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Préface

Anick Bianco, orthophoniste
Dr Danièle Robert-Rochet, ORL phoniatre


Nous sommes très heureuses, Anick Bianco et moi-même, de préfacer un ouvrage attendu depuis longtemps. Des orthophonistes exerçant en centre référent SLA et en pratique libérale, avec l’éclairage de médecins spécialisés dans cette pathologie, ont réalisé cet ouvrage collectif remarquable. Il présente un panorama très complet de cette maladie ubiquitaire qui a un effet dévastateur pour le patient et son entourage sur de nombreuses fonctions vitales : la respiration, la locomotion, la nutrition et, bien sûr, la communication. Le bilan des troubles de la parole et de la déglutition proposé sera très utile aux orthophonistes, quel que soit leur niveau de connaissances de cette pathologie. Outre l’aspect technique de la prise en charge, avec notamment la mise en place de moyens de communication alternative et augmentée, l’aspect psychologique, tant du point de vue du patient que de celui du soignant, est très bien exposé. La prise en soins des patients souffrant de SLA donne lieu souvent à des craintes de la part des soignants. L’orthophoniste doit répondre aux interrogations multiples du patient après l’annonce du diagnostic ; faire face à la détresse du patient et de sa famille devant l’évolution inexorable de la maladie et le degré d’implication personnelle du thérapeute est bien difficile à doser. Les orthophonistes ont heureusement de nombreuses aides, notamment auprès des associations, et le dernier chapitre réalise un inventaire très complet des ressources auxquelles l’orthophoniste peut faire appel dans sa pratique.

Ce livre est le fruit d’une importante recherche bibliographique et de réflexions sur la pratique clinique. La progression sous forme de questions/réponses rend le livre très vivant et agréable à lire. Il s’inscrit dans le contexte médical actuel avec l’essor de la génétique, le débat sur la fin de vie. Il a le mérite de lever définitivement l’ambiguïté autour de la prise en charge du patient SLA. Même si en début d’évolution de la maladie des compensations sont possibles pour maintenir une fonction, la restitution du mouvement perdu est impossible. Combien de prises en charge ont été arrêtées, ou jamais commencées, parce qu’elles avaient pour but un objectif inatteignable…

En espérant très fort que le mot « palliatif » un jour n’existe plus pour la SLA, nous disons un grand merci à tous les auteurs d’avoir continué et beaucoup enrichi notre travail.







« L’adversité a pour effet de susciter des talents qui, en des circonstances plus favorables, n’auraient pas éclos. »

Horace




 





Introduction


La sclérose latérale amyotrophique, également connue sous le nom de maladie de Charcot, est peu étudiée durant la formation initiale des orthophonistes alors que la demande de prise en soins, contribuant au maintien des capacités du patient et à sa qualité de vie, est grandissante.

D’emblée palliatif, cet accompagnement thérapeutique représente une atypie pour ces professionnels de la rééducation. Aussi est-il source de nombreux questionnements : Que faut-il savoir ? Que faire ou ne pas faire ? Quelles techniques utiliser ? Certaines sont-elles proscrites ? Comment accompagner les patients et leurs aidants de manière utile ? Que faire face aux réticences des patients, de leur famille ? Comment accompagner la perte progressive de la parole et de la déglutition ?

En 2019, les orthophonistes des centres SLA, confrontées à l’absence de réédition du livre* qui faisait référence jusque-là, ont collégialement entrepris de rédiger un ouvrage à destination des orthophonistes de ville, concrétisant ainsi leur mission de lien entre l’hôpital et la ville.1

Basé sur l’expertise et l’expérience acquises auprès des patients, ainsi que sur l’Evidence-Based Practice (EBP) ou « pratique basée sur des preuves », cet ouvrage ne se veut ni médical, ni scientifique, ni exhaustif. Construit à partir des questions récurrentes reçues par les centres spécialisés, il vise à répondre aux besoins des orthophonistes exerçant en libéral, dans le seul but d’améliorer la qualité des pratiques orthophoniques et, par voie de conséquence, la qualité de vie des patients et de leur entourage.

Les thématiques abordées dans cet ouvrage ont été déterminées par l’ensemble du groupe d’orthophonistes des centres SLA, et leur rédaction a parfois été confiée à des médecins experts dans leur domaine de compétence. Nous tenons donc à remercier vivement :

Pr Fausto Viader pour les aspects neurologiques,

Dr Sacha Weber pour les aspects génétiques,

Pr Capucine Morelot-Panzini pour les aspects pneumologiques,

Dr Cyril Guillaumé et son équipe pour les aspects palliatifs.

Tout au long de cette aventure, nous avons été guidés par un souci de consensus dans les pratiques et d’actualisation des connaissances au gré de l’évolution de celles-ci. Ainsi, certaines parties, comme celles consacrées au bilan et à l’accompagnement thérapeutique, sont le fruit d’une réflexion collégiale.

De même, avant leur diffusion, il nous a paru indispensable de soumettre nos écrits à la sagacité de relecteurs avisés et, à ce titre, nous adressons nos sincères remerciements à Mme Agnès Menut, orthophoniste en exercice mixte, au Pr William Camu, neurologue et responsable du centre SLA de Montpellier, au Pr Fausto Viader, neurologue et responsable du centre SLA de Caen, et à Mme le Dr Danièle Robert, ORL et phoniatre, investie dans le centre SLA de Marseille, pour leurs commentaires avisés.

Par ailleurs, Mme le Dr Danièle Robert et Mme Anick Bianco, orthophoniste, autrices de l’unique ouvrage de référence sur la SLA à destination des orthophonistes, nous ont fait l’honneur de rédiger la préface du présent ouvrage, ce dont nous leur sommes infiniment reconnaissants.

Enfin, nous tenions à sincèrement remercier le laboratoire Effik, la filière FilSLAN, et l’association ARSLA pour leur soutien financier, logistique et moral, sans lesquels ce projet n’aurait jamais pu voir le jour.

Cher lecteur, chère lectrice, cher confrère, chère consœur, que cet ouvrage puisse vous apporter un nouvel éclairage dans vos prises en soins des patients atteints de SLA !







