurs symptdmes
cliniques
¢ Une normalisation de la capnie nocturne a été observée chez 40% des cas

e la saturation nocturne et/ou diurne est normalisée pour 20% des individus
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Il est & noter que durant la nuit, 60% des cas demeurent hypercapniques et 20%
continuent a avoir des événements centraux ce qui met en évidence le besoin

d'augmenter les pressions de leur VNI chronique.

Les résultats de I'évaluation a 6 mois des MNM sous VNI
chroniques

0, 0,
0,
' '

amélioration normalisation de normalisation de  persistence de persistence des
clinique la capnie la saturation I'hypercapnie événements
centraux

60%

50%

40%

30%

20%

10%

0%

Diagranme 13: évaluation de Uefficacité de laW a 6 nois

4. Bilan de suivide 1 an et plus :

48 patients soit 32,8% ont bénéficié d’un bilan de contréle 1 an et plus, pour une

durée de suivi moyen de 4,8 ans avec des extrémes allant de 12 mois a 13,2 ans
a) Gazométrie artérielle :

La gazométrie artérielle a été pratiquée chez 20 patients, représentant ainsi
41,6% des cas.

Dr Yousra AFKAR Page | 89



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

Les niveaux de capnie ont montré d'importantes variations, oscillant entre 35

mm Hg et 90 mm Hg, avec une moyenne de 43,3 mm Hg.
Seulement 20% des patients avaient une pCO2 > 45mmHg.
b)  Spirométrie :

La spirometrie a été effectuée chez 29 patients soit 60,4% de I’ensemble des

patients.

Une baisse de de la CVF en passant de la position assise a couchée a été notée
chez 25 patients, soit 86,2% des cas, avec une réduction moyenne de 264,8 ml
[40-1090 ml] et de 11% [2-32%].

La CVF est demeurée stable apres changement de position chez 4 patients

correspondant a 13,8% des cas.

Evaluation de la CVF a 1 an et plus

m Chute de la CVF
= Stabilité de la CVF

Diagranme 14 évaluation de la OF apres suivi de 1 an et plus
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c) Echographie diaphragmatique :

Elle a été réalisée chez 23 patients neuromusculaires ce qui représente 47,9%

de I’échantillon.

La valeur moyenne de la course diaphragmatique en ventilation spontanée était

de 15,4 mm, alors qu'elle atteignait 47,2 mm en moyenne en ventilation profonde.

Le test de sniff a montré des résultats normaux dans 74% des situations tandis

gu'un aplatissement a été observé chez 26% des patients.
d)  Oxymeétrie nocturne :

Elle a été réalisée chez 34 patients ou 70,8% des cas, La moyenne d’indice de

désaturation se chiffrant a 10,4.

La saturation minimale moyenne était de 82% avec un seuil bas atteignant

51% ; Pour ce qui est de la saturation maximale moyenne, celle-ci s'élevait a 98%.

La durée moyenne durant laquelle la saturation est restée inférieure a 88% était

de 29,4 minutes, avec un intervalle variant de 0 minutes a 555 minutes.
e) Capnographie transcutanée nocturne :

Cette intervention a été réalisée chez 26 patients ce qui équivaut a 41,1% du

total.

La capnie minimale moyenne était de 35,7 mm Hg tandis que la valeur la plus

basse de pco2 était de 25,3 mm Hg.

Pour ce qui est de la capnie maximale, on a enregistré une moyenne de 49,1

mm Hg avec un sommet a 64,6 mm Hg.
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Le temps moyen passé avec une capnie > 45 mm Hg était de 166,9 minutes,

avec des fluctuations variant de 0 a 484 minutes.
f)  Polygraphie ventilatoire :

Elle a été pratiquée chez 25 patients ce qui équivaut a 52% des cas

La moyenne d’indice d’apnée-hypopnée était de 14,2 atteignant un maximum
de 105,6.

On note que 40% des patients n'ont pas présenté de SAOS ; tandis que 28%
avaient un SAOS léger, 12% des cas souffraient d’une forme modérée, 16%
avaient été diagnostiqués avec un SAOS sévere et finalement, 4% avaient un SAS

mixte.

On a détecte une hypoventilation alvéolaire nocturne chez 8 % des individus.

Evaluation des événements centraux chez les MNM a 1 an
et plus

= pas de SAOS

= SAOS Léger

= SAOS modéré
SAQS sévere

m SAS mixte

Diagranme 15: évaluation des évenerments centraux au bilan de 1an et plus
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g) Traitement ventilatoire :

i. Mise en place de VNI chronique

L'indication d’instauration d'un traitement ventilatoire a été éetablie pour 14
patients, ce qui représente 29,1 %, suite de I'évaluation de suivi effectuée apres un

an ou plus. Cette décision a été fondée sur plusieurs criteres combines :

= Présence de symptdmes cliniques évocateurs dans 35,7% des cas ;

= Dans 85,7% des cas, une réduction de la CVF a été observée lorsque la
personne passe de la position assise a la position couchée ;

= Hypercapnie nocturne et/ou diurne a été détectée chez 35,7% des individus

= Affaiblissement de la course diaphragmatique et/ou sniff test pathologique
chez 28,5% des patients ;

= 42,8% des patients ont présenté des événements centraux ;

= Désaturation nocturne et/ou diurne a été relevée dans 14,2% des cas,

Par ailleurs, 71,4 % des patients ont réussi a se procurer une VNI chronique,
les réglages ont été effectués dans un cadre hospitalier a la suite d’une titration
réalisee sous capnographie nocturne et polygraphie ventilatoire ou en

ambulatoire.
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Les criteres d'instauration du traitement ventilatoire au bilan de 1 an

et plus
90,00% 85,70%
80,00%
70,00%
60,00%
0,
>0,00% 42,80%
40,00% 35,70% 35,70%
30,00% 28,50%
N (]
20,00% 14,20%
10,00% .
0,00%
symptomes réduction de la hypercapnie désaturation évenements  diminution de la
cliniques CVF nocturne/diurne nocturne/diurne centraux course

diaphragmatique

Diagranme 16 les criteres dinstauration de la W apres un stivi de 1an et plus

ii.  Surveillance des patients déja mis sous VNI :

8 patients ont bénéficié d’un bilan de contr6le dans 1 an ou plus pour pour
mesurer l'efficacité de leur thérapie ventilatoire ; L'évaluation a mis en lumiere

les éléments suivants :

> 62,5% des patients ont rapporté une amélioration de leurs symptomes
cliniques.

»  Une normalisation de la capnie nocturne a été observée chez 25% des cas.

» la saturation nocturne et/ou diurne est devenue normale pour 37,5% des
individus.

> Les événements centraux ont disparu chez 37,5% des patients.
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> amélioration de la fonction diaphragmatique sous VNI chronique a été

observée chez 12,5% des patients/

Il convient de souligner que pendant la nuit, 25% des cas demeurent
hypercapniques et 12,5% continuent a avoir des événements centraux ; Cela met

en lumiere la nécessité d'augmenter les pressions de leur VNI chronique.

Les résultats de I'évaluation a 1 an et plus des MNM sous
VNI chronique
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Diagranmre 17 : évaluation de l'efficacité de la W au bilan de 1 an et plus

Au total, la ventilation non invasive chronique a été indiquée chez 56 patients
au sein de la population étudiée soit 38,1% et elle était mise en place chez 32

patients ce qui représente 57,1% des cas

La distribution des patients en fonction de leur pathologie neuromusculaire
nécessitant la VNI est la suivante : 41,2% pour la sclérose latérale amyotrophique

(SLA), 21,4% pour des myopathies non étiquetées, 10,8% pour la dystrophie
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musculaire de Duchenne, 8,9% pour I'amyotrophie spinale, 5,5% pour la gamma-
sarcoglycanopathie, 3,7% pour les mitochondriopathies, et enfin, 1,7% pour la
dystrophie de Becker, la dystrophie musculaire de Steinert, le syndrome de
Charcot-Marie-Tooth, la myopathie cortisonique et la maladie de Munch-Meyer,

respectivement.

Répartition des malades neuromusculaires ayant l'indication
de VNI chronique

= Dystrophie musculaire de Duchenne
= SLA
= Amtotrophie spinale
Myopathie non étiquetée
= Gamma-sarcoglycanopathie
= Myopathie cortisonique
= Munch Meyer
= Dystrophie musuclaire de Becker

= Mitochondriopathie

= Syndrome de Charcot-Marie-Tooth

= dystrophie musuclaire de Steinert

Diagranme 18 : Répartition des malades neuramusculaires ayant Uindication de ventilation non
invasive chronique
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DISCUSSION
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I. Profil épidémiologique :

1. Age

L’age des patients au moment du diagnostic est tres variable, La comparaison

entre les séries de la littérature concernant 1’age est illustré dans le tableau ci-

dessous.
Série Lieu Année | Echantillon | moyenne | extrémes
A.Megarbane | Lebanon 2021 506 8 ans 0-60 ans
[96]
M.Mekkaoui Rabat 2020 18 6 ans 0-12 ans
[97]
H.Khyari Marrakech 2023 85 20 ans 2-62 ans
[98]
G. Boussaid France 2016 255 41 ans 25-57 ans
[54]
Pagola-Lorz | Espagne 2019 378 46,9ans | 1-89 ans
[99]
Notre série Fes 2025 147 27,3ans | 0-80ans

Tableau 2 : conparaison selon l'age dans les différentes séries
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Cette variabilité peut étre liée a plusieurs facteurs tels que les différences dans

les populations étudiées, les méthodes de collecte de données et les criteres de

sélection des patients.

2. Sexe:

Les différentes études mettent en évidence la prédominance du sexe masculin,

comme le montre le tableau ci-dessous :

Série Lieu Proportion | Proportion Sex-
homme femme ratio
A.Megarbane[96] | Lebanon 57,5% 42,5% 1,3
M. Mekkaoui Rabat- - - 1,5
[97]
H.Khyari [98] Marrakech- 68% 32% 2,1
Pagola-Lorz [99] Espagne 56,6% 43,4% 1,3
Notre série Fes 67,8% 32,2% 2,1

Tableau 3 : conparaison selon le sexe dans les différentes séries

Notre etude rejoint les données de la littérature et confirme cette observation

avec un sexe ratio H/F de 2,1.
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3. Consanguinité

Dans notre série de cas, 40 patients étaient issus d’un mariage consanguin soit

27,4%.

