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FOCUS

L'amyotrophie spinale (Spinal muscular atrophy [SMA]) est une maladie neuromuscu-
laire grave et rare, caractérisée par une faiblesse musculaire progressive. On estime
qu'elle touche un nouveau-né sur 10000 dans le monde. La SMA entrainant une perte
progressive et irréversible des motoneurones, il est essentiel de mettre en place un
traitement rapidement. Cet article donne donc les clés pour un diagnostic aussi précoce

que possible.

TEXTE: KARIN RICHTER

"amyotrophie spinale (Spinal muscu-
lar atrophy [SMA]) est attribuable a
une anomalie génétique au niveau du
géne SMNL1 (survival motor neuron 1).
En raison de cette anomalie, la protéine
SMN, nécessaire a la survie des nerfs mo-
teurs (motoneurones), n’est pas produite ou
pas en quantité suffisante. Lorganisme dis-
pose d’un gene de rechange, SMN2, mais
celui-ci ne peut produire qu’une faible
quantité de protéine SMN fonctionnelle, in-
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suffisante pour assurer la survie et le fonc-
tionnement des motoneurones (Coovert et
al., 1997; Anderton et al., 2015; National Ins-
titute for Health [NIH], 2020a; NIH, 2020b). La
SMA entraine donc une perte rapide et irré-
versible de motoneurones qui affecte toutes
les fonctions musculaires, y compris la res-
piration, la déglutition et les mouvements
de base (Anderton et al., 2015; National
Organization for Rare Disorders, n.d.).

On estime que la SMA touche un nou-
veau-né sur 10000 dans le monde (Nord,
2022). Quelque huit a dix enfants naissent
avec la SMA (tous types de SMA confondus)
par an en Suisse (Schorling et al., 2020). La
SMA est généralement répartie en 4 phéno-
types (types 1 a 4) de gravité différente. La
SMA de types 1 et 2 concerne de trés jeunes
enfants. La SMA de type 1 touche les jeunes
enfants avant 'age de 6 mois et représente
de environ 50 a 70% des cas de SMA. La
forme la plus grave, la SMA de type 1, méne
généralement a la mort de l'enfant avant
['dge de deux ans ou impose une ventilation
mécanique permanente (Verhaart et al.,
2017).



La SMA entrainant une perte progressive et
irréversible des motoneurones, un diagnos-
tic précoce et un traitement instauré le plus
tét possible sont donc essentiels (Darras et
al., 2017). Cela concerne notamment la SMA
de type 1, dans laquelle la dégénérescence
des motoneurones commence déja avant la
naissance et progresse rapidement. Tout
retard dans le diagnostic de la SMA de type
1 peut compromettre la survie des mo-
toneurones (Govoni et al., 2018), ce qui a un
impact direct sur la fonction neuromuscu-
laire (Kolb et al., 2017).

Signes et symptomes

chez les nouveau-nés
Les tout premiers signes de SMA appa-
raissent généralement jusqu’a l'dge de
6 mois (Kolb et al., 2015; Prior et al., 2019),

souvent méme a I'age de 3 mois (Prior et al.,
2019; Pera et al., 2020). Bien que les jeunes
enfants touchés puissent étre symptoma-
tiques, ils restent éveillés et attentifs; leurs
capacités cognitives ne sont pas affectées
(Kolb et al., 2015).

Les signes caractéristiques de SMA a sur-
veiller entre la naissance et I'dge de 6 mois
sont les suivants (figure 1).