Chapitre 1

Evidence-Based Practice (EBP) ou la pratique basée sur les preuves

Camille Coëplet, orthophoniste



1. Qu’est-ce que l’Evidence-Based Practice (EBP) ?

Née en 1996 (Haynes et al., 1996), l’Evidence-Based Practice (EBP), ou « pratique basée sur des preuves », est une démarche aidant le clinicien à maximiser ses choix thérapeutiques en s’appuyant sur des preuves issues de la recherche ou sur les recommandations de bonnes pratiques, tout en tenant compte de son expérience clinique (appelée aussi « practice-based evidence ») et de la situation spécifique du patient.




2. EBP en orthophonie

En orthophonie, les pratiques peuvent être questionnées et évaluées sur différents versants :


	l’évaluation des personnes : elle repose sur des modèles théoriques qui décrivent les différences interindividuelles ;


	l’évaluation des outils : celle-ci nécessite l’élaboration d’un matériel spécifique afin de préciser les moyens de passation, trouver des sujets, puis analyser les résultats pour tester la sensibilité, la fidélité, et la validité du test ;


	l’évaluation des méthodes d’intervention qui nécessite l’interprétation des performances d’un sujet pour s’assurer que les différences de scores en pré- et post-intervention sont une conséquence de la méthode utilisée.




Concernant les données issues de la recherche, chaque publication scientifique sur laquelle s’appuie la démarche d’EBP est hiérarchisée par « niveau » de recommandation. Ce classement donne des indications sur la fiabilité globale de l’étude. Le niveau de preuve d’une étude dépend notamment de son format, de la taille de la cohorte, du protocole élaboré. Le tableau ci-après récapitule ces aspects (Haute Autorité de Santé, 2013).









	Grade des recommandations

	Niveau de preuve scientifique fourni par la littérature




	
A

Preuve scientifique établie


	
Niveau 1

– essais comparatifs randomisés de forte puissance ;

– méta-analyse d’essais comparatifs randomisés ;

– analyse de décision fondée sur des études bien menées.





	
B

Présomption scientifique


	
Niveau 2

– essais comparatifs randomisés de faible puissance ;

– études comparatives non randomisées bien menées ;

– études de cohortes.





	
C

Faible niveau de preuve scientifique


	
Niveau 3

– études cas-témoins.




	
Niveau 4

– études comparatives comportant des biais importants :

– études rétrospectives ;

– séries de cas ;

– études épidémiologiques descriptives (transversale, longitudinale).









L’année de publication et le nombre de citations sont également des indices de la confiance que vous pouvez accorder à la publication au moment où vous en prenez connaissance.

Par ailleurs, les recommandations de bonnes pratiques, ou recommandations de pratique clinique (RPC), synthétisent les meilleures données issues de la recherche et proposent ainsi des protocoles de soins. En France, la Haute Autorité de Santé (HAS) les publie, notamment sous forme de protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS). Plus récemment, le Collège Français d’Orthophonie (CFO) a également été à l’initiative de recommandations.

La qualité des RPC étant très variable, il est recommandé de l’évaluer à l’aide de la grille d’évaluation de la qualité des recommandations pour la pratique clinique « AGREE II » (Appraisal of Guidelines for Research and Evaluation Instrument), reconnue au niveau international et téléchargeable gratuitement sur le portail de la HAS (French Version of AGREE II User’s Manual (Mar 25-09) (has-sante.fr).


2.1. Pourquoi faire de l’EBP en orthophonie ?

Au cours des dernières années, l’EBP s’est considérablement développée dans les pratiques de santé, d’abord dans les professions médicales, puis paramédicales. Afin de mieux affirmer les bénéfices de nos interventions, il apparaît aujourd’hui indispensable de ne pas se contenter d’un savoir empirique, mais de l’enrichir et de le croiser avec les données théoriques issues de la littérature scientifique.

L’EBP en orthophonie répond initialement à une demande de la HAS, au regard des contraintes budgétaires en santé. En effet, la validation de nos pratiques est un argument en faveur du remboursement des prises en soins par l’assurance maladie.

L’EBP répond aussi fondamentalement aux besoins des patients et de leurs aidants. Elle est un moyen de valoriser nos compétences, d’asseoir notre crédibilité et les spécificités inhérentes à notre métier.




2.2. Comment se pratique l’EBP dans la recherche en orthophonie ?

Quatre méthodes d’évaluation sont applicables à la recherche en orthophonie :


	l’étude de cas, une étude longitudinale visant à observer une ou plusieurs variables pertinentes sur un sujet unique ;


	l’essai contrôlé randomisé, consistant à placer différents groupes de sujets dans des conditions différentes, puis à analyser les résultats obtenus. Par exemple, pour trois groupes, le premier bénéficierait du protocole x, le deuxième du protocole y, et le dernier ne bénéficierait pas de thérapie (groupe contrôle) ;


	la méta-analyse, proposant une synthèse des résultats de plusieurs études sur une même problématique. Cette méthode est rarement appliquée en orthophonie étant donné le faible nombre d’études existantes publiées ;


	l’étude d’efficience qui est une enquête réalisée auprès des patients ayant bénéficié d’une thérapie pour en évaluer l’efficacité.




Toutefois, ces méthodes doivent être suffisamment détaillées pour être de nouveau applicables par un autre thérapeute.




2.3. Comment intégrer l’EBP dans sa pratique clinique quotidienne ?

L’intégration de l’EBP dans la pratique orthophonique quotidienne est réalisable en suivant cinq étapes clés (Durieux et al., 2012 ; Maillart & Durieux, 2012).


	1re étape : formulation d’une question clinique en s’appuyant sur la méthode PICO (Sackett et al., 2000) : P pour « patient » (notez la difficulté du patient ou sa pathologie), I pour « intervention » (notez la méthode orthophonique choisie pour l’évaluation ou la prise en charge), C pour « comparaison » (confrontez la méthode à une autre ou à une absence d’intervention), O pour « objectifs » (ceux que vous visez). Cette question doit être entrée dans un moteur de recherche de données bibliographiques (par exemple : Pubmed). Illustration de la méthode PICO : SLA (P), travail articulatoire spécifique (I), pas de rééducation (C), stabilisation de la dysarthrie (O). Question PICO : Quel est le bénéfice d’une prise en charge orthophonique portant sur un travail articulatoire spécifique sur l’évolution de la dysarthrie ?