Ceci concorde avec les résultats de H. Khyari [98] et N. Mekkaoui [97] qui
avaient signalé 1’existence de la notion de consanguinité de ler degré ou 2eme

degre chez 36% et 44,4% des cas respectivement.

Au Maroc, le taux de consanguinité est de 15.25 %. Ce taux est d’autant plus
¢levé et de I’ordre de 59.09 % chez les couples avec enfants atteints de maladies
autosomiques recessives. Ces résultats montrent que le Maroc figure parmi les

pays a taux élevé de consanguinité. [100]
4. Les cas similaires dans la famille :

Dans notre série de cas, 30 patients avaient des cas similaires dans la fratrie
représentant ainsi 20,5% du total, Cela rejoint les résultats de N. Mekkaoui [97]
et H. Khyari [98] qui ont enregistré un pourcentage de 29% et de 22,2% des cas

similaire dans la famille respectivement.

Dans une étude réalisee au CHU de Fes incluant 27 patients porteurs de
maladies neuromusculaires héréditaires [101], 22% des patients avaient des
apparentés au ler degré ou au 2éme degré qui présentent la méme

symptomatologie que la leur.
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5.  Type de maladie neuromusculaire

Les maladies neuromusculaires étaient dominées dans notre étude par les
myopathies non étiquetées (35,6%), sclérose latérale amyotrophique (29,4%),
myopathie de Duchenne (13,7 %), les sarcoglycanopathies (7,5%) et
I’amyotrophie spinale (5,4%).

Dans la série de Megarbane et al. [96], la distribution des MNM étaient la
suivante : Les maladies du motoneurone, les dystrophies musculaires et la maladie
de Charcot-Marie-Tooth représentaient la majoriteé des affections identifiées, avec
respectivement 44,9 %, 36,6 % et 13 % patients. Les 5,5 % restants incluaient des
myopathies congenitales, métaboliques et mitochondriales, des syndromes

myastheniques congénitaux et une dystrophie myotonique.

Selon I’étude de Mekkaoui et al. [97], 33,3% des patients présentaient un
tableau de myopathie de Duchenne et 33,3% portaient une amyotrophie spinale,
16,6% avaient une myopathie des ceintures et 16,6% avaient des myopathies

congenitales.

Dans la série de H. Khyari [98], 38% des patients avaient une myopathie de
Duchenne, 27% avaient une myopathie des ceintures dont 9% avaient une
sarcoglycanopathie, la myopathie Facio-Scapulo-Humérale, myopathie de Becker
et myopathie congénitale étaient présentes chez 9%, 6% et 5% respectivement. Le
diagnostic de maladie Steinert et myopathie mitochondriale a été retenu chez 5%
des cas chacune. 3% portaient une myopathie distale et 2% avaient une myopathie

oculopharyngée.
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Dans une étude de 43 ans portant sur 823 patients atteints de MNM au Caire
[102], la dystrophie musculaire de Duchenne et les MNM autosomiques a été
signalées comme les plus fréquentes, suivies de taux plus faibles d’amyotrophie
spinale et de myopathies congénitales. Les troubles charcot-marie-tooth étaient
moins fréquents, tout comme la dystrophie myotonique identifiée chez

relativement peu de patients.

1. Donneées cliniques

1. Age de début des symptomes

Les maladies neuromusculaires (MNM) regroupent des maladies tres variées
d’évolution et de pénétrance différentes. Les MNM chroniques peuvent étre
rapidement progressives (sclérose latérale amyotrophique) ou lentement
progressives (myopathie de Duchenne, dystrophie musculaire congenitale

d’Ulrich, amyotrophie spinale, myotonie de Steinert,. . .). [95]

Dans 1’étude de N. Mekkaoui [97], en moyenne, I"age d"apparition du premier
signe de la maladie était de 3 ans et demi avec des extrémes allant de la naissance

al2 ans.

S. Ababou [101] rapportait dans sa série de cas que 1’age d’apparition des
premiers symptomes de la maladie était compris entre 1 mois et 8 ans, avec un

age moyen de 3,57 ans.

Dans notre série, L’age de debut de symptébmes initiaux de tout type de
maladies neuromusculaires confondus était tres variable, allant de 1 mois a 79 ans

avec une moyenne de 20,7 ans
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Cette disparite d'age est attribuee aux biais de sélection des cas, car dans les
travaux de Mekkaoui et Ababou, la population agée n’a pas été intégrée a leurs

recherches.
2. Délai de consultation :

Le délai moyen de consultation dans notre étude des patients de tout type de
maladies neuromusculaires confondus était de 3,8 ans avec une fourchette allant

de 1 mois a 28 ans.

Dans I’étude de H. Khyari [98], le délai moyen de consultation était de 9 ans.
Avec des extrémes allant de la naissance a 36 ans, seuls 41% des patients avaient

consulté dans un délai de 0 a 6 ans.

Ces maladies sont souvent diagnostiquées avec un retard considérable en
raison de la complexité de leur identification et du manque de connaissances des

cliniciens a leur sujet.
3. Symptomes respiratoires :

Les pathologies neuromusculaires peuvent avoir des manifestations
respiratoires pures mais aussi des manifestations musculo- squelettiques sans
atteintes respiratoires. Le dysfonctionnement des centres moteurs au niveau du
diaphragme et les muscles respiratoires va entrainer une insuffisance respiratoire
par diminution des capacités ventilatoires. 1l est donc important pour le
pneumologue de connaitre les signes évocateurs de ces pathologies devant des

signes respiratoires sans étiologie retrouvee.

Dr Yousra AFKAR Page | 103



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

Les symptdmes respiratoires les plus rapportés dans les maladies
neuromusculaires sont la céphalée matinale, le sommeil non réparateur, la
dyspnée d’effort et/ou une orthopnée d’aggravation progressive, I’insuffisance
respiratoire chronique, I’encombrement bronchique chronique, les épisodes de

surinfections et les bronchopneumopathies de déglutition. [103]

Dans notre série de cas, 45,9% étaient symptomatiques initialement, tandis

que 54,1% étaient asymptomatiques sur le plan respiratoire.

La dyspnée (30,8%) était la principale manifestation des symptémes
respiratoires, suivie de la toux inefficace (23,9%), des infections respiratoires
récidivantes (13%), de I'orthopnée (10,9%), et des signes de SAS (8,2%)

Dans la série de Mekkaoui et al. [97], les troubles respiratoires étaient présents
chez 27,7% des patients a type d encombrement bronchique, et 27,7% des cas

avaient une dyspnée

Dans 1’eétude de Khyari [98], seulement 12% des patients avaient des

respiratoires de type céphalées matinales avec une dyspnée d’effort.
4. Symptdmes extra-respiratoires :

N. Mekkaoui [97] dans sa serie a révélé que les symptdmes extra-respiratoires
fonctionnels et physiques étaient dominés par 1"absence de la marche chez 38,8%
des patients, avec marche difficile chez 55,5% patients, I"hypotonie chez 50% des
cas, I"aréflexie et I"hyporéflexie chez 77,7%, signe de Gowers positif chez 50%
des cas et une hypertrophie des mollets chez 33,3% des cas. Tous les patients de

la série avaient une sensibilité normale, sans aucun probleme cardiaque ni digestif.
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Selon 1’étude de H. Khyari [98] , la symptomatologie extra-respiratoires
incluait : I’impossibilité de la marche chez 11% , des difficultés de la marche chez
7%, une amyotrophie musculaire dans 27% des cas , une hypertrophie des mollets
chez 27%, une aréflexie et hyporeflexie chez 50,5% , une hypotonie musculaire
chez 30%, signe de Gowers positif chez 26% et de Tabouret chez 48% et une

déformation de rachis chez 49%

Dans notre étude, les symptdmes neurologiques les plus frequemment décrits
par les patients et constatés a I’examen clinique €taient le déficit moteur (84,9%),
I’amyotrophie musculaire (41,7%) , des fasciculations musculaires (9,5%) ,
dysarthrie (21,2%) , une diminution ou abolition des ROT (17,8%) et des troubles
sensitifs (5,4%). L atrophie linguale n’a été constatée que chez 3,4% des cas, et

les fasciculations linguales chez 11,6% des patients.

A noter que des troubles de déglutition ont été rapportés par 26% de nos

patients.

I11. Explorations  respiratoires des  patients

neuromusculaires.

La surveillance des patients neuromusculaires s’appuie sur la recherche de
signes cliniques d’insuffisance respiratoire (somnolence, céphalées, orthopnée,
dyspnée d’effort ou antéflexion) et sur des épreuves fonctionnelles respiratoires
régulieres. Elles visent a rechercher une faiblesse des muscles respiratoires
(particulicrement du diaphragme) et a dépister 1’installation de troubles
respiratoires nocturnes (en particulier une hypoventilation nocturne, précédant

I’insuffisance respiratoire chronique diurne), d’un trouble ventilatoire restrictif,
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d’une insuffisance respiratoire chronique hypercapnique et d’un déficit de la

toux ; Elles comprennent :
1. Gazometrie artérielle :

La gazométrie artérielle diurne est trés spécifique, mais trés peu sensible pour
la détection de I’atteinte des muscles respiratoires au cours des maladies
neuromusculaires. L hypercapnie diurne est d’apparition trés tardive, alors que la
CV est largement inférieure a 50% de la valeur théorique. L hypercapnie diurne
est précédée par 1I’hypoventilation nocturne avec d’importantes désaturations
notamment en REM [104]. La surveillance nocturne de la PCO2 transcutanée
(PTCO2) est donc plus sensible que la gazométrie diurne, mais il s’agit d’une
technique peu répandue et la corrélation entre PaCO2 et PTCO2 est tres variable.
L’analyse des bicarbonates et de la base excess est également intéressante, car elle
s’est avérée corrélée a I’hypoventilation nocturne dans la dystrophie de Duchenne
[105]. L hypercapnie diurne (PaCO2 > 45 mmHg) constitue un criteére formel de
mise en route d’une ventilation dans toutes les recommandations actuelles ayant

trait a la SLA ou aux maladies neuromusculaires en général [67].

Dans notre série, seulement 29,4% des patients neuromusculaires ont
bénéficié d’une gazométrie artérielle le matin au réveil, les valeurs de la capnie
étaient tres variées allant de 28 a 130 mm Hg avec une valeur moyenne de 44,6

mm Hg.

