LE DIAGNOSTIC PRECOCE
DE LAMYOTROPHIE SPINALE

Un enjeu théerapeutique
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®Biogen TOGETHER IN SMA




Avec une incidence de 1/6 000 soit environ 124 nouveaux cas par an en France,
lamyotrophie spinale proximale ou spinal muscular atrophy (SMA), constitue la
deuxiéme maladie de transmission autosomique récessive de I'enfant la plus fréquente
aprés la mucoviscidose.

La SMA se caractérise par une dégénérescence des motoneurones alpha de la corne
antérieure de la moelle épiniére conduisant a une paralysie progressive de la racine
des membres (de fagon prédominante aux membres inférieurs), et a une atrophie
musculaire. Si sa prise en charge a longtemps été symptomatique, 'émergence de
traitements impose un diagnostic précoce et rapide contribuant a un meilleur pronostic
et accompagnement.

Selon l'age de début de la maladie, on décrit 3 types principaux d’amyotrophie spinale :

Débute chez un tres jeune nourrisson avant acquisition de la
station assise (<6 mois) ; on distingue le type 1 précoce avec
début avant la tenue de téte.

Débute chez un nourrisson tenant assis avant le délai normal
d’acquisition de la marche (<18 mois).

Débute apres I'acquisition de la marche. On note que parfois les
CPK sont modérément augmentées (2 a 5 fois la normale).




QUAND SUSPECTER UNE SMADETYPE1?

Chez un trés jeune nourrisson, on évoquera une SMA type 1 sur les arguments suivants :

OBSERVER
* Hypotonie et hypomobilité globale préedominant aux membres inféerieurs
@ donnant I'attitude en batracien en decubitus dorsal
* Contact visuel riche et intense contrastant avec I'hypotonie
* Balancement thoraco-abdominal et retrecissement transversal du thorax
(“ventre qui ressort a l'inspiration”)

RECHERCHER
Ck * Faiblesse musculaire proximale

* Fasciculations (“fremissements permanents”) de la langue
e Abolition des réflexes osteo-tendineux

QUAND SUSPECTER UNE SMADETYPE2?

Chez un nourrisson, on évoquera une SMA type 2 sur les arguments suivants :

OBSERVER
@ * Enroulement du bas du dos en position assise
* Amyotrophie

® Tremblements fins des mains

RECHERCHER
C)\ * Faiblesse musculaire proximale

* Fasciculations (“fremissements permanents”) de la langue
® Abolition des reflexes osteo-tendineux

QUAND SUSPECTER UNE SMADETYPE3?

Chez un enfant ayant acquis la marche et présentant un déficit pelvien (racine des
membres inférieurs) dont atteste une marche dandinante, on évoquera une SMA type 3
sur les arguments suivants :

OBSERVER
@ ® Tremblements fins des mains
* Amyotrophie

RECHERCHER
Ck * Fasciculations (langue ou autres muscles) (“frémissements permanents”)
e Abolition ou diminution des reflexes ostéo-tendineux
® Marche sur la pointe des pieds, difficultés a se relever du sol et a monter
les escaliers

NB : Lorsque le constat d’une démarche myopathique corrélée a des CPK augmentées a fait réaliser une biopsie musculaire
dans I'hypothese d’une dystrophie musculaire, la biopsie redressera le diagnostic en objectivant un processus neurogene.



CONFIRMER LE DIAGNOSTIC Dal’jS |e\s/cas ou la présentation c\lmque

amene a évoquer une amyotrophie spinale,
'enfant devra étre tres rapidement adressé au centre de reférence ou de compétence
des maladies neuromusculaires dont il dépend pour la prescription de lanalyse

génétique du géne SMNT1 (+ détermination du nombre de copies du géne SMN2).
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