	2e étape, consultation des données scientifiques au travers d’articles scientifiques, de recommandations de bonnes pratiques de PNDS, en s’assurant qu’elles répondent bien à la question formulée. À ce stade, il peut être nécessaire d’entrer des synonymes et termes en anglais dans le moteur de recherche (par exemple : Google Scholar, Pubmed, Cairn…) afin d’accéder à un maximum de publications sur votre thématique.




Les références des recommandations de bonnes pratiques et des PNDS concernant la SLA sont consultables dans le chapitre « Pour aller plus loin ».


	3e étape : Estimation du niveau de preuve des données répertoriées (Durieux et al., 2012). La méthode pour jauger le niveau de recommandation/niveau de preuve est expliquée au début de ce chapitre.


	4e étape : Application des données pertinentes retenues à vos paramètres cliniques (la situation concrète du patient et l’expertise du clinicien).


	5e étape : Évaluation de l’efficacité de la prise en charge (en utilisant, par exemple, une ligne de base) afin de s’assurer que les progrès du patient sont imputables au travail orthophonique et non à toute autre cause (Durieux et al., 2012, Martinez Perez et al., 2015 ; Sackett et al., 2000).




Toutefois, l’EBP comme pratiquée en recherche n’est pas toujours transposable à la pratique clinique au quotidien. Le recours à la « practice-based evidence », ou preuve basée sur la pratique, a alors toute son importance.

Il est à noter que l’EBP est davantage applicable dans le cadre de la rééducation que dans une prise en charge d’emblée palliative, comme c’est le cas pour les pathologies neurodégénératives. Dans le cadre de la SLA, l’EBP permet tout de même une prise de recul et une analyse propice à l’harmonisation et à l’amélioration de nos pratiques. Elle est à utiliser en complément de la « practice-based evidence » (preuve basée sur la pratique).






3. Qu’en est-il des recommandations de bonnes pratiques en orthophonie ?

Les recommandations de bonnes pratiques sont un moyen rapide de s’informer sur les procédés validés par la recherche ou, à défaut, par des professionnels concernés par la thématique.

Elles ne visent pas l’exhaustivité, mais l’amélioration des pratiques sur des points spécifiques. Elles ont pour objectif d’aider le praticien à orienter le patient vers les soins les mieux adaptés à sa situation (Haute Autorité de Santé, 2014).




4. Qu’en est-il de l’EBP et des recommandations de bonnes pratiques en SLA ?

L’application stricte de l’EBP dans la SLA demeure délicate en raison du caractère neurodégénératif de cette maladie. En conséquence, il existe peu de recommandations de bonnes pratiques sur l’évaluation et la prise en charge de la SLA en orthophonie.

Nous pouvons toutefois citer les recommandations françaises (Haute Autorité de Santé, 2015). Ce document explicite l’importance de commencer la prise en charge orthophonique dès l’apparition des troubles de la déglutition ou de la parole. En outre, il rappelle que les objectifs de la prise en charge reposent sur le maintien, le plus longtemps possible, de la communication (sous quelque forme que ce soit) et des capacités de déglutition.

Ce guide de recommandations préconise également que le bilan orthophonique comporte une évaluation motrice et fonctionnelle des muscles impliqués dans l’articulation, la phonation et la déglutition. Concernant la prise en charge, il est expliqué qu’elle consiste en une mobilisation passive et active des muscles de la sphère bucco-linguo-faciale et un travail de coordination pneumophonique. Ce guide de recommandations réaffirme enfin le rôle d’information et d’accompagnement de l’orthophoniste dans le projet et le choix d’un mode de communication alternative adapté au patient et à son environnement (en collaboration avec l’ergothérapeute), dès lors que la communication orale n’est plus possible.




Conclusion

L’evidence-based practice (EBP) apporte cohérence et solidité à nos pratiques. Elle permet d’associer intelligemment les données de la littérature à la réalité clinique et à la subjectivité du patient.
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Chapitre 2

La sclérose latérale amyotrophique (SLA) : aspects neurologiques, diagnostiques et cliniques

Nathalie Frestel-Lecointre, orthophoniste
Pr Fausto Viader, neurologue



1. Qu’est-ce que la SLA ?

La sclérose latérale amyotrophique (SLA) est une maladie neurodégénérative, décrite et nommée par Jean-Martin Charcot en 1874 (1).

La SLA appartient au groupe des maladies rares tel que défini par l’OMS. Sa prévalence en France est de l’ordre de 6 000 à 7 000 cas (2). Elle débute en moyenne à 65 ans, mais il existe de rares formes juvéniles. Elle touche aussi bien les hommes que les femmes, avec une légère prédominance masculine.

Elle est le plus souvent sporadique, mais peut être familiale dans 10 % des cas, avec une hérédité habituellement autosomique dominante. Un variant génétique pathogène est trouvé chez environ deux tiers des cas familiaux, mais aussi dans 10 % des cas sporadiques. En dehors de ces cas, la ou les causes de la maladie sont inconnues.

La SLA met en jeu le pronostic vital, en particulier du fait des troubles respiratoires et nutritionnels qu’elle peut entraîner. La médiane de survie est estimée à trois ans, avec de grandes variations individuelles, la durée de la maladie pouvant aller de quelques mois à plus de vingt ans.