Seuls ; uniquement 20,9% des cas avaient une hypecapnie diurne.
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2. Laspirométrie :

La spirométrie est essentielle car la capacité vitale reste le marqueur indirect
le plus utilisé de la faiblesse des muscles respiratoires, y compris dans les essais
cliniques. La CV est un facteur prédictif important de la survenue d’une
insuffisance respiratoire hypercapnique et un facteur pronostique dans certaines
maladies comme la SLA [107]. Cependant, en fonction des pathologies, la valeur
de la CV est significativement différente au moment de la survenue de
I’insuffisance respiratoire comme démontré par Cho et al. [108] ; La capacité
vitale forcée (CVF) et la capacité vitale lente (CVL) peuvent étre évaluées, la

meilleure des deux valeurs €tant prise en compte.

La mesure de la capacité vitale (CV) est réalisée en position assise et allongée
(une chute > 20 % de la CV en décubitus est en faveur d’une atteinte
diaphragmatique) [109]. Le principal inconvénient de la spirométrie est sa faible
sensibilité pour détecter précocement la faiblesse des muscles inspiratoires [110,
111]. Une diminution de la CV (CVL ou CVF) en décubitus dorsal semble étre un
marqueur plus spécifique de la faiblesse diaphragmatique, bien que sa sensibilité
semble modérée [112, 113]. Un seuil de significativité de 15 %, méme s'il n'est
pas discriminant pour la détection d'une paralysie diaphragmatique unilatérale
[114], a été proposé comme limite inférieure de la plage normale pour la détection
de la faiblesse diaphragmatique [115]. Dans la SLA, une baisse de 20 % des

valeurs en décubitus dorsal a été suggérée comme critere d'initiation de la VNI.

Une mesure fiable de la CV pourrait étre obtenue chez les patients bulbaires

avec un masque plutdt qu'une gouttiere buccale [116].
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L'évaluation de la capacité pulmonaire totale est moins utile étant donné que
le volume résiduel et la capacité résiduelle fonctionnelle restent préservés

jusqu'aux stades avancés de certaines maladies comme la SLA [117].

Dans une étude de R. Ragette [118] portant sur des patients atteints de divers
types de troubles neuromusculaires, une CV inspiratoire inférieure a 60 %
prédisait la présence d'un syndrome d'apnées du sommeil, et une CV inférieure a
40 % etait associée a une hypoventilation du sommeil avec une sensibilité de 91
% et 94 % et une specificité de 89 % et 79 % respectivement. Les patients

présentant une CV inférieure a 25 % souffraient d'insuffisance ventilatoire diurne.

Dans une cohorte de plus de 1 000 patients atteints de SLA [119], une
capacité vitale forcee (CVF) inférieure a 75 % était associée a une survie médiane
de 2,91 ans, contre 4,08 ans pour les patients présentant une CVF supeérieure a 75
%.

Dans notre série, la spirométrie a été effectuée chez seulement 62,3% des
patients, en raison de I'impossibilité de réaliser la manceuvre soit par incapacité a
maintenir I'embout buccal en cas d’une atteinte bulbaire, soit en raison d'une

incompréhension de la part des patients ou d'un refus di a une fatigue excessive.

Une chute de la CVF entre la position assise et couchée a été objectivé chez
73 patients soit 80,2% avec baisse moyenne de 408,7 ml [10-1440ml] et de 15,4%
[0-75%] tandis qu’clle est restée stable aprés changement de position chez 18
patients soit 19,8%
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3. Pression inspiratoire et expiratoire maximales (Pl

max et PE max)

En raison de la faible sensibilité de la spirométrie, une évaluation spécifique
de la force musculaire respiratoire est nécessaire. La pression inspiratoire
maximale (Pl max) et la pression inspiratoire nasale (SNIP) sont plus sensibles
que la CV pour I'évaluation du diaphragme. Cependant, les valeurs peuvent étre
significativement différentes entre les deux tests chez une grande partie des
patients, car le Snif test est souvent plus facile a réaliser [120]. En raison de ces
divergences, il semble préférable d'effectuer les deux mesures et de prendre en

compte le meilleur résultat pour la pression inspiratoire [121].

Lyall et al. Ont montré que le sniff test était plus sensible que la CV et la PI
max pour prédire I’insuffisance respiratoire dans la SLA [122]. Néanmoins, une
revue de la littérature tres récente de Schoser et al. montre que la Pl max est un
critere de jugement intéressant en recherche sur les MNM puisqu’elle est plus
sensible et plus spécifique que la CV pour tester la force des muscles inspiratoires,
qu’elle est fortement associée a la qualité de vie et a la survie particuliérement

dans la SLA [123] ;

Différents seuils de SNIP ont été utilisés pour I'évaluation pronostique ou
pour instaurer la VNI [111, 126-28]. Morgan et al. Ont constaté qu'une valeur
absolue de SNIP inférieure a 40 cmH2O était prédictive de décés dans les 6 mois
dans la SLA [26]. Des études plus récentes ont démontré que des variations
importantes des valeurs de SNIP surviennent dans les 3 mois précedant
I'introduction de la VNI [111, 124-126]. 1l a été démontré qu'une valeur seuil de

34 cmH20 permettait de prédire le déceés ou la trachéotomie dans I'année suivant
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le suivi [125]. Un seuil plus élevé (45 cmH20) a été suggére par Tilanus et al.
[126].

Dans notre série, aucun patient n’a bénéficié d’une mesure de la pression
inspiratoire et expiratoire maximales ni de sniff-test, ceci est di a la non

disponibilité de ces examens dans la région de Fes.
4. L’oxymétrie nocturne :

Elle permet une évaluation dynamique et non invasive des échanges gazeux
pendant le sommeil, les études d'oxymeétrie ne permettent cependant pas de
différencier I'hypoxémie secondaire a des apnées obstructives de
I'nypoventilation ; Comme les interventions thérapeutiques appropriées
nécessitent une telle détermination, il s'agit d'une lacune importante du test. On
peut en deéduire que I'nypoxémie résulte d'une apnée obstructive du sommeil
lorsque les désaturations se produisent de maniére cyclique et groupées en dents
de scie pendant les périodes de sommeil paradoxal, contrairement aux
désaturations prolongées et soutenues observees lors de [I'hypoventilation
nocturne.[122,123]

Les études d'oxymétrie peuvent étre génées par des artéfacts de mouvement,
une moyenne de signal longue et une mauvaise détection du signal [127]. Les
réveils qui permettent d'éviter les épisodes d'hypoxémie ne seront pas non plus
détectés. Une autre limite de la surveillance par oxymeétrie de pouls a été mise en
évidence par des chercheurs qui ont réalisé des enregistrements simultanés de
CO2 transcutané et d'oxymétrie pendant la nuit chez des enfants béneficiant de la
VNI [127]. lls ont montré que des épisodes significatifs d'hypoventilation
pouvaient passer inapercus, lorsque la SpO2 restait normale malgré une élévation

du CO2 transcutané a 50 mm Hg. Néanmoins, la British Thoracic Society
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reconnait I'oxymétrie de pouls nocturne comme une méthode acceptable de
dépistage de I'hypoventilation nocturne chez les patients asymptomatiques atteints
de MNM si la polysomnographie ou la capnographie simultanée ne sont pas
disponibles [122]. Les recommandations mettent toutefois en garde contre le fait
que la surveillance par oxymétrie seule ne constitue pas un outil de dépistage

adéquat pour les patients symptomatiques.

Selon plusieurs auteurs [128—-131], une desaturation a une valeur < 88 % (ou
90 %) pendant 5 minutes consécutives ou une désaturation a une valeur < 90 %
pendant 10 % (ou 30 %) de la durée totale d'enregistrement pourraient étre des

indicateurs d'hypoventilation du sommeil chez les patients neuromusculaires.

Dans notre série, la moyenne de saturation minimale était de 86% avec une
valeur minimale atteignant 58% ; La moyenne du temps passé avec saturation en
dessous de 88% était de 4,2 minutes avec des extrémes allant de 0 minutes a 91

minutes.
5. Polygraphie ventilatoire :

L’enregistrement nocturne par polygraphie ventilatoire peut mettre en
évidence des événements respiratoires obstructifs ou centraux, des désaturations
plus prolongées traduisant des plages d’hypoventilation, souvent plus Séveres en

sommeil paradoxal, traduisant 1’atteinte diaphragmatique.

La polygraphie ventilatoire doit étre réserveée aux patients suspectés d'un
syndrome d'apnées du sommeil ; Une polysomnographie, incluant idéalement un
marqueur de l'effort inspiratoire, tel qu'un électromyogramme du cou ou des
muscles intercostaux, doit étre réalisée dans les cas plus complexes, par exemple

lorsque les résultats de la polygraphie ventilatoire ne sont pas contributifs ou en
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cas de suspicion d'hypoventilation nocturne isolée ayant un impact potentiel sur

I'architecture du sommeil. [132]
Dans notre étude, elle a été réalisée chez 80,1% des patients.

30,9% des patients n’avait pas de syndrome d’apnée de sommeil alors que
29,5% avaient un SAOS léger, 15,4% avaient un SAOS modéré, 19,7% avaient
un SAQOS sévere, 2,8% avaient un SAS central et 1,4% un SAS mixte.

7,6% des cas avaient présenté une hypoventilation alveolaire nocturne.
6. La capnographie transcutanée nocturne

La capnographie transcutanée nocturne (PTCO2) permet de detecter
I'nypoventilation alvéolaire plus tdt et de distinguer I'hypoventilation d'une

inadequation ventilation/perfusion.

Selon les données actuelles, la PTCO2 ne peut pas étre utilisée comme outil
de dépistage de premiére intention, d'autant plus que le seuil utilisé pour définir
I'nypoventilation nocturne est sujet a controverse [133, 134,135]. L'ajout d'une
capnographie a la surveillance par oxymétrie améliore la détection de
I'nypoventilation nocturne, bien que cette association nait pas ete étudiée
méthodiguement. De tels épisodes se manifesteraient par des périodes prolongées
d'hypoxémie accompagnées d'hypercapnie simultanée. La plupart des
recommandations actuelles pour I'évaluation des enfants atteints de divers
troubles neuromusculaires recommandent une étude combinant oxymeétrie et
capnographie ou une surveillance transcutanée du CO2 comme test de dépistage
si la polysomnographie n'est pas disponible, et une étude d'oxymeétrie nocturne si
ni la polysomnographie ni I'oxymétrie avec capnographie ne sont disponibles

[122,136-138]. Les tentatives de réalisation d'études nocturnes a domicile chez
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les adultes et les enfants atteints de troubles neuromusculaires en sont a leurs

débuts, mais sont prometteuses [139,140].