Hypotonie
Décrite chez Kolb et al. (2015) et Pera et al.
(2020):

« Bébé semble «<mou» en raison de la fai-
blesse de ses bras et de ses jambes (Kolb
etal., 2015; Pera et al., 2020; SMA Europe,
2022)

« Faiblesse symétrique, plus proximale
que distale (Wang et al., 2005) (le bébé a
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des difficultés a lever les bras et les

jambes, mais peut bouger les mains et

les doigts [SMA Europe, 2022])

Les jambes peuvent sembler plus faibles

que les bras (Wang et al., 2005)

« Dans les cas graves: posture semblable a
celle d’une grenouille en position allon-
gée (Kolb et al., 2015; Leyenaar et al.,
2005)
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Décrite par Prior et al. (2019):

« Absence/diminution des réflexes tendi-
neux profonds (Kolb et al., 2015; Prior et
al., 2019)

« Evaluation des réflexes tendineux pro-
fonds par l'observation de la réaction a
des coups énergiques sur le tendon (Zim-
mermann et al., 2020)

Figure 1: Signes de la SMA de type 1 chez les enfants touchés, de la naissance a I'dge de 6 mois
D’aprés Kolb et al. (2015), Prior et al. (2019) et SMA Europe (2022)
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Citée par Markowitz et al. (2004):

« Incapacité a lever la téte ou uniquement
mauvais controle de la téte (Kolb et al.,
2015; SMA Europe, 2022; Wanget al.,
2005)

Pour confirmer le manque de contréle de
la téte: test de redressement par traction
des bras (Great Ormond Street Hospital
for Children NHS, 2022)

« Latéte pend derriére le tronc, le cou est
complétement étiré (Coovert et al., 1997,
Markowitz et al., 2004; Great Ormond
Street Hospital for Children NHS, 2022;
Hammersmith Infant Neurological Exami-
nation, 2017)

« Latéte ne dépasse pas la ligne du dos
lorsque le bébé est maintenu avec le vi-
sage vers le bas (Leyenaar et al., 2005)

Décrite par Pera et al., (2020) et SMA Europe
(2022). La faiblesse des muscles intercos-
taux associée a une protection du dia-
phragme peut entrainer une cage thora-
cique en forme de cloche et un schéma
respiratoire paradoxal («respiration abdo-
minale») (Kolb et al., 2015)

Décrites par Kolb et al. (2015) et Wang et al.

(2005):

« Desdifficultés a téter, a s’alimenter ou a
avaler sa salive peuvent indiquer une
faiblesse de la langue et de la déglutition
(Kolb et al., 2015; Wang et al., 2005; Mar-
kowitz et al., 2004)

« Dans les cas avancés: antécédents de
crises d’étouffement, d’aspirations répé-
tées ou de croissance lente ou réduite
(Kolb et al., 2015; SMA Europe, 2022;
Markowitz et al., 2004)

Fasciculations de la langue ou contractions
de la langue, accompagnées d’une atrophie
(Kolb et al., 2015; Wang et al., 2005).

Citée par Wang et al. (2005):

« Cris faibles (SMA Europe, 2022; Wang et
al., 2005)

« Une faiblesse des muscles respiratoires
peut entrainer des difficultés a tousser
(SMA Europe, 2022)
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décisif pour la vie de I'enfai

Il est essentiel pour un nourrisson atteint de
SMA que les signes éventuels de la maladie
(Qian et al., 2015) soient immédiatement
dépistés par un-e professionnelle de la san-
té, par exemple le-la pédiatre ou la sage-
femme, et que lenfant soit rapidement
orienté vers un centre de traitement des
maladies neuromusculaires spécialisé (Go-
voni et al., 2018; Mercuri et al., 2018).

Une orientation rapide et directe permet un
accés rapide a des soins spécialisés (Govoni
etal., 2018), des tests génétiques opportuns
(Mercurietal., 2018) et une intervention mé-
dicale précoce pour limiter ’évolution de la
maladie (Govoni et al., 2018; Qian et al.,
2015) en vue d’obtenir des résultats théra-
peutiques optimaux (Govoni et al., 2018;
Qian et al.,, 2015). En l'absence d’antécé-
dents familiaux, le diagnostic est générale-
ment établi sur la base des signes cliniques
de la SMA (Mercuri et al., 2018).

Karin Richter,

spécialiste en communication
et rédactrice médicale,
www.zum-com.ch
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