Les signes cliniques de la SLA sont la conséquence de la mort progressive des neurones assurant la motricité volontaire, appelés motoneurones. Les motoneurones des patients atteints de SLA contiennent des inclusions intracytoplasmiques formées d’agrégats protéiques résultant d’une défaillance des mécanismes normaux d’élimination de certaines protéines cellulaires. La mort neuronale pourrait être due, d’une part, à la présence de ces agrégats qui perturbent le métabolisme cellulaire énergétique et le transport axonal et, d’autre part, à la perte de la fonction normale des protéines agrégées. Dans la SLA, ces agrégats sont constitués, dans la majorité des cas, d’une protéine appelée TDP43 (3), impliquée normalement dans le métabolisme des acides nucléiques (ADN et ARN), et, dans d’autres cas, de deux autres protéines, appelées superoxyde dismutase 1 (SOD1) et fused-in-sarcoma (FUS). L’extension de la maladie résulte de la transmission de ces agrégats de proche en proche, d’un motoneurone à l’autre, par un mécanisme dit « de type prion ».

Les motoneurones forment une chaîne reliant l’aire motrice primaire, dans le lobe frontal, aux muscles squelettiques. Le premier maillon de la chaîne est formé des motoneurones centraux (le « premier » motoneurone) et constitue ce que l’on appelle la voie pyramidale. Les motoneurones centraux prennent naissance dans le cortex moteur primaire et se terminent dans le tronc cérébral ou la moelle épinière. Le second maillon est formé des motoneurones « périphériques » (le « deuxième » motoneurone), qui partent du tronc cérébral ou de la moelle pour aboutir aux muscles. Dans le tronc cérébral, ce sont les motoneurones de la partie basse (ou « bulbe ») qui sont les plus atteints. Ces motoneurones innervent les muscles de la région buccale et pharyngo-laryngée, leur dégradation expliquant les troubles de la parole, de la voix et de la déglutition qui sont caractéristiques de l’atteinte « bulbaire » dans la SLA. Les motoneurones partant de la moelle innervent les muscles des quatre membres, du cou et du tronc, dont les muscles respiratoires, et en particulier le diaphragme.

D’après Le livre de sémiologie médicale, Le livre de sémiologie médicale – Université Paris Diderot/Paris 7, 2012
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2. Quels sont les signes de la maladie ?

La SLA se caractérise par une perte progressive de la force musculaire, pouvant aller jusqu’à une paralysie totale. Ce déficit moteur épargne les muscles oculo-moteurs et les sphincters. Il n’y a aucun trouble de la sensibilité, de la vision ou de l’audition. La faiblesse musculaire dans la SLA est initialement localisée. Lorsque le trouble initial concerne les membres, le cou ou le tronc, on parle de début « spinal ». Lorsqu’il concerne les muscles de la cavité buccale et de la face, on parle de début « bulbaire ».

La faiblesse musculaire s’accompagne de signes témoignant de l’atteinte des deux catégories de motoneurones : crampes, atrophie musculaire, fasciculations dues à l’atteinte du motoneurone inférieur ; et hypertonie spastique, qui caractérise l’atteinte du motoneurone supérieur.

Les deux atteintes coexistent le plus souvent, mais il existe aussi une forme avec une atteinte exclusive des motoneurones inférieurs, appelée atrophie musculaire progressive (AMP), et une forme où l’atteinte touche exclusivement les motoneurones supérieurs, appelée sclérose latérale primitive (SLP).

La SLA est à début spinal dans environ deux tiers des cas et à début bulbaire dans un tiers des cas.

La forme spinale débute le plus souvent par toucher un membre. Le déficit peut être distal ou proximal, initialement unilatéral, à de rares exceptions près (4). Le trouble initial peut concerner la marche, la station debout, le soulèvement des bras, la manipulation. En cas d’atteinte du membre inférieur, le sujet commence par buter du pied sur les obstacles, si le déficit est distal, ou éprouve des difficultés à monter un escalier ou à se relever d’un siège, s’il est proximal. L’atteinte du membre supérieur peut se traduire initialement par des difficultés à tourner une clé dans la serrure ou à déboucher une bouteille, ou encore à s’habiller, se coiffer ou porter une charge.

Les formes à début respiratoire se traduisent par une dyspnée, dont l’origine neurologique est souvent diagnostiquée avec retard, les patients étant initialement adressés à un cardiologue ou à un pneumologue.

L’atteinte des muscles du cou se traduit par une difficulté à relever la tête (syndrome de la « tête tombante »).

Dans la forme à début bulbaire, les atteintes fonctionnelles affectent la parole et la déglutition. Cet aspect concernant plus particulièrement les orthophonistes est détaillé dans la partie 8 de ce chapitre, ci-après.

La multiplicité des territoires musculaires qui peuvent être atteints a pour conséquence une extrême variabilité dans la présentation clinique de la maladie, que ce soit en termes de topographie du déficit, de prédominance de l’atteinte des motoneurones centraux ou périphériques, ou de vitesse évolutive (5). Cette hétérogénéité phénotypique (6) rend le diagnostic parfois difficile, d’autant que l’on ne dispose pour cela d’aucun marqueur biologique ni d’imagerie. Le diagnostic repose sur les critères cliniques, complétés par l’électroneuromyogramme (ENMG), examen électrophysiologique des nerfs et des muscles qui permet de confirmer l’atteinte des motoneurones périphériques et l’absence d’atteinte des voies sensitives. L’atteinte des motoneurones centraux ne peut être démontrée que par l’examen clinique. D’autres investigations (imagerie, ponction lombaire, examens biologiques) peuvent être faites pour éliminer des maladies susceptibles de mimer une SLA : neuropathies périphériques, compression de la moelle épinière, maladies inflammatoires du système nerveux central, par exemple. Le dosage des neurofilaments dans le sérum et le liquide cérébrospinal a prouvé son intérêt comme biomarqueur du diagnostic, du pronostic et de la réponse au traitement (7), mais il n’est pas encore disponible en pratique courante.

La SLA doit être distinguée de plusieurs autres maladies affectant les motoneurones et d’origine génétique :


	l’amyotrophie spinale, dont il existe plusieurs variétés selon l’âge (le type IV débutant à l’âge adulte), et qui est due à une mutation sur un gène dit « SMN » (8) ;


	la paralysie bulbospinale, ou syndrome de Kennedy, due à une mutation sur le chromosome X, et qui affecte donc uniquement les sujets de sexe masculin (9) ;


	les paraplégies spastiques familiales.