La capnographie transcutanée nocturne combinée a la polygraphie ventilatoire
augmente la sensibilité de cette derniere pour détecter une hypoventilation
nocturne. Dans 1’étude de Georges et al. 30 % des patients n’ayant ni désaturation
nocturne, ni hypercapnie aux gaz du sang au lever, avaient une hypoventilation

nocturne a la capnographie [141].

Une étude récente d’Orlikowski et al. A comparé la valeur prédictive de
I’hypoventilation nocturne sur le recours a une VNI pendant le suivi (2 ans et demi
en moyenne) selon différentes définitions sur la PTCO2 représentées dans la
figure 21 [142,143]. La PTCO2 moyenne > 49 mm Hg avait le meilleur pouvoir
prédictif avec un hasard ratio de 2,6 [144] ;

Definition
Ward, Thorax 2005 [10] tcpCO; moy. = 49 mmHg
Berry, JCSM 2012, AASM tcpCO; moy. > 55 mmHg ou
[11] augmentation = 10 points
pendant le sommeil
Et/ou > 30 % du temps <90 %
de Sp0O,
Et/ou > 5 min.
consecutives < 88 % de Sp0O-;
Simonds, ERJ 2013 [12] tcpCO; moy > 50 mmHg
Ogna, Sleep Breath
2016 [38]

tcpCO; : pCO; transcutanée ; Sp0s; : saturation pulsée en Os;.

Fgure 21 : différentes définitions de ' hypoventilation alvédlaire noctumne selon la tcpQ002
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La capnographie transcutanée nocturne a été effectué chez 73 patients soit

50%, car elle n’a été disponible au service de pneumologie que depuis 2021.

La moyenne de capnie maximale était de 48,1 mm Hg avec un chiffre maximal

arrivant a 87,1 mm Hg

La moyenne de temps passé avec une capnie > 45 mm Hg était de 108,7 avec

des extrémes allant du 0 minutes a 485 minutes

La moyenne de saturation minimale était de 86% avec une valeur minimale
atteignant 58% ; La moyenne du temps passé avec saturation en dessous de 88%

était de 4,2 minutes avec des extrémes allant du 0 minutes a 91 minutes
7. Echographie diaphragmatique :

Noda et al. Ont montré tres récemment que la mesure par échographie de
I’épaisseur du diaphragme et la fraction d’épaississement (épaisseur inspi-
expi/épaisseur expi) correle de fagon significative avec la CV et ’amplitude du
potentiel moteur du nerf phrénique [145]. Elle semble étre cependant moins
sensible que la pression expiratoire maximale (PE max), le sniff test, et la mesure
du potentiel d’action moteur global diaphragmatique a la stimulation du nerf
phrénique pour dépister 1’altération de la force des muscles respiratoires dans la
SLA dans I’étude de Pinto et al. [146]. La mesure invasive par électromyogramme

de la force du muscle diaphragmatique n’est pas recommandée en routine.

Dans notre étude, 1’échographie diaphragmatique a été réalisee chez 23,2%
des patients neuromusculaires, la valeur moyenne de la course diaphragmatique

en ventilation spontanée etait de 13,6mm et en ventilation profonde de 50,7mm
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Le test de reniflement est revenu normal chez 85,3% des cas et aplati chez
14,7% des patients

V. Prise en charge respiratoire :

1. Traitement ventilatoire

a) Pression positive continue (PPC)

Le syndrome d’apnée obstructive du sommeil, dont la prévalence est
augmentée dans certaines MNM du fait de facteurs favorisants (macroglossie,
hypotonie pharyngée, neuropathie pharyngée, atteinte bulbaire), est associé a une
altération de la qualité de vie [147]. Il entraine une altération de la qualité du
sommeil, des suffocations nocturnes, une nycturie, une somnolence diurne et des
céphalées matinales. Quand il est isolé, sans hypoventilation (nocturne ou diurne)
associee, une pression positive continue (PPC) est proposée. Le syndrome
d’apnée du sommeil (SAS) central, plus fréquemment retrouvé dans la myotonie
de Steinert [148], pourra étre traité par ventilation auto-asservie en 1’absence
d’hypoventilation alvéolaire. Une évaluation de la fonction cardiaque doit étre
réalisée pour le bilan étiologique du SAS central et pour vérifier 1’absence de
contre-indication a la ventilation auto-asservie (fraction d’éjection du ventricule
gauche < 45 %) [149].

b) La ventilation non invasive chronique (VNI)

La nécessité de recourir a la ventilation mécanique est une étape importante
et souvent redoutée dans la vie d’un patient neuromusculaire. La ventilation a
domicile (VAD) requiert une coopération active du patient et de son entourage

car sa mise en route pose des problémes pratiques, psychologiques, financiers et
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sociaux. La ventilation mécanique marque en effet une détérioration, parfois

difficilement acceptée par les patients. Le recours a la ventilation mécanique doit

étre abordé précocement avec le patient et son entourage préférentiellement avant

toute decompensation aigué [150]. Plusieurs situations peuvent se presenter :

e un épisode de decompensation respiratoire aigué peut survenir chez un patient

n’ayant bénéficié¢ d’aucune évaluation antérieure de sa fonction respiratoire et

peut parfois méme révéler une maladie neuromusculaire jusqu’alors inconnue.

Cette situation est la plus inconfortable car le recours a la ventilation

mécanique invasive s’aveére parfois indispensable, soit d’emblée soit apres

échec des modes non invasifs, avec le risque de difficultés de sevrage pouvant

amener le praticien a discuter la trachéotomie ;

e une détresse respiratoire aigué peut survenir chez un patient déja suivi et dont

la fonction respiratoire est connue ; 1’instauration de la ventilation mécanique

se déroule habituellement sans difficulté et s’effectue par voie non invasive

avec un relais au long cours a domicile ;

e le cas le plus fréquent est le cas d’une mise en route programmée chez un

patient suivi et informé ; la VAD est alors débutée par voie non invasive selon

les criteres suivant [67] :

»  L’existence de signes cliniques (dyspnée, orthopnée, céphalées,

asthénie, somnolence diurne, etc.) ; associée a au moins un des critéres

suivant :

»  Une hypercapnie avec une PCO2 > 45 mm Hg ;

» Une désaturation nocturne < 88 % de SaO2 durant plus de 5 minutes

consécutives ;
» Une CV <50 % de la théorique ou des Pl max < 60 cm H20.
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Ces indications sont a nuancer en fonction de la pathologie et de la clinique ;
ainsi dans la myopathie de Duchenne de Boulogne, la mise en place d’une
ventilation mécanique trop précoce, c'est-a-dire CV entre 20 et 50 % de la
théorique, s’accompagnait d’une diminution de la survie [151]. Par conséquent,
en 1’absence de signes cliniques ou d’une hypercapnie et/ou de troubles du
sommeil, il nous semble licite de ne débuter une ventilation mécanique que
lorsque la CV devient inférieure a 30 % de la théorique. La présence de signes
cliniques et de troubles de ’hématose doit évidemment faire reconsidérer cette
restriction. Dans d’autres pathologies comme la SLA les indications sont plus
nuancées, le recours a la ventilation mécanique peut étre proposé plus
précocement des que la CV est <50 % [152,153].

Un centre suedois a interrogé ses patients afin de déterminer le motif principal
de l'instauration d'une VNI [154]. Sur 352 adultes et enfants atteints de diverses
MNM, la ventilation mécanique a éeté instaurée de maniére élective chez 268

d'entre eux (76 %) et pendant une maladie aigué chez les autres.

Cette cohorte était principalement composée d'adultes, et aucun patient de 5
ans n'a été inclus. Chez les enfants ayant débuté la VNI de maniere élective, la
somnolence diurne était le symptdme le plus fréquent, mais dans le sous-groupe
d'enfants atteints d'amyotrophie spinale, une toux insuffisante était la raison la
plus fréquente de débuter la VNI. L'hypercapnie était plus fréquente que
I'nypoxémie chez les enfants ayant debuté la VNI de maniére élective ; toutefois,
I'nypercapnie n'était pas plus fréquente chez les enfants se plaignant de

somnolence diurne ou de maux de téte que chez ceux qui n'en présentaient pas.
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Donc, les principaux critéres d'instauration de la VNI pourraient étre les
symptdmes associés a une faiblesse des muscles respiratoires. Cependant, toutes
les études publiées depuis 1993 ont proposé la VNI aux patients présentant une
hypoventilation diurne ou nocturne. La plupart des recommandations cliniques
[155-157] recommandent que I'indication de la VNI soit basée sur les parameétres
de la fonction pulmonaire, lI'oxymeétrie nocturne ou méme le bicarbonate
plasmatique, a I'exception des recommandations suisses mises a jour publiées en
2020 qui soulignaient que les symptdémes devaient étre le seul critére
d'instauration de la VNI chez les patients atteints de troubles neuromusculaires
[158]. La valeur seuil de CO2 adoptée pour définir I'nypoventilation dans la SLA
est une PCO2 > 45 mm Hg sur les gaz du sang diurnes en respiration spontanée
apres un repos en position assise pendant au moins 15 minutes. Une désaturation
significative (plus de 5 % de la durée d'enregistrement avec une SpO2 < 90 %)
justifie la nécessité d'une VNI [159]. L'intérét de la PTCO2 comme critére
d'initiation de la VNI chez les patients atteints de SLA a également été récemment
souligné [160]. Une augmentation de 10 mm Hg de la PTCO2 par rapport a la
valeur initiale pendant plus de 10 % de la durée totale d'enregistrement, une
PTCO2 supérieure a 49 mm Hg pendant plus de 10 % de la durée totale
d'enregistrement ou un pic de PTCO2 supérieur a 55 mm Hg ont été suggérés pour

definir I'nypoventilation dans les maladies neuromusculaires [133].

