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Le site constitutif du 
centre de référence des 
maladies neuromuscu-
laires de l’hôpital univer-
sitaire Necker-Enfants 
Malades existe depuis le 
premier PNMR (Plan Na-
tional Maladies Rares) de 
2005 dans la continuité 
d’une consultation pluri-
disciplinaire préexistante 
et se distingue par une 
prise en charge médicale, 
chirurgicale et rééduca-

tive intégrée associée à 
une recherche de pointe. 
Les patients atteints de 
myopathie de Duchenne 
(DMD) sont systématique-
ment vus tous les six mois 
pour évaluer la progres-
sion de la maladie mais 
surtout afin de prévenir 
le plus précocement pos-
sible ses complications 
qu’elles soient cardiolo-
giques, respiratoires ou or-
thopédiques. Ce parcours 

de soins intègre égale-
ment des bilans ergothé-
rapiques qui permettent 
d’identifier les besoins des 
patients, de les orienter 
vers une prise en charge 
rééducative adaptée et 
de leur proposer des so-
lutions de compensation, 
d’aides à la mobilité ou 
encore d’aménagement 
scolaire et familial. Les bi-
lans cognitifs permettent 
quant à eux d’identifier les 
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Pr Isabelle Desguerre 
Neuropédiatre

troubles cognitifs néces-
sitant une remédiation ou 
des adaptations scolaires.  
Un soutien psychologique 
des familles leur est éga-
lement proposé dès le dia-
gnostic et tout au long du 
parcours de vie du patient, 
et une assistante sociale 
accompagne au besoin 
les familles dans leurs 
démarches auprès des 
MDPH.1

Cet accompagnement 
multidisciplinaire vise à 
offrir aux patients et à 
leurs familles une exper-
tise à chaque étape de leur 
suivi et une adaptation 
constante à l’évolution de 
leurs besoins. 
Sur le plan de la re-
cherche, les innovations 
partent toujours du pa-
tient. Qu’il s’agisse de 
projets cliniques ou de 
recherches fondamen-
tales, l’objectif est d’aider 

les patients à mieux vivre 
avec la maladie, à amélio-
rer leur qualité de vie et à 
identifier des approches 
thérapeutiques qui pour-
raient en modifier le pro-
nostic. A cette fin, le site 
constitutif du centre de ré-
férence des maladies neu-
romusculaires de l’hôpital 
universitaire Necker-En-
fants Malades travaille en 
étroite collaboration avec 
l’Institut Imagine et le 
Centre d’Investigation Cli-
nique pour permettre aux 
patients de bénéficier des 
thérapies innovantes en 
développement, mais aus-
si avec d’autres centres en 
France et en Europe dans 
le cadre de projets plus 
fondamentaux visant no-
tamment à mieux caracté-
riser les troubles cognitifs 
dans la DMD et à identifier 
de nouvelles modalités 
thérapeutiques. 

A l’ère de nouvelles thé-
rapies porteuses d’espoir, 
cette approche intégrée 
permet aux enfants et aux 
familles d’envisager un 
projet de vie dans l’intérêt 
premier de l’enfant.

ÉDITO
LE CRMR NECKER,  

un modèle de prise en charge pour la DMD
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Pouvez-vous nous décrire 
le parcours de soins des 
patients atteints de myo-
pathie de Duchenne au 
centre de Necker, ainsi que 
les défis auxquels vous 
êtes confrontées ?
Mme Carolin Wenzel :  Les 
patients sont vus deux fois 
par an : une fois pour un 
suivi général et une autre 
pour des bilans approfon-
dis incluant des examens 
cardiaques, respiratoires 
(EFR) et ergothérapiques. 
Ils bénéficient aussi d’une 
consultation neuro-ortho-
pédique pour surveiller 
les déformations comme 

la scoliose ou les pieds 
équins.1 Ces journées sont 
longues, souvent de 9h à 
18h, mais cela permet de 
regrouper les examens et 
d’éviter des déplacements 
multiples. 
Mme Céline Delavaud : 
Lorsque ce n’est pas pos-
sible, nous essayons de ré-
partir les examens sur les 
deux rendez-vous de l’an-
née. Cela garantit un sui-
vi annuel complet, tout en 
s’adaptant aux contraintes 
des familles. Nous pro-
grammons aussi les bilans 
cognitifs avec notre neu-
ropsychologue, et avons 
depuis peu une psycho-
logue dans l’équipe dis-
ponible si les familles en 
ressentent le besoin.  Nous 
planifions les rendez-vous 
au moins deux mois à 
l’avance, ce qui laisse le 
temps aux familles de nous 
signaler des indisponibi-
lités. Nous tenons aussi 
compte de leur situation : si 

les parents sont séparés, si 
la famille habite loin, ou si 
l’enfant prépare un examen 
scolaire. 
Mme Carolin Wenzel :  
Après plusieurs années, 
nous connaissons bien 
nos familles et leurs pré-
férences. Cela facilite l’or-
ganisation et permet de 
maintenir une relation de 
confiance. Par exemple, 
certains parents ont un 
jour préférentiel dans la 
semaine pour venir à l’hô-
pital, et nous essayons de 
nous y adapter.
Quels retours rece-
vez-vous des familles sur 
cette organisation ?
Mme Céline Delavaud : Les 
familles apprécient la dis-
ponibilité des équipes. Elles 
savent qu’elles peuvent 
nous joindre facilement en 
cas de problème, même en 
dehors des rendez-vous, 
y compris pour les pro-
blèmes du quotidien. Par 
exemple, récemment nous 