À quoi font référence l’ALSFRS-R et la NORRIS bulbaire ?


Nathalie Frestel-Lecointre, orthophoniste

Les échelles d’évaluation fonctionnelle de la SLA.

Utilisées par les neurologues en pratique clinique ou dans les protocoles de recherche, elles visent à évaluer la fonction motrice et les conséquences des déficits de celle-ci sur les activités quotidiennes. Elles sont donc indispensables pour suivre l’évolution de la maladie.

Il en existe plusieurs, mais seules deux échelles d’évaluation globale sont présentées ci-dessous ; parfois citées dans les comptes rendus médicaux, elles comportent, entre autres, des aspects relatifs à la parole, la déglutition et la respiration, particulièrement importants pour les orthophonistes.

L’échelle ALSFRS-R (ALS Functional Rating Scale-Revised) : elle est basée sur un questionnaire mesurant douze aspects (la parole, la salivation, la déglutition, l’écriture, l’hygiène, la préparation des aliments ou la gastrostomie, la mobilisation au lit, la marche, la montée d’escaliers, la dyspnée, l’orthopnée et l’insuffisance respiratoire), cotés de 4 (capacité normale) à 0 (aucune capacité) avec un score total maximal de 48.

L’échelle de Norris bulbaire : elle permet d’apprécier le degré d’atteinte bulbaire en évaluant treize paramètres fonctionnels et cliniques (motricité de la sphère bulbaire, parole, déglutition, salivation, respiration), cotés de 3 (fonction normale) à 0 (absence de fonction) avec un score maximal de 39.


Tableau 1. Échelle fonctionnelle de Norris (Norris et al., 1979).









	1. Hold up head (test)

	18. Walk (test)




	2. Chewing (history)

	19. Walk on room (test 15 ft)




	3. Swallowing (test)

	20. Walk assisted (test only if assist required above)




	4. Speech (test)

	21. Stand (test)




	5. Roll over (test)

	22. Change leg position (test)




	6. Sit up (test)

	23. Biceps, brachioradialis, triceps muscle stretch reflexes (test)




	7. Bowel/bladder pressure (history)

	24. Quadriceps, Achilles, internai hamstring muscle stretch reflexes (test)




	8. Breathing (test)

	25. Jaw jerk (test)




	9. Cough (test)

	26. Plantar response-right (test)




	10. Write (test)

	27. Plantar response-left (test)




	11. Buttons, zippers (test)

	28. Fasciculation (test)




	12. Feeding (hystory)

	29. Atrophy-face (test)




	13. Grip/lift self (test)

	30. Atrophy-arms, shoulders (test)




	14. Grip/lift book, tray (test)

	31. Atrophy-legs, hips (test)




	15. Grip/lift fork, pencil (test)

	32. Labile emotions (history and observation)




	16. Change arm position (test)

	33. Fatigability (test) : Requiring only two grades : 2 (normal) or 0 (present)




	17. Climb stairs (test)

	34. Leg rigidity (test) : Requiring only two grades : 2 (normal) or 0 (present)










Tableau 2. Échelle fonctionnelle ALS Functional Rating Scale dans sa forme révisée (Cedarbaum et al., 1999).









	
1 Parole

4 – normale

3 – perturbations détectables

2 – intelligible avec répétition

1 – utilise occasionnellement une communication non verbale

0 – perte de la parole


	
2 Salivation

4 – normale

3 – hypersialorrhée discrète avec bavage nocturne

2 – hypersialorrhée modérée mais permanente

1 – hypersialorrhée gênante

0 – bavage continu nécessitant l’utilisation d’un mouchoir





	
3 Déglutition

4 – alimentation normale

3 – quelques fausses routes

2 – consistance des aliments modifiée

1 – suppléments alimentaires

0 – alimentation entérale exclusive


	
4 Écriture

4 – normale

3 – lente et imprécise mais compréhensible

2 – tous les mots ne sont pas compréhensibles

1 – tient un stylo mais incapable d’écrire

0 – incapable de tenir un stylo





	
5a Préparation des aliments

4 – normale

3 – lente et maladroite mais seul

2 – aide occasionnelle pour couper les aliments

1 – les aliments sont préparés, mais mange seul

0 – doit être nourri


	
5b en cas de gastrostomie

4 – utilisation normalement autonome

3 – maladroit mais toutes les manipulations sont effectuées seul

2 – aide nécessaire pour la mise en place

1 – fourni une aide minime aux soignants

0 – incapable de participation





	
6 Habillage et hygiène

4 – Normal

3 – Indépendant mais lent et avec effort

2 – À besoin d’une aide intermittente par un tiers ou un appareillage

1 – À besoin d’une aide permanente

0 – Ne peut plus rien faire seul


	
7 Tourner dans le lit – Ajuster les draps

4 – Normal

3 – Lent et maladroit mais sans aide

2 – Peut tourner seul ou ajuster les draps, mais avec difficultés

1 – Peut débuter le geste mais doit être aidé pour le finir

0 – Doit être aidé





	
8 Marche

4 – normale

3 – difficultés de déambulation

2 – marche avec assistance

1 – mouvements sans déambulation

0 – pas de mouvement des jambes


	
9 Montée d’escaliers

4 – normale

3 – lent

2 – fatigue

1 – aide nécessaire

0 – impossible





	
10 Dyspnée

4 – absente

3 – à la marche

2 – dans une ou plus des situations suivantes : repas, toilette, habillage

1 – au repos, difficultés respiratoires en position assise ou allongée

0 – difficulté importante, envisage l’utilisation d’un appareil de ventilation mécanique


	
11 Orthopnée

4 – absente

3 – quelques difficultés pour dormir la nuit en raison d’un souffle court, n’utilise habituellement pas plus de deux oreillers

2 – besoin de plus de deux oreillers pour dormir

1 – ne peut dormir qu’assis

0 – ne peut pas dormir




	
12 Insuffisance respiratoire

4 – absente

3 – utilisation intermittente d’une assistance ventilatoire non invasive (VNI)

2 – utilisation continue d’une VNI la nuit

1 – utilisation continue d’une VNI jour et nuit

0 – ventilation mécanique invasive par intubation ou trachéotomie














Focus sur la maladie de Kennedy, autre maladie du motoneurone

Nathalie Lévêque, orthophoniste


La MK est une maladie neurodégénérative rare, de transmission récessive liée à l’X. Sa prévalence est de 1,6/100 000, soit cinq fois plus faible que celle de la SLA. Cependant, le nombre de MK est sans doute sous-estimé : une étude a montré qu’au moins 2 % des patients diagnostiqués SLA présentent en réalité une MK (Parboosingh et al., 1997).