Figure 22 : Propasition de criteres actualisés pour initier la WN chez les patients atteints de LA
en France en 2022 [42]

(Abréviations: ALS-FRS-R, revised Amyotrophic Lateral Sclerosis - Functional Rating Scale;
nTcPCO2, nocturnal transcutaneous carbon dioxide tension; PCO2, carbon dioxide tension;
Pimax, maximal inspiratory mouth pressure; pred, of the predicted value; SNIP, Sniff Nasal
Inspiratory Pressure; SpO2, pulse oximetry; VC, forced or slow vital capacity depending on
tertiary ALS-referral center usual practice)
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Dans un premier temps, la VNI est mise en place la nuit en milieu hospitalier
avec un monitorage de 1’oxymétrie, de la capnographie transcutanée, et des
données machine (volume courant, index d’apnée hypopnée, fuites non
intentionnelles) pour vérifier la bonne efficacité du traitement. Le masque nasal
reste privilégié si possible, mais en cas d’occlusion buccale impossible, le masque
nasobucal est nécessaire. Les modes de ventilation peuvent étre volumétrique,
barométrique ou barométrique avec un volume cible. Une étude sur 28 patients
principalement atteints de myopathie de Duchenne, ventilés selon différents
modes avait montré que le mode barométrique avec volume cible n’améliorait pas
le confort subjectif du patient, ni I’efficacité sur les gaz du sang et augmentait les
asynchronismes patient—ventilateur en comparaison aux modes barométriques
classiques [161]. A ’inverse, une étude plus récente sur une population de 271
patients atteints de SLA a comparé les données machine sous 2 modes de
ventilation : pressure support (PS) ou volume assured pressure support(VAPS).
Nicholson et al. Concluaient que le volume courant et le rapport fréquence
respiratoire/volume courant étaient supérieurs dans le bras avec le mode VAPS.
Une atteinte bulbaire moderée a sévére chez les patients atteints d’une SLA
pourrait rendre le traitement compliqué a mettre en ceuvre avec une adhérence
moindre au traitement et des bénéfices plus faibles [162]. Cependant, Boentert et
al. Ont retrouvé une amelioration de la qualité du sommeil et de la respiration

nocturne sous VNI chez les patients avec et sans atteinte bulbaire [163].

Une surveillance rapprochée de la tolérance et de I’efficacité de la VNI doit
étre ensuite réalisée en consultation. A distance de la mise en place de la VNI, si
le patient manifeste encore des signes diurnes d’insuffisance respiratoire
(céphalees, somnolence, fatigue pendant les repas, perte de poids), ou qu’on

observe une augmentation de la capnie dans la journée a distance de 1’arrét de la
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ventilation nocturne, une VNI peut étre mise en place dans la journée. Le
ventilateur doit avoir une batterie et le patient un deuxieme ventilateur de secours
en cas de ventilation supérieure a 16 heures par jour. On peut proposer une
ventilation a I’embout buccal qui permet de ventiler dans la journée le patient tout
en maintenant une vie sociale, un acces a la parole et a I’alimentation [164]. Cette
alternative permet de repousser le recours a la trachéotomie. Certains ventilateurs
ont un mode de ventilation spécifique pour I’embout buccal. L’embout buccal est
présenté sur un bras flexible et le patient doit conserver une fonction musculaire
minimale au niveau de la bouche et du cou. De plus, le ventilateur peut étre
embarqué sur le fauteuil roulant électrique et permettre les déplacements du

patient malgré une dépendance respiratoire importante, parfois 24 heures sur24.

L'un des premiers rapports sur l'ameélioration de la survie reésultant de
I'assistance respiratoire chez les jeunes hommes atteints de DMD a comparé 5
sujets ayant utilisé la VNI au moins 7 h/nuit a 5 sujets ayant refusé la VNI [165].
Parmi ceux ayant refusé la VNI, 4 sont décedés 9,7 + 5,8 mois apres le debut de
I'nypercapnie diurne, tandis que tous ceux ayant utilisé la VNI ont survécu. Parmi
23 jeunes hommes atteints de DMD présentant une hypercapnie diurne et des
signes d'hypoventilation nocturne sévere, l'instauration d'une ventilation non
invasive (VNI) a non seulement amélioré la survie, mais a également entraine une
normalisation de la PaO2 et de la PaCO2 diurnes [166] ;

D'autres effets bénéfiques ont été attribués a I'introduction de la VNI chez
les patients atteints de troubles neuromusculaires. Une étude rétrospective portant
sur 15 enfants agés de 3,4 a 17,8 ans et présentant diverses MNM a également
comparé les résultats au cours de I'année précédant et suivant I'initiation de la VNI
[167]. On a constaté une réduction significative du nombre de jours

d'hospitalisation et de la durée du séjour en unité de soins intensifs pédiatriques
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au cours de lI'année suivant le début de la VNI par rapport a I'année précédente.
Deux des sujets ont également signalé une amélioration de leurs résultats

scolaires.

Cependant, certaines pathologies sont associées a une observance plus
aléatoire de la VNI comme la myotonie de Steinert. Les bénéfices directs du
traitement étant plus variables chez ces patients, le moment pour initier le
traitement est parfois difficile a établir [168]. En effet, I’hypoventilation
alvéolaire dans la myotonie de Steinert n’est pas toujours corrélée aux EFR et est
souvent asymptomatique. Une origine centrale a I’hypoventilation, indépendante
de I’altération des muscles respiratoires, est souvent démontrée sur 1’étude de la
réponse ventilatoire au CO2 [169]. De plus, une étude récente étudiant les effets
de P’arrét pendant un mois d’une VNI bien supportée et mise régulicrement, chez
des patients atteints d’'une myotonie de Steinert, ne s’accompagne pas d’une
altération de la qualité de vie, de la somnolence, ni des EFR [170]. Ces résultats

soulevent la difficulté a démontrer un intérét a la VNI dans cette maladie.

Une question reste en suspens sur 1’intérét d’une ventilation non invasive
avant le stade d’hypoventilation, que nous appelons « précoce ». Ceci avait été
évoque puis écarté en 1994 dans la myopathie de Duchenne, avec une surmortalité
dans le groupe « précoce » [171], mais il existe quelques arguments pour penser
que la ventilation pourrait ralentir le déclin respiratoire dans la sclérose latérale
amyotrophique et diminuer le travail respiratoire [172]. Des 2005 une
amélioration de la survie chez les patients commencant la ventilation non invasive
précocement (80 % < CV <100 %) est retrouvée dans de petites séries [173, 174],
mais non confirmée si une ventilation non invasive factice est utilisée dans le
groupe controle [175]. En pratique, les malades, peu symptomatiques du point de

vue respiratoire, et concentrés sur leur handicap moteur ne suivent pas la
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ventilation non invasive au long cours avant le stade d’hypoventilation. Jacobs et
al. Retrouvent une observance autour de trois heures avec une ventilation non
invasive factice ou vraie quand elle est proposée précocement. Une large ¢tude

randomisée contrdlée sur le sujet [176] a di €tre interrompue faute de recrutement.

Une des hypotheses de I’étude en 1994 sur la myopathie de Duchenne était
une sous-utilisation de la ventilation non invasive dans le groupe « précoce »
quand les malades étaient arrivés au stade d’hypoventilation. Les données
récentes confirmant la faible observance d’une ventilation non invasive précoce

risquent de produire les mémes résultats [175].

Dans notre série de patients, 1’indication de mise de traitement ventilatoire
(ventilation non invasive chronique) était posée chez 37 patients soit 25,3% apres
la reéalisation du bilan initial, I’indication était basée sur 1’association de plusieurs

criteres :

=  Symptomatologie clinique dans 35,1% des cas.

=  Baisse de la CVF entre la position assise et couchée dans 51,3% des cas.

=  Hypercapnie nocturne et/ou diurne chez 52% des patients.

=  Syndrome d’apnée de sommeil chez 51,3% des patients.

=  Diminution de la course diaphragmatique avec test de reniflement
pathologique dans 16,2% des cas.

. Désaturation nocturne et/ou diurne dans 27% des cas.

Seulement 43,2% des patients ont pu se procurer la VNI chronique, ses
parametres ont été ajustés soit en hospitalier (titration sous capnographie

transcutanée nocturne et polygraphie ventilatoire) ou en ambulatoire
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c) Laventilation invasive (tracheotomie)

Les patients atteints de MNM progressives qui présentent initialement une
hypercapnie diurne constatent souvent une amélioration des échanges gazeux
diurnes gréace a l'assistance ventilatoire nocturne, mais finissent par développer a
nouveau une hypercapnie diurne a mesure que les muscles respiratoires
continuent de s'affaiblir [177]. Une fois cette situation survenue, les patients ont
besoin de périodes prolongées d'assistance ventilatoire pour normaliser les
échanges gazeux. Cela peut étre réalise par des méthodes non invasives ou par

une ventilation invasive par trachéotomie.

De plus, en cas d’encombrements respiratoires récurrents, ou pour limiter les
conséquences des troubles de déglutition dans I’atteinte bulbaire, ou enfin et
surtout au décours d’une complication aigué nécessitant une intubation prolongée
avec difficultés de sevrage ventilatoire, une ventilation invasive sur trachéotomie
peut étre proposée au patient [178,179].Elle peut améliorer le confort respiratoire
du patient, la qualitt du sommeil et surtout facilite 1’alimentation et le
désencombrement (aspirations trachéales). La charge en soins est par contre
beaucoup plus lourde et peut justifier une institutionnalisation. De méme,
I’acceptation de son image et la considération sociale peuvent constituer un frein
dans la décision du patient. Une discussion entre le patient, ses aidants et le
médecin référent du patient doit étre initiée en amont pour que le patient puisse
prendre une décision sereine et éclairée. Cette décision pourrait avoir une
incidence sur les décisions futures de prise en charge médicale pour un probléme
aigu ou sur 1’appréhension des risques anesthésiques pour une chirurgie

programmeée.
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Dans notre étude, il n’y a eu recours a la ventilation invasive ni a la

trachéotomie chez aucun de nos patients
2. Aide au désencombrement

Le désencombrement bronchique est le deuxiéme point fondamental dans la
prise en charge des patients neuromusculaires. La toux est en effet trés souvent
altéree, méme en I’absence d’insuffisance respiratoire. Elle provient d’une atteinte
des muscles inspiratoires et expiratoires, parfois associée a une insuffisance
glottique (par exemple dans la myotonie de Steinert). L’atteinte diaphragmatique
entraine une diminution du volume inspiratoire maximal prétussif. L’incontinence
glottique empéche la montée en pression intra-thoracique nécessaire avant la toux.
Un deficit des muscles abdominaux et intercostaux, en plus du diaphragme,
entraine une altération de la phase expulsive [180].0n mesure I’efficacité de la

toux par le débit expiratoire de pointe a la toux (DEPT).

