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Les principales pathologies des maladies neuromudaires sont :

Les anomalies génétiques : les myopathies

Les causes traumatiques : les Iésions meédullagmescales
Les causes dégénératives : la Sclérose Latéralohophique
Les causes infectieuses : la Polio

Il faut distinguer trois principaux cas :

Dans les pathologies de I'enfagmbur I'amyotrophie spinale et la myopathie contgaj
I'objectif du traitement sera de faciliter la creasice.

Le plus souvent ces enfants, pris en charge pgrdemnts, évolueront de fagon variable
mais une adaptation et des améliorations seronesbyossibles.

Dans les pathologies de 'adulte jewm@mmme pour la maladie de Duchenne, I'évolutivité
reste moyenne. L'adaptabilité est possible.

Dans les pathologies de l'adulte plus atgle que la SLA (Sclérose Latérale
Amiotrophique), la famille est moins apte a faised a I'instabilité de la maladie et a la
rapidité de son évolution.

Spécificité de l'insuffisance respiratoire des Newmusculaires

Dans un bon nombre de maladies neuromusculairésitige respiratoire est plus ou moins
sévere. L'insuffisance respiratoire s'associe @ant/s’'ajouter au déficit moteur en aggravant
la dépendance.

La perte de force ou paralysie des muscles respites vont entrainer :

Une chute de la capacité de toux
Une diminution importante de la ventilation qui ypoguera :
une respiration monotone rapide a petit volume,
I'absence de soupirs,
I'absence de recrutement respiratoire lors dediefbu lors de la toux,
une aggravation au cours du sommeil : l'insuffigsarespiratoire sera d’abord
nocturne puis permanente
Un manque de réserves : les patients seront taupmummaximum de leurs possibilités.
L‘équilibre précaire de leur état respiratoire &gose a une décompensation aigué a
'occasion d’'un événement banal comme le rhumengiie, la bronchite du fait d’'un
encombrement.

La prévention et I'anticipation sont essentielles.

Il faut une parfaite connaissance :
des symptdmes respiratoires,
des périodes a risques,
des risques liés a certains traitements,
de I'apprentissageet de lamaitrise de gestes essentiels telle que la toux assistée.



Il faut également la mise en ceuvre, dés que ndéoesdes méthodes de ventilation.
En premier lieu, la ventilation non-invasive parsgae nasal ou piece buccale

L’insuffisance respiratoire aigué :

30% des mises en ceuvre de I'assistance respir&@ont apres une insuffisance
respiratoire aigué.
La méconnaissance des problemes avant la survame abmplication est souvent
révélée par une :

mauvaise information,

mauvaise perception des symptéomes,

crainte de 'augmentation de la dépendance.
Les maladies rares sont peu connues des médecinpatamédicaux.

Les périodes de vulnérabilité sur le plan respiratiwe sontles suivantes lors de(s) :

* L’enfance pour toutes les pathologies congénitales atteinte respiratoire :
il faut surveiller la croissance pulmonaire et twque

* La période de prise en charge orthopédique (carbitjrgie) pour la déformation
thoraco-vertébrale

* Toute anesthésie générale et chirurgie

* Episodes infectieux respiratoires : difficultéstdex

Il est nécessaire d’avoir une vigilance renforcaéesdes pathologies évolutives (Duchenne...

Un suivi régulier est essentiel

Tous les 6 mois chez enfant,
Tous les 12 mois chez 'adulte stable

Il se fait par :

la recherche des symptémes évocateurs d'insufieseggpiratoire atypiques, trés
souvent sous évalués,

les Centres de référence avec une approche maiglingire : médecin de
rééducation, orthopédiste, cardiologue, nutritiste)iORL, psychologue ...

les EFR (Explorations Fonctionnelles Respiratoiogs)on mesurera la capacité
vitale assis et couché

GDS

la mesure de la saturation nocturne

la polygraphie ventilatoire

Les Symptdmes cliniques évocateurs d’insuffisancespiratoire chronique évoquant un
exces de gaz carbonique :

Les Symptdmes diurngkessoufflement est rarement au premier plan,
les céphalées matinales (seulement 50% des hypégcag)
la fatigue, difficultés de concentration, somnokedarne

Les Symptdmes nocturnes
mauvais sommeil : éveils et appels nocturnes
encombrements respiratoires a répétition
symptomeson respiratoiresmais potentiellement liés a une respiration
insuffisante : perte d'appétit
- perte de poids
- dysphagie
- fausses routes a minima