La MK débute entre l’âge de 30 ans et de 60 ans et ne touche généralement que les hommes. La progression de la maladie étant très lente, la médiane de survie décroît à peine (Chahin et al., 2008).

Les symptômes, en lien avec une atteinte du motoneurone périphérique (amyotrophie, fasciculations, crampes, perte de force), peuvent toucher tous les territoires (membres inférieurs, membres supérieurs, région oro-pharyngo-laryngée). La MK débute souvent par une atteinte motrice au niveau des membres inférieurs, associée à des crampes musculaires et des fasciculations, et entraînant une fatigabilité à la marche. L’atteinte bulbaire suit généralement l’atteinte des membres inférieurs (Atsuta et al., 2006), mais l’atteinte inaugurale bulbaire est possible (Praline et al., 2008).

Si les signes bulbaires sont retrouvés chez tous les patients (Chahin et al., 2008), ils sont généralement modérés et se manifestent par une perte précoce de force dans la langue, avant même l’apparition de signes fonctionnels tels que la dysphagie (Mano et al., 2014). Les signes caractéristiques sont ceux habituellement retrouvés dans l’atteinte du motoneurone périphérique, à savoir amyotrophie et fasciculations linguales, périorales et au niveau du menton (Lee et al., 2005 ; Mariotti et al., 2000 ; Vandenberghe et al., 2009). Par ailleurs sont aussi décrits des spasmes laryngés chez environ la moitié des patients MK (Sperfeld et al., 2005 ; Tanaka et al., 2014), et quelques cas de mâchoires tombantes (Larsen & Smith, 2005 ; Sumner & Fischbeck, 2002).

Les conséquences fonctionnelles de l’atteinte bulbaire sont la dysphagie et la dysarthrie, cette dernière étant présente chez deux tiers des patients (Lee et al., 2005). Malgré des signes cliniques marqués observés au niveau du territoire oro-pharyngo-laryngé (Lee et al., 2005), la sévérité de la dysarthrie reste d’intensité légère à modérée et est de type flasque, selon la classification de Darley (Darley et al., 1969a, 1969b, 1975). De récentes études montrent que la dysarthrie dans cette maladie se manifeste surtout par des troubles d’articulation en lien avec une perte de la mobilité antéro-postérieure de la langue (Lévêque, 2022). Par ailleurs, le débit de parole n’est pas, ou peu, perturbé (Lévêque, 2023). On note également une voix voilée et un nasonnement qui peut être marqué (Tanaka, 2014, 2019). Le recours à des outils de communication alternative ou à une gastrostomie n’est pas nécessaire. Il n’y a classiquement pas de troubles cognitifs dans cette pathologie.






Focus sur la Sclérose Latérale Primitive (SLP), autre maladie du motoneurone

Nathalie Lévêque, orthophoniste


Comme la SLA, c’est Jean-Martin Charcot qui a décrit cette maladie à la fin du XIXe siècle. Il l’a nommée SLP pour la distinguer de la SLA (Pringle et al., 1992). Il s’agit d’une maladie qui touche exclusivement les motoneurones centraux. Les critères de diagnostic, issus du consensus de 2019 (Pringle et al., 1992 ; Turner et al., 2020), sont : progression lente, début des signes insidieux, examen neurologique ne mettant en évidence que des signes d’atteinte du motoneurone central et examen électrophysiologique excluant une souffrance des motoneurones périphériques. Le diagnostic de SLP probable est posé après deux ans d’évolution, et un diagnostic de SLP définie après quatre ans d’évolution. La spasticité et la vivacité des réflexes sont invariablement retrouvées dans la SLP (Fournier et al., 2016 ; Pringle et al., 1992 ; Turner et al., 2020).

L’incidence de la SLP est de 1/100 000 habitants et le nombre de personnes atteintes en France est estimé à 500 ou 600 (https://portail-sla.fr).

L’âge moyen de début d’apparition se situe aux alentours de 50 ans. Il existe une légère prédominance masculine, comme dans la SLA (Singer et al., 2005 ; Turner et al., 2020).

Bien que la maladie devienne très handicapante au cours de sa progression, le pronostic vital n’est pas directement mis en jeu. La durée de survie après le diagnostic est estimée à quinze-vingt ans.

Dans la majorité des cas, les signes inauguraux de la maladie apparaissent au niveau des membres inférieurs. Néanmoins, le mode de début pourrait être pseudobulbaire avec apparition insidieuse d’une dysarthrie et amplification de l’émotivité chez une minorité de patients (Becker et al., 2007 ; Gordon et al., 2006 ; Singer et al., 2005).

On retrouve les signes cliniques centraux habituellement observés chez les patients présentant une atteinte pseudobulbaire, à savoir : réflexe massétérin vif, clonus éventuel de la mâchoire et labilité émotionnelle (Finegan et al., 2019 ; Gordon et al., 2006 ; Pringle et al., 1992 ; Tomik et al., 2008).

La dysarthrie est de type spastique, d’après la classification de Darley (Darley et al., 1969a, 1969b, 1975). Sa sévérité évolue insidieusement jusqu’à l’inintelligibilité, nécessitant l’utilisation d’une communication alternative. En revanche, la dysphagie reste relativement discrète durant la progression de la maladie et n’impose pas de pose de sonde de gastrostomie à long terme. Empiriquement, nous constatons un net contraste entre la sévérité de la dysarthrie et celle de la dysphagie, même à un stade avancé de la maladie.