Le DEPT est le meilleur parametre fonctionnel pour evaluer I'efficacité de la
toux [36]. Le DEPT est mesuré lors de la toux volontaire a l'aide d'un spirométre
ou d'un débitmetre de pointe portatif via une interface orofaciale, car la fermeture
de la bouche peut étre insuffisante en raison d'une atteinte bulbaire. La pression
expiratoire maximale (PE max) et la CVF peuvent également étre utilisées pour

évaluer la toux.

Le DEPT doit étre surveillé a chaque évaluation respiratoire a I'aide du méme
appareil. Le DEPT est facile a mesurer avec un systeme portable, comme illustré

a la figure 23.
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Fgure 23 : Technique de référence pour mesurer le débit expirataire de painte lors de latoux a
Laide dun masque oro-facial relié a un débitmetre de pointe

Le DEPT efficace minimal pour mobiliser les sécrétions des voies aériennes
est de 270 a 300 I/min chez les patients atteints de maladie neuromusculaire [181,
182]. Chez les patients atteints de SLA, des valeurs de DEPT inférieures a 255
I/min ont été associées a une toux inefficace lors d'infections aigués des voies
respiratoires inférieures [183, 184]. Des valeurs de DEPT inférieures a 160 I/min

ont eté associées a une toux inefficace dans des conditions stables [185-187].

Chez les patients atteints de SLA dont le DEPT est inférieur a 160 I/min, des
techniques de dégagement mécanique doivent étre systématiquement utilisées
guotidiennement. Chez les patients dont le DEPT est inférieur a 255 I/min, ces
techniques sont recommandées en cas d'infections des voies respiratoires

supérieures ou inférieures. [42]

Le DEP a la toux n’a pas été réalisé chez aucun de nos patients probablement
en raison des faibles revenus de la plupart d'entre eux, ce qui rend difficile

I’acquisition du matériel d’aide instrumental a la toux. Dans notre série de cas,
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seule la kinésithérapie manuelle est recommandée en cas d'encombrement ou

d'infections respiratoires récurrentes.

V. Rythme de suivi :

Le rythme du suivi et la fréquence de réalisation des explorations
fonctionnelles respiratoires dépendent de I’évolution de la maladie sous-jacente
et de la sévérité de I’atteinte respiratoire [95], cependant, la diversite des
pathologies en cause ne permet pas de dresser une ligne de conduite adaptable a

toutes les situations [10].

Une coordination efficace entre neurologues et pneumologues contribue a
une surveillance adéquate de la fonction respiratoire, au moment opportun pour
initier la VNI et a son observance [188]. Plusieurs études ont démontré qu'une
prise en charge active centralisée par une équipe multidisciplinaire, incluant des
soins palliatifs et respiratoires, favorise les meilleures pratiques et améliore la
qualité de vie et la survie [189, 190]. Le groupe d'experts recommande d'évaluer
tous les trois mois les signes et symptbmes évoquant une faiblesse
diaphragmatique et une hypoventilation alvéolaire avant le début de la VNI dans
les cas de MNM rapidement progressive, la dyspnée et I'orthopnée doivent étre
systématiquement évaluées ; les experts suggerent de quantifier ces deux
symptomes a l'aide d'items dédiés de I'echelle d'évaluation fonctionnelle
(L'échelle de dyspnée de Borg peut étre utilisee pour evaluer I'orthopnée), une
valeur > 3 indiquant une faiblesse diaphragmatique significative [191]. Il convient
de noter que les symptdmes respiratoires des patients preésentant un
dysfonctionnement du lobe frontal associé peuvent étre sous-estimeés, car ces
patients peuvent avoir une perception réduite de leurs symptomes respiratoires,

en particulier de la dyspnée [192, 193].
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Un examen clinique doit étre réalisé en position assise et en décubitus dorsal,
avec une inspection minutieuse de la tachypnée, du recrutement des muscles
accessoires et du paradoxe thoraco-abdominal en décubitus dorsal. La toux et
I'efficacité de la clairance trachéobronchique doivent également étre évaluées. Les
parameétres fonctionnels doivent également étre mesurés tous les trois mois : CVF
en position assise et couchée, Pl max, SNIP et oxymétrie de pouls nocturne. Apres
I'évaluation initiale, la PCO2 doit étre mesurée par gazomeétrie capillaire ou
artérielle, en fonction des signes, symptdmes et parametres fonctionnels. La
capnographie transcutanée nocturne et la polysomnographie ventilatoire peuvent
étre utilisées en deuxiéme intention, selon l'avis des experts. Les paramétres et le

rythme de la surveillance respiratoire sont resumés dans le tableau 4. [42]
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Monitoring rhythm?®Y

Spirometry First evaluation, and then
Forced or Slow Vital Capacicy® every 3 months
Peak expiratory flow during cough
Supine Vital Capacity
Arterial or capillary blood sases First evaluation then
Subsequent monitoring accord ing to:
WC = BO% pred
Bulbar involvernent {dubious VC value)
Clinical signs
Dwvspnoea
Orthopnoea | antepnoea
Dwssomnia
Excessive daytime sleepiness
Use of accessory respiratory muscles
Abdominal paradox
Pl pas OF SNIP < 60% pred
Venous bicarbonates = 28 mmol/l
Abnormal NPO

Inspiratory muscle strengeidh First evaluation, and then every 3

Pl s and SNIP months
Nocturmal pulse oximetry First evaluation, and then every 3 months
Frolysomnogsrap hy In case of suspected obstructive sleep

apnoea syndrome

Abbreviations: NOP, nocturnal pulse oximetry: Pipa., Mmaximal inspiratory mouth
pressure; pred, of the predicted value; SMNIP, Sniff Masal Inspiratory Pressure; VC, vital
ca pacity.

“Respiratory function is regularly assessed to detect diap hragm weakness and initiate
NIV at the most opportune moment. In NMIV-user ALS patients, spirometry, Pipa. and
SMIF are not required except before gastrostomy placement. Monitoring of cough
strength should be continuwed as far as possible. For more information abour respira-
ory assessment after NIV inidation, see paragraph “Monitoring of NIV efficacy™.
FRhyrhm for respiratory screening should be adapted o neurclogical evolution. If
neurclogical disabilities gquickly worsen, delay for respiratory monitoring should be
shortened. If the rate of progression is slow, respiratory evaluation could be done
every 6 months.

YComplete respiratory assessment must be done before gastrostomy placement.

“If possible, measure FWC and SVC and consider the best value to initiare NIV,

Tableau 4: Bvaluation de la fonction respirataire avant linitiation de la W chronique

Les recommandations pour la prise en charge des enfants atteints de troubles
neuromusculaires recommandent au moins un dépistage annuel pour les patients
qui deviennent non ambulatoires en raison d'une faiblesse ou pour ceux qui n'ont
jamais marche [122, 136, 138]. D'autres recommandations reconnaissent la

nécessité de ces tests, mais ne précisent pas d'intervalles [137, 194]. En réalité,
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aucune étude n'évalue la frequence requise des examens chez les patients atteints
de MNM.

Dans notre étude, nous avons avancé avec un rythme de suivi de 3 mois, 6
mois et 1 an vu la diversité des maladies neuromusculaires dans notre échantillon

de cas

Lors de suivi a 3 mois, seulement 35 patients, ce qui représente 23,9 %, ont
pu béneficier d'un bilan de controle, plusieurs élements y ont contribué, parmi
lesquels le refus des patients de se déplacer et des problémes techniques liés a
I'équipement. L’indication de mise de VNI chronique était établie pour 3 patients
soit 8,5%, Seuls 33,3% des patients ont réussi a obtenir la VNI chronique dont les

parametres ont été ajustes en milieu hospitalier

Au cours du suivi de 6 mois, 34 patients, ce qui équivaut a 23,2 %, ont
bénéficié d’un bilan de contrdle, pour des raisons déja mentionnées. L'indication
pour la mise en place d’une VNI chronique a été etablie pour 3 patients, ce qui
représente 8,8 %, Par ailleurs, 66,6 % de ces patients ont réussi a obtenir leur VNI

avec des parametres ajustés dans un cadre hospitalier

Au cours d'un suivi prolongé d'un an ou plus, 48 patients, ce qui représente
32,8%, ont profité d'une évaluation de contrdle aprés un an ou plus, pour une durée
moyenne de suivi de 4,8 ans. La nécessité de débuter un traitement ventilatoire a
été déterminé pour 14 patients, soit une proportion de 29,1 %. De plus, 71,4 %
des patients ont pu se procurer une VNI chronique, et les ajustements de

parametres ont été réalisés suite a une nuit d’hospitalisation.
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V1. Surveillance de Pefficacité de la VNI :

L’efficacité de la ventilation sera jugée sur I’amélioration gazométrique et
sur la disparition des signes cliniques, cette surveillance se fera initialement en
structure hospitaliére et comprend une phase initiale fondamentale de mise en
place de la ventilation puis de suivi quelques semaines plus tard (entre 1 et 3 mois)
et au moins annuelle une fois que la ventilation sera équilibrée en I’absence de
complications ou de pathologies rapidement évolutives. L’efficacit¢ de la
ventilation sera évaluée a chaque phase ainsi que sa tolérance et son observance,
des adaptations pourront étre proposées a chacune de ces visites ; A la phase
initiale la normalisation de 1’hypercapnie est le critere principal de I’efficacité de
la ventilation, I’amélioration de la saturation nocturne peut aussi témoigner de
I’efficacité de la ventilation. Les gaz du sang sont a contréler en fin de respiration
libre (avant le branchement du ventilateur) et en fin de nuit (avant le
débranchement), les premiers permettront de guider la durée de ventilation, les
seconds de juger de I’efficacit¢ de la ventilation nocturne. En effet, une
hypercapnie en fin de respiration libre indiquera que la durée de ventilation
prescrite est probablement trop courte. Par ailleurs, une hypercapnie en fin de
ventilation nocturne (alors méme que la ventilation en période diurne avait permis
de normaliser les gaz du sang) traduit une inefficacité de la ventilation souvent
associee a des fuites [195]. L’exploration du sommeil, par mesure de la saturation
nocturne ou au mieux par enregistrement polysomnographique, prend alors toute

son importance.

La surveillance au long cours, outre de la gazométrie, de la saturation
nocturne ou polysomnographique, portera sur la disparition des signes cliniques

ou ’amélioration clinique. L’effet clinique escompté n’apparait en effet souvent
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que de fagon retardée apres plusieurs jours voire semaines d’utilisation correcte
de la ventilation, et la persistance de signes cliniques doit faire rechercher une

mauvaise efficacité ou observance de la ventilation. [196]

En fonction de ’efficacité de la ventilation mais aussi de I’évolution de
I’insuffisance respiratoire ; la durée de ventilation, le type de ventilation et le type

d’interface seront réévalués a chaque visite et modifiés en conséquence.