Les Techniques d’assistance respiratoire peuventrét:

La toux assistée et le désencombrement

Les hyper-insufflations :
chez I'enfant pour favoriser le développement thoypulmonaire
chez tous les neuromusculaires pour effectuer demeavres de recrutement et pour
maitriser les techniques de toux assistée

La ventilation non invasive

La ventilation par trachéotomie

L'O 2 seul est en général contre-indiqué

Pour étre efficace la toux nécessite :

Une inspiration profonde
Une fermeture efficace de la glotte pendant 0,2”
Une contraction efficace des muscles expiratoires
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L’hyper-insufflations
C’est l'insufflation soit :
d’'un grand volume,
de I'accumulation de plusieurs volumes courantgpfme) = air stacking

Son objectif est de se rapprocher de la capad@tératoire théorique.
Les contre-indicationssont les antécédents de pneumothorax



Cough Assist, (JH Emerson) In-Exsufflator)

Il'y a des précautions a prendre en cas d’encombresnt

Il faut également connaittes dangers possibles
desMucolytiques qui sont contre indiqués par voie générale
dessédatifs de la toux,
desmorphiniques,
Del’O ? administré sans surveillance et sans ventilationsaociée.

Il est important d’avoiune bonne hydratation: il faut boire souventhumidifier les voies
respiratoires par des aérosdisau, de sérum physiologique.

La présence d’'une tierce personne peut étre deragmulé assurer le désencombrement si
nécessaire.



Les principales indications de la ventilation sont
* |’hypoventilation : c'est-a-dire la rétention chique de gaz carbonique symptomatique,
* LaPaCG> 45,
® Les désaturations et hypercapnies nocturnes,
® La récidive d’épisodes d’encombrement,
® Le retard de développement chez I'enfant.

Ventilation nasale et faciale

Ventilation buccale

La ventilation non invasive améliore
les symptomes,
les gaz du sang sous et hors ventilation,
la durée de vie,
la qualité de vie qui est souvent sous estimédegasoignants.

Les limites de la ventilation non invasive

L'inefficacité essentiellement du fait des fuites,

Les troubles de déglutition séveres (SLA, Duchdaandivement, congénitaux, Steinert)
ou en cas de dysmorphies faciales peuvent constiasecontre-indications

L’extréme dépendance du patient a ces méthodesdessaroblémes de sécurité.

SesAvantages Ses inconvénients
- Acces direct aux VA Geste chirurgical
- Moins de fuites Ajustement de canule
- Court-circuit VAS ++
- Aspiration des sécrétions Augmente les sécrétions

- Pour I'équipe médicale c’est plus facile |Peut altérer la voix et la déeglutition
Pour le malade et la famille, la charge et la
dépendance augmentent

les Aspirations

le Changement de canule

le besoin d’'une tierce personne




Les Indications potentielles de Trachéotomie :

Volonté, préférence du patient exprimées précocemen
Incapacité a s’adapter a la VNI,

Hypersécrétion malgré toux assistée,

Fausses routes,

Inefficacité de la VNI,

Dépendance 24h/24,

Insevrabilité apres intubation en période aigué.

Ventilator users’ Perspectives : IVUN Survey (200@002)
Point de vue des patients

La ventilation assistée «c’est comme le fauteuil»,
Qualité de vie n’en est pas affectée,
«j’aurai du le faire plus t6t»,

Difficultés : Le bruit et la taille du ventilate(zonstructeur devrait demander I'avis
des malades).
Les Professionnels de santé sont insuffisammeotnmés.
Le financement et la coordination au sein du systél® santé en général
sont insuffisants.

Assistance respiratoire et Maladies Neuromusculaie:

Tres rarement un probleme technique
Beaucoup plus un probléme humain
Le malade doit faire la part entre repousaanise en ceuvre des techniques jugées
contraignantes et prendre le risque d’étre en fissuiice respiratoire aigué.
Information, anticipation et préparation a de ndlegesituations
Autodétermination
Prévention +++
Pour la famille ou les «aidants»
Transfert de compétences médicales a des non rgdmanés
(décret sur aspirations trachéales) ++
Aides
Droit a une compensation
Prise en compte de la part prise par la famillesdaméalisation du traitement
Solutions de répit (inexistantes ou presque)
Roéle des associations de malades dans la prisenepie de ces différents problemes.