Quelle que soit la maladie du motoneurone, la prise en soins orthophonique restera centrée sur les symptômes, la dysarthrie et la dysphagie et s’ajustera en fonction de l’évolution clinique du patient.








3. Qu’en est-il de l’atteinte respiratoire dans la SLA ?

Pr Capucine Morelot-Panzini, pneumologue


3.1. Pourquoi un patient atteint de SLA peut-il avoir une atteinte diaphragmatique et quels en sont les signes ?

La dégénérescence progressive des motoneurones phréniques entraîne une dysfonction diaphragmatique (1). Le diaphragme est le principal muscle de l’inspiration. La coupole diaphragmatique se présente sous la forme d’un dôme dont la principale partie active est la zone d’apposition verticale. La contraction du muscle provoque un raccourcissement de cette partie verticale et ainsi un abaissement du diaphragme vers l’abdomen. La descente du diaphragme augmente le volume de la cage thoracique et produit ainsi une pression négative, et donc un gradient de pression entre le thorax et la bouche, permettant un mouvement d’air dans le thorax et donc la genèse d’un volume courant. L’atteinte diaphragmatique provoque donc une réduction du volume courant. La réponse ventilatoire s’avère de fait insuffisante par rapport à la commande ventilatoire automatique produite par le tronc cérébral. Ceci se traduit par une gêne respiratoire, ou dyspnée en langage médical. Cette dyspnée est décrite principalement comme une sensation de « manque d’air » et « d’effort respiratoire excessif ». Il s’y associe une réponse émotionnelle négative de type anxiété et peur (2). La dyspnée survient très fréquemment en décubitus dorsal (orthopnée) et/ou en antéflexion (antepnée). Cette dyspnée positionnelle résulte d’une contre-pression générée par les viscères abdominaux qui produit une résistance à la contraction diaphragmatique et donc à la descente du diaphragme dans l’abdomen.

La dyspnée peut survenir plus précocement chez les patients atteints de forme à début bulbaire lors des efforts importants tels que la marche ou la montée des escaliers. Néanmoins, l’atteinte diaphragmatique survient en général plus tardivement que l’atteinte des membres dans l’évolution de la maladie dont le mode à début spinal est le plus fréquent (65 % des cas). Dans cette situation, le handicap moteur ne permet pas de dépister la dyspnée d’effort, le patient étant très limité sur le plan moteur. L’atteinte respiratoire est alors symptomatique à un stade plus tardif, le patient rapportant une orthopnée, une antepnée ou une dyspnée pour des efforts de faible intensité tels que la parole, les repas ou les changements de position.

La réduction du volume courant peut également se traduire par une parole hachée avec des reprises inspiratoires fréquentes ou par une hypophonie en lien avec le faible volume expiré.

En réponse à la faiblesse diaphragmatique, des mécanismes de compensation se mettent en jeu. On peut ainsi constater une contraction inspiratoire des muscles du cou et notamment des sterno-cléido-mastoïdiens, cette contraction pouvant être visible au repos ou plus précocement à la parole, en position assise ou plus précocement en position couchée. On peut également constater une expiration active, le relâchement brutal des muscles abdominaux en fin d’expiration facilitant alors le début de l’inspiration.

Dans le cadre d’un bilan orthophonique, une dyspnée à la parole, une hypophonie, une parole interrompue par des inspirations répétées ou la mise en jeu inspiratoire des muscles du cou à la parole doivent constituer des signes d’alerte en faveur d’une atteinte diaphragmatique.

Elle survient le plus souvent secondairement, après l’atteinte spinale, voire l’atteinte bulbaire, mais elle est inaugurale dans 5 % des cas (1) (Orphanet). L’atteinte bulbaire résulte d’une atteinte des motoneurones à destinée bulbaire, cette atteinte précède souvent l’atteinte respiratoire, elle est inaugurale dans 30 % des cas, mais elle peut également être postérieure à l’atteinte respiratoire.




3.2. Comment dépister l’atteinte respiratoire ?

Cette atteinte diaphragmatique peut être dépistée cliniquement grâce à l’apparition des signes cliniques décrits ci-dessus et nécessite une surveillance régulière. Celle-ci consiste en la réalisation trimestrielle d’explorations fonctionnelles respiratoires qui peuvent être effectuées soit au lit du patient par une infirmière formée à leur réalisation, soit dans un laboratoire d’explorations fonctionnelles respiratoires, soit par un pneumologue.

Le médecin prescrit une spirométrie en position assise et couchée avec mesure de la capacité vitale (volume mesuré entre une inspiration maximale et une expiration maximale). Cette manœuvre peut être couplée à la réalisation d’inspirations maximales avec mesure des pressions générées à la bouche (pression inspiratoire maximale – Pimax) ou lors d’un test de reniflement maximal avec un capteur de pression situé au niveau de la narine (pression au test de reniflement maximal – SNIP, pour sniff nasal inspiratory pressure) (3). Le test de reniflement est particulièrement utile chez les patients atteints d’une paralysie bulbaire, qui sont incapables de maintenir l’embout de la machine avec une étanchéité buccale suffisante, comme cela est requis pour le test de spirométrie. Ces deux mesures de pression permettent d’apprécier la force globale des muscles inspiratoires mais peuvent être faussement rassurantes pour dépister une dysfonction diaphragmatique en cas de compensation efficace par les muscles extra-diaphragmatiques (muscles du cou et de la paroi thoracique).

Cette mesure des pressions maximales est couplée à une mesure de la pression expiratoire maximale mesurée également à la bouche lors d’une expiration maximale. Celle-ci permet d’apprécier la force des muscles expiratoires, qui peuvent également être atteints dans la SLA et contribuer à une inefficacité de la toux. En effet, l’atteinte diaphragmatique, l’atteinte des muscles expiratoires et/ou l’atteinte des muscles d’innervation bulbaire peuvent compromettre l’efficacité de la toux. Celle-ci est mesurée par le débit de pointe à la toux (DEP toux).