Certains mécanismes peuvent compromettre I'efficacité de la VNI,
notamment I'aérophagie, la claustrophobie, la rhinite ou les Iésions cutanées dues
a un ajustement sous-optimal du masque. Ces effets secondaires liés a la VNI ne

sont pas spécifiques, pas plus que leurs solutions [42].

Ainsi, [’utilisation d’une mentonniére ou un changement d’interface
pourront étre discutes en cas de fuites nocturnes (le plus souvent buccales), une
adaptation du trigger en cas d’asynchronisme entre le patient et le ventilateur, un
changement de mode de ventilation ou de type de ventilateur en cas de mauvaise
tolérance de certains modes de ventilation ou d’évolution de la pathologie

neuromusculaire (nécessité de batteries ou d’alarmes par exemple) [196].

La sortie sera envisagée au terme de la phase initiale d’optimisation de la
ventilation a domicile (VAD), une fois que 1’on aura vérifié¢ que le patient et son
entourage ont regu 1I’information et la formation nécessaire et que 1'utilisation du
matériel (masque et ventilateur) leur est familiére. Le patient pourra rejoindre son
domicile avec une ordonnance stipulant le type d’interface, de ventilateur, la durée
de ventilation, la présence ou non d’oxygene. Signalons I’importance des
prestataires de ventilation a domicile dans la suite de 1’éducation du patient a sa

sortie de I’hopital et la coordination entre les soignants et ces structures est
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fondamentale. Par la suite tout changement des modalités de ventilation devra étre

transmis au prestataire en charge du malade [196].

Goals to achieve in a patient on long-term NIV :

Clinical assessment ; improvement in symptoms of diurnal and nocturnal alveoclar hypoventilation, sleep quality, tolerance (5%-NIV questicnnaire)

Blood gases : diurnal PaC0, < 45 mmHg

Nocturnal pulse oxymetry : visual analysis, < 5 % of time recording with Sp0; <90 %, desaturation dips < 5/h

Nocturnal transcutaneous capnography : visual analysis, stable ou declining nTcPCO,, maximal nTePeCO, < 55 mmMHE, nTcPCO,; over 49 mm HE < 10% of recording time
Data from in-ventilator software : compliance > 4 hours per night, continuous use

~L

Unintentional leaks

L B
No Yes

Optimize mask fitting

Disappearance of leaks

Analyze flow-pressure curves from in-ventilator software: detect abnormal necturnal events

Continue NIVwith | N{;___ p—
same parameters i
Suspect upﬁer airway Suspect persistent alveolar Patie nt—ventilat-ur asynchronisms
instability hypoventilation Decrease in respiratory drive
| Increase PEP | | Increase PS5 ‘ | Other changes (see Figure 2) |
BUGEI - - - <ennt e smmmemssasasanacssannns { Resolution uf abnormalmes l— No -z| Poly(somno)graphy under NIV |

Fig. 2. Suggested strategy for nocturnal NIV monitoring and parameter optimization (adapted from [59])
Abbreviations: nTcPCO2, nocturnal transcutaneous carbon dioxide tension; PaC02, arterial carbon dioxide tension; PEP, positive expiratory pressure; PS, pressure support;
Sp0-, pulse oximetry.

Figure 24 : Stratégie suggérée pour la surveillance noctume de la W et Uoptimmisation des
parametres [42]

Dans notre étude, Seulement 8 patients se sont présenté a leur controle
trimestriel, on a remarqué une normalisation de la capnie chez 12,5% avec une
disparition des évenements centraux chez 12,5% des cas, une amélioration des
symptdmes cliniques chez 50% des cas. Par ailleurs, 12,5% des patients sont
restes hypercapniques tandis que 12,5% ont gardé des événements centraux

nocturnes d’ou la nécessité d'augmenter les pressions de leur VNI chronique.

Au contréle de 6 mois, 5 patients ont bénéficié d’une évaluation d’efficacité

de leur traitement ventilatoire, une normalisation de la capnie a été constaté chez
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40% des cas, de plus, 60% des patients ont signale une amélioration des
symptomes cliniques tandis que 60% des patients ont gardé une hypercapnie

nocturne et 20% ont continué a avoir des évenements centraux nocturnes.

Lors d’un contrdle a un an et plus (durée moyenne de suivi de 4,8 ans), 8
patients ont recu une évaluation d’efficacité de leur traitement ventilatoire, on a
constaté une normalisation de la capnie chez 25% des cas, une disparition des
évenements centraux nocturnes chez 37,5% des patients, 62,5% des patients ont
rapporté une amélioration des symptomes cliniques. A noter que 25% des patients
sont restés hypercapniques et 12,5% ont gardé des évenements centraux

nocturnes.
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CONCLUSION
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Les maladies neuromusculaires regroupent un ensemble d’affections de
I’'unité motrice. Ces maladies dégénératives dégradent progressivement les
fonctions musculaires. Etiquetées maladies rares, ces atteintes sont chroniques
avec un risque vital. La multiplicité des formes et des atteintes fait que malgreé le
caractére rare, elles touchent aujourd’hui plusieurs dizaines de milliers de
personnes dans le monde. L’age, la topographie, 1’intensité, la gravité et
I’évolution sont hétérogenes selon la pathologie. En plus de Datteinte de la
motricité, peuvent s’ajouter des troubles des fonctions cardio-respiratoires et

digestifs

L’atteinte des muscles respiratoires est une complication majeure de la
majorite des MNM, de plus, Iinsuffisance respiratoire des maladies
neuromusculaires est généralement progressive et insidieuse d’ou la nécessité de

I’exploration et le suivi de la fonction respiratoire

Pour la plupart de ces pathologies, il n’existe aucun traitement curatif. Seule
la ventilation mécanique associée a une prise en charge cardiague adaptée
(médicamenteux, Pacemaker...) permet, pour certaines pathologies, une survie
prolongée avec une qualité de vie satisfaisante. L approche du patient doit donc
se faire de facon holistique et s’organiser autour des grandes fonctions et de leur

maintien.

L’efficacité et la nécessité de la VNI précoce chez les patients présentant une
insuffisance respiratoire restrictive d’origine neuromusculaire n’est plus a
démontrer, puisque celle-ci represente le traitement de référence de
I’hypoventilation alvéolaire chronique des patients neuromusculaires et son

bénéfice sur I’amélioration du pronostic vital est fortement suggéré par de
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nombreuses etudes observationnelles. Au-dela de la survie, de nombreux auteurs
ont mis en avant les bénéfices de la prise en charge ventilatoire sur I’amélioration

des symptémes, de la qualité de vie et du sommeil chez ces patients.

Pourtant, la prise en charge ventilatoire reste a ce stade affaire de spécialistes
nécessitant un haut niveau d’expertise et des ajustements personnalisés.
L’industriel et le développement technique ne sont pas encore en mesure de
remplacer ’expert dans le cadre de cette prise en charge complexe et
multidisciplinaire avec, donc, la nécessité d’améliorer ’accessibilité aux €équipes
spécialisées pour les patients (dépistage, mise en place, suivi) et a la compétence

pour les praticiens.

Peu d’études réalisées au Maroc sur les maladies musculaires, d’ou 1’intérét
de cette étude rétrospective des dossiers des patients suivis au service de
pneumologie et en consultation spécialisée au sein du centre hospitalier
universitaire  HASSAN 1l de Feés. L’objectif etait d’établir le profil
épidémiologique, clinique, biologique, thérapeutique et évolutif de ces patients

sur le plan respiratoire et comparer nos données avec celles de la littérature.
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RESUME

Les maladies neuromusculaires sont des pathologies résultantes de lésions du
systéeme nerveux periphérique moteur, les étiologies sont variables et la présentation

clinique dépend du niveau de I’atteinte neuromusculaire.

Il est difficile d’évaluer avec précision le nombre de personnes atteintes de
maladies neuromusculaires, les sources épidémiologiques étant rares ou inexistantes ;
La prévalence en Europe est estimée d’une personne atteinte sur 2000. En 2009, selon
les estimations, 246 000 Européens étaient atteints de maladies neuromusculaires ; en
Algérie, entre 30 000 et 50 000 Algériens souffrent de myopathie, au Maroc, la
prévalence n’est pas précisée dans la littérature car aucune étude n’a été réalisée dans ce

sens.

L’expression clinique est trés hétérogene selon la maladie neuromusculaire. L’age
de début, la topographie de I’atteinte neurologique, 1'intensité mais aussi le potentiel
évolutif différent d’un patient a un autre. Au-dela de I’atteinte de la fonction motrice se
rajoute les troubles des fonctions bulbaires notamment des systémes respiratoire,
cardiaque et digestif, ce qui demande généralement une approche holistique de la

maladie et donc une prise en charge et un suivi pluridisciplinaire.

I1 faut savoir que I’atteinte des muscles respiratoires est une complication majeure
de la majorité des MNM, et détermine le plus souvent la morbidité et la mortalité des

patients.

La problématique respiratoire est centrée autour de I’atteinte des muscles
respiratoires, inspiratoires mais aussi expiratoires sans oublier les conséquences
ventilatoires de déformations de la cage thoracique ; Les différentes atteintes
respiratoires sont la survenue de troubles respiratoires nocturnes qui sont variables

(apnées obstructives, centrales ou hypoventilation), d’atélectasie, d’une insuffisance
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respiratoire chronique restrictive hypercapnique et encombrement et infections

respiratoires a répétition suite a une déficience de la toux.

L’¢évaluation respiratoire est basée sur I’examen clinique notamment I’évaluation
de la capacité de la toux, de la mise en jeu des muscles respiratoires accessoires,
évaluation fonctionnelle par la réalisation de CVF en position assise puis couchée,
évaluation morphologique avec étude de la cinétique du diaphragme par une
¢chographie diaphragmatique, la recherche d’une hypoventilation alvéolaire nocturne
par réalisation d’une gazométrie artérielle le matin au réveil et, depuis quelques années,
d’une oxymétrie nocturne couplée a une capnographie transcutanée et enfin la recherche

d’une Syndrome d’apnées de sommeil par la réalisation d’une polygraphie ventilatoire.