Cette évaluation fonctionnelle est couplée à une gazométrie artérielle destinée à rechercher une hypoventilation alvéolaire diurne par l’augmentation de la pression partielle en CO2. Néanmoins, l’hypoventilation alvéolaire diurne est retardée du fait des mécanismes de compensation par les muscles extra-diaphragmatiques. Il est donc nécessaire d’apprécier le retentissement nocturne de l’atteinte diaphragmatique, qui est plus précoce. En effet, le sommeil s’associe à une baisse physiologique de l’activité musculaire, réduisant de fait les mécanismes de compensation. De plus, lors du sommeil paradoxal, l’atonie musculaire physiologique s’accompagne d’une disparition de ces mécanismes de compensation, laissant le seul diaphragme assurer la ventilation. Il en résulte une hypoventilation alvéolaire et une hypoxémie secondaire conduisant à l’éveil du patient. L’atteinte respiratoire nocturne peut donc être dépistée cliniquement par l’existence de réveils nocturnes, surtout en deuxième partie de nuit, parfois associés à une sensation d’étouffement, un sommeil non réparateur, des mictions nocturnes répétées, une somnolence diurne excessive et des céphalées matinales, ces dernières traduisant une hypercapnie nocturne (3).

L’enregistrement nocturne continu de la saturation pulsée en oxygène (oxymétrie nocturne) permet de dépister l’hypoventilation par les désaturations nocturnes, qui en sont les témoins indirects. Le seuil de 5 % de temps passé à une SpO2 inférieure à 90 % est le témoin d’une hypoventilation nocturne significative.

On peut également mesurer directement la pression en dioxyde de carbone dans le sang capillaire par un capteur transcutané (capnographie nocturne). Néanmoins, cet enregistrement est effectué en seconde intention en raison des difficultés techniques qu’il engendre.




3.3. Quelle prise en charge médicale dans l’atteinte diaphragmatique ?

Lorsque l’atteinte diaphragmatique devient symptomatique (symptômes diurnes ou nocturnes, hypoventilation alvéolaire), une prise en charge respiratoire s’impose. Celle-ci consiste à mettre en place une ventilation non invasive (VNI) durant le sommeil, période la plus critique sur le plan ventilatoire, comme évoqué ci-dessus (3).

La VNI génère, via une turbine, un volume d’air ambiant par une pression positive appliquée durant l’inspiration. Elle permet ainsi de suppléer le diaphragme en assurant un volume courant suffisant, et soulage ainsi la dyspnée et les symptômes d’hypoventilation diurne et nocturne. Elle permet de restaurer la qualité du sommeil et d’améliorer la qualité de vie des patients, ainsi que de prolonger la survie de plus de deux ans. Elle permet, en outre, aux muscles respiratoires de se reposer durant la nuit, ce qui produit une meilleure efficience diurne, tant sur la ventilation, et donc la dyspnée, que sur la phonation.

La pression positive générée par la turbine du ventilateur peut être administrée au patient par l’intermédiaire d’un masque nasal ou narinaire si le patient est capable de fermer la bouche durant la nuit, ou par un masque bucco-nasal ou bucco-narinaire si le patient présente des troubles bulbaires ne lui permettant pas de fermer la bouche ou s’il dort la bouche ouverte.

La VNI ne doit pas être confondue avec l’oxygénothérapie ou avec la pression positive continue.

L’oxygénothérapie corrige l’hypoxémie par l’enrichissement de l’air inspiré en oxygène. Ceci peut être utile si cette hypoxémie est liée, par exemple, à une infection ou à une embolie pulmonaire. En revanche, si l’hypoxémie est liée à l’hypoventilation alvéolaire (le CO2 prenant la place de l’oxygène dans le sang par défaut de ventilation), l’oxygénothérapie n’est pas adaptée. Il faut augmenter la ventilation alvéolaire par la VNI. Par ailleurs, si le patient présente une hypoventilation alvéolaire depuis plusieurs semaines, l’organisme s’est adapté à cette hypoxémie et la surcorrection de l’hypoxémie sans assurer la ventilation de façon concomitante peut s’avérer dangereuse.

La pression positive continue est prescrite en cas d’apnée du sommeil et permet d’assurer un soutien mécanique des voies aériennes supérieures, mais elle ne permet pas de ventiler, c’est-à-dire de produire un volume courant chez le patient.

Si la VNI permet, lorsqu’elle est instaurée précocement, un ralentissement de la dégradation de la fonction respiratoire, celle-ci continue néanmoins de se détériorer progressivement, conduisant à une augmentation progressive de la dépendance ventilatoire avec un usage croissant de la VNI durant la journée.

Lors de l’application de la VNI diurne, on utilisera préférentiellement un masque nasal ou narinaire afin de permettre plus aisément au patient de parler et de manger. Le patient devra alors synchroniser sa parole et sa déglutition avec les cycles de la VNI, ces deux actions devant survenir durant l’expiration pour éviter les fuites buccales et les fausses routes induites par l’insufflation du ventilateur durant le temps inspiratoire. De même que, la nuit, l’usage d’une interface nasale ou narinaire ne sera pas possible en cas d’atteinte bulbaire sévère.

Avec l’évolution de la maladie et l’aggravation progressive de l’atteinte respiratoire, le patient va devenir, en vingt-quatre mois en moyenne, totalement dépendant de la VNI sans autonomie ventilatoire. Grâce aux avancées technologiques, il est actuellement possible, en l’absence d’événement aigu tel qu’un encombrement bronchique ou une pneumopathie d’inhalation, d’assurer une ventilation permanente par VNI pendant de nombreux mois supplémentaires.

En cas d’atteinte de la toux mise en évidence par une DEP toux inférieure à 270 L/min, il est nécessaire de proposer une aide mécanique à la toux (in/exsufflateur). Ce dispositif permet de produire le volume prétussif en appliquant une pression positive à haute intensité et à fort débit puis de favoriser l’expulsion en produisant une pression négative à haute intensité et à fort débit. Cette aide mécanique à la toux est couplée à des séances de kinésithérapie respiratoire plurihebdomadaires.
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