La prise en charge des troubles respiratoires par un traitement précoce et adapté et
par I’accompagnement du patient et de sa famille est I'un des principaux facteurs

d’amélioration du pronostic, de I’espérance de vie, et de la qualité de vie de ces patients.

Nous allons proceder a une étude transversale descriptive incluant 147 patients
neuromusculaires pris en charge au service de pneumologie du CHU Fes, sur une
période, allant du 01 Octobre 2011 au 29 Février 2024.

L’objectif de cette étude est de rechercher et confirmer 1’atteinte respiratoire chez
les malades neuromusculaires, d’identifier I’apport des différents examens réalisés pour
la mise en évidence de cette atteinte et d’évaluer I’impact de la prise en charge de

I’atteinte respiratoire sur la qualité de vie et le pronostic des patients neuro musculaires.
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SUMMARY

Neuromuscular diseases are pathologies resulting from lesions of the
peripheral motor nervous system. The etiologies are variable, and the clinical

presentation depends on the level of neuromuscular involvement.

It is difficult to accurately assess the number of people affected by
neuromuscular diseases, as epidemiological sources are rare or nonexistent. The
prevalence in Europe is estimated at one in 2,000 people. In 2009, an estimated
246,000 Europeans suffered from neuromuscular diseases. In Algeria, between
30,000 and 50,000 Algerians suffer from myopathy. In Morocco, the prevalence
Is not specified in the literature because no studies have been conducted in this

area.

The clinical presentation varies greatly depending on the neuromuscular
disease. The age of onset, the location of the neurological involvement, the
intensity, and the potential for progression vary from one patient to another.
Beyond the impairment of motor function, there are also disorders of bulbar
functions, particularly of the respiratory, cardiac and digestive systems, which
generally requires a holistic approach to the disease and therefore

multidisciplinary management and monitoring.

It should be noted that respiratory muscle involvement is a major
complication of the majority of NMDs, and most often determines the morbidity

and mortality of patients.

The respiratory problem is centered around the damage to the respiratory

muscles, inspiratory but also expiratory without forgetting the ventilatory
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consequences of deformations of the rib cage; The different respiratory disorders
are the occurrence of nocturnal respiratory disorders which are variable
(obstructive apnea, central or hypoventilation), atelectasis, chronic restrictive
hypercapnic respiratory failure and congestion and repeated respiratory infections

following a deficiency of the cough.

Respiratory assessment is based on clinical examination, including
assessment of cough capacity, use of accessory respiratory muscles, functional
assessment by performing FVC in a sitting and then lying position, morphological
assessment with study of diaphragm Kinetics by diaphragmatic ultrasound, the
search for nocturnal alveolar hypoventilation by performing arterial blood gas
analysis in the morning upon waking and, for several years, nocturnal oximetry
coupled with transcutaneous capnography and finally the search for sleep apnea
syndrome by performing ventilatory polygraphy.managing respiratory disorders
through early and appropriate treatment and patient and family support is one of
the main factors in improving the prognosis, life expectancy, and quality of life

of these patients.

We will conduct a descriptive cross-sectional study including 147
neuromuscular patients treated in the pulmonology department of the Fez
University Hospital, over a period ranging from October 1, 2011 to February 29,
2024.

The objective of this study is to investigate and confirm respiratory
impairment in neuromuscular patients, to identify the contribution of the various
examinations performed to detect this impairment, and to evaluate the impact of
respiratory impairment management on the quality of life and prognosis of

neuromuscular patients.
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ANNEXES
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Fiche d’exploitation

Cas numéro :
Nom

IP

Age

Sexe

Mariage consanguin :

*Oui |:| *non |:| *degré

Cas similaire dans la famille

*QOui I:l *no‘.:l *nombre *relation

Tares associés :

Type de MNM :

Age de début de symptdmes :

Délai entre début des symptémes et diagnostic :
Les symptomes :

1- neurologigue

*Hypotonie du nourrisson |:| *retard d’acquisition de la marche |:|

*Chutes fréquentes *difficultés & marcher |:| *troubles d’équilibre |:|
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*Difficulté a monter les escaliers |:| *difficulté de passer de la position couché a assise |:|
*difficulté de passer de la position assise a debout |:| *difficulté a soulever des objets |:|
*Difficulté de lever les bras contre pesanteur |:| *hypotonie généralisée |:|
*Fatigabilité |:| *crampes musculaires |:| *douleurs musculaires |:|
*Atrophie musculaire |:| *paresthésie |:| *raideur articulaire |:|
*Troubles de mémoire |:| *troubles de concentration |:| *troubles de coordination |:|
*Troubles de perception |:| *difficulté de raisonnement /synthése |:|
*Difficulté de rapidité d’exécution |:| *vision doublel:l *ptosis |:|
*Strabisme |:| *faiblesse de langue |:| *dysarthrie |:|
*Trouble de phonation |:| *surdité |:|
*Rapidité d’évolution des symptdmes

2- Respiratoires :

*Dyspnée |:| *orthopnée |:| *toux efficace |:| *encombrement |:|

*Somnolence diurne |:| *insomnie nocturne |:| *ronflement nocturne |:|

*Arrét respiratoire nocturne |:| *surinfection bronchique a répétition |:|

*Tremblement des extrémités |:| *céphalées matinales |:| *nycturie |:|

*Confusion |:| *anxiété |:| *sueurs profuses |:|

3- Digestives

4- Cardiaques :
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Examen clinique :
1-Respiratoire :
*Polypnée |:| *sa02 |:| *deformation thoracique |:|

*Décollement des omoplates |:| *respiration thoraco-abdominale |:|

*Signe de Iutte|:| *cyanose |:| *orthopnée |:| *toux efficace |:|

2-Neurologique

*Station debout :  possible |:| impossible|:|
*Marche : possible |:| impossible|:|
Marche sur talons |:| Marche sur pointe des pieds|:|
*Signe de tabouret |:| *barré aux MS |:| *barré aux Ml |:|
*Mingazzini aux MSD *mingazzini aux MI|:|
*Force musculaire aux MS :
Muscles proximaux muscles distaux
*Tonus musculaire aux MS
*Force musculaire aux M1 :
Muscles proximaux muscles distaux
*Tonus musculaire aux Ml
*ROT: conservés |:| vi|:| ab|:|
*sensibilité superficielle : conservée |:| aboli|:|
*sensibilité profonde : conservée |:| aboIiD

*fasciculations |:|
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*Amyotrophie musculaire :

*Atrophie linguale |:|

*Coordination :

Ostéo-articulaire

*Raideur articulaire |:|

Oui |:| nor|:| localisation

*fasciculation linguale |:| *dysarthrie |:|
manceuvre doigt-nez El talon-genou |:|

Marche en tandem |:|

*déformation articulation |:|

Localisation

Evaluation de retentissement respiratoire

1-DEP a la toux:

2-oxymeétrie nocturne :

*index de désaturation

*saturation maximale *saturation minimale

*temps avec saturation inférieure a 88%

3-Capnographie transcutanée nocturne :

*capnie moyenne

*Temps avec capnie sup a 45

3-Polygraphie ventilatoire :

*1AH

*SAOS : Oui |:|

Leger |:|

* SAS central

Dr Yousra AFKAR

*capnie maximale *Capnie minimale

no__]
modéré |:| sévére |:|

Page | 148



Retentissement respiratoire des maladies neuromusculaires et leur PEC

*hypoventilation nocturne

4- Spirométrie :

*CVF assis (valeur absolue)
*CVF couché (valeur absolue)
*Chute en valeur absolue

5-Echographie diaphragmatigue :

*course diaphragmatique en VS
*Sniff test

Traitement de I’atteinte respiratoire

oui[_]
oui[ ]

oui[_]
oui[_]

*PPC : indiquée ?
Mise en place ?
*VNI : indiquée ?

Mise en place ?

*Aide au désencombrement :  kinésithérapie manuelle |:| aide

*Trachéotomie |:|
*Vaccination |:|

*MHD pour trouble de déglutition |:|

Suivi des malades neuromusculaires :

*nombre de consultation jusqu’a présent

*Antibiotiques |:|

*CVF assis (%)
*CVF couché (%)

*chute en %

*course diaphragmatique en VT

Non [_]

Non [
Non []

Non [

*Ventilation invasive|:|

rythme par an

*gastrostomie |:|

*Délai entre lere consultation et mise de VNI chronique

Dr Yousra AFKAR
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*Nombre d’hospitalisation pour titration
*nombre d’hospitalisation en épisode aigue
*Nombre d’hospitalisation en réanimation

*Examens réalisés & 3 mois de suivi :

**DEP a la toux :

**Spirométrie :

CVF assis (valeur absolue) pourcentage

CVF couché (valeur absolue) pourcentage

Chute (valeur absolue) pourcentage
**QOxymétrie nocturne : index de désaturation saturation maximale

Saturation minimale
Temps passé avec sao2 inf a 88%
**Capnographie : capnie moyenne Capnie minimale
Capnie maximale
Temps passé avec capnie sup a 45
**Polygraphie :  IAH
Hypoventilation nocturne
SAOS
SAS central
**Echographie diaphragmatique : course diaphragmatique en VS

Course diaphragmatique en VT
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Sniff test
*Examens réalisés & 6 mois de suivi :

**DEP a la toux :
**Spiromeétrie :

CVF assis (valeur absolue) pourcentage

CVF couché (valeur absolue) pourcentage

Chute (valeur absolue) pourcentage
**QOxymétrie nocturne : index de désaturation saturation maximale

Saturation minimale
Temps passé avec sao2 inf a 88%
**Capnographie : capnie moyenne Capnie minimale
Capnie maximale
Temps passé avec capnie sup a 45
**Polygraphie: 1AH
Hypoventilation nocturne
SAOS
SAS central
**Echographie diaphragmatique : course diaphragmatique en VS
Course diaphragmatique en VT

Sniff test
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*Examens réalisés a 1 an de suivi :

**DEP a la toux :

**Spirométrie :

CVF assis (valeur absolue) pourcentage

CVF couché (valeur absolue) pourcentage

Chute (valeur absolue) pourcentage
**QOxymétrie nocturne : index de désaturation saturation maximale

Saturation minimale
Temps passé avec sao2 inf a 88%
**Capnographie : capnie moyenne Capnie minimale
Capnie maximale
Temps passé avec capnie sup a 45
**Polygraphie: 1AH
Hypoventilation nocturne
SAOS
SAS central
**Echographie diaphragmatique : course diaphragmatique en VS
Course diaphragmatique en VT

Sniff test
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