avons aidé une mère à 
résoudre un problème 
d’attelle provoquant des 
rougeurs au talon de son 
enfant. Ces échanges ren-
forcent leur confiance dans 
la prise en charge.
Mme Carolin Wenzel :  Nous 
sommes perçus comme un 
soutien de proximité. Même 
lorsque les enfants sont 
opérés dans un autre hôpi-
tal, comme à Saint-Joseph, 
nous restons impliqués. 
Les familles apprécient de 
sentir que nous les accom-
pagnons tout au long de 
leur parcours.
La transition vers les soins 
adultes est-elle un mo-
ment particulier dans ce 
parcours ?
Mme Céline Delavaud : Oui, 
nous la préparons avec les 
patients à partir de leurs 18 
ans et nous les adressons 
au centre de référence 
adulte en fonction de la 
proximité géographique ou 
en fonction des demandes 
des patients et de leurs pa-
rents. Par exemple nous or-
ganisons des consultations 
de transition avec l’hôpi-
tal de Garches vers l’âge 
de 18 ans. Cela permet 
aux patients de rencon-
trer leurs futurs médecin 
et infirmière coordinatrice 
accompagnés de leur mé-
decin référent actuel. Cette 

passation symbolique est 
essentielle pour instaurer 
une continuité dans les 
soins.
Mme Carolin Wenzel :  
Cette étape est souvent 
difficile pour les familles, 
car elles quittent une re-
lation de longue date avec 
l’équipe pédiatrique. Mais 
les besoins des patients 
évoluent, et cette transi-
tion est nécessaire pour 
répondre à leurs nouvelles 
problématiques, qu’elles 
soient médicales ou liées 
à leur insertion dans la vie 
adulte.2
Avez-vous mis en place des 
programmes spécifiques 
pour soutenir les familles 
dans leur quotidien ?
Mme Céline Delavaud : 
Nous avons initié des ses-
sions d’éducation théra-
peutique en partenariat 
avec le centre de référence 
du polyhandicap sur le por-
tage des enfants. Lorsque 
les enfants grandissent, 
cela devient une source de 
difficultés physiques pour 
les parents. Ces ateliers, 
réalisés avec des kiné-
sithérapeutes et des er-
gothérapeutes, proposent 
des techniques pour évi-
ter les maux de dos ou les 
blessures. Les parents sont 
ravis de pouvoir échan-
ger avec d’autres familles 

COORDINATION du parcours de soins pour 
les patients atteints de DMD à Necker 

POINT DE VUE/ 
De l’infirmière de coordination  

confrontées aux mêmes 
défis.
Mme Carolin Wenzel :  
Ces échanges permettent 
aussi d’explorer des solu-
tions comme l’utilisation de 
lève-malades ou de rails. 
Nous espérons organiser 
ces sessions deux fois par 
an et développer d’autres 
programmes à l’avenir, 
comme des ateliers de 
massage pour prévenir les 
rétractions musculaires.
Un dernier mot sur votre 
engagement auprès des 
patients atteints de DMD ?
Mme Carolin Wenzel et 
Mme Céline Delavaud : Nous 
nous efforçons d’adapter 
notre prise en charge à 
leurs besoins et leurs si-
tuations spécifiques. Nous 
les accompagnons dans les 
moments difficiles comme 
dans les petites victoires 
du quotidien.

”

POINT DE VUE/De l’assistante 
médico-administrative 
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Nous connaissons 
bien nos familles et 
leurs préférences. 
Cela facilite l’orga-
nisation et permet 
de maintenir une re-
lation de confiance. 

“

”

Mme Céline 
Delavaud-Zak  
Infirmière 
coordinatrice

Nous faisons en 
sorte que les  
familles ne se  
sentent jamais 
seules face à la 
maladie. C’est cette 
proximité qui fait 
toute la différence. 

“
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Comment se structure la 
prise en charge des patients 
atteints de DMD à Necker ? 
Pr Isabelle Desguerre :  La 
prise en charge commence 
avec l’annonce du diagnos-
tic qui résonne souvent 
pour les familles « comme 
un coup de tonnerre dans 
un ciel serein ». S’en suivent 
une prise en charge géné-
tique, incluant le conseil gé-
nétique, et la mise en place 
d’un suivi régulier qui né-
cessite une pleine adhésion 
des parents. Un accompa-
gnement psychologique est 
aussi proposé à la famille 
dès l’annonce.1 
Dr Christine Barnérias : 
Ensuite l’objectif est de dé-
marrer rapidement une 
prise en charge multidisci-
plinaire pour instaurer une 

rééducation motrice d’une 
part, et une surveillance ré-
gulière des complications 
cardiaques et respiratoires 
d’autre part, pour les traiter 
le plus précocement pos-
sible.1 Dès l’âge de 6-7 ans, 
des corticoïdes sont admi-
nistrés pour ralentir la perte 
motrice liée à la fibrose 
musculaire.  Le traitement 
préventif des complications 
cardiaques est quant à lui 
généralement initié vers 
l’âge de 10 ans.1 Un autre 
aspect central du suivi est 
l’évaluation des troubles co-
gnitifs à l’aide de bilans dès 
l’âge de 6 ans et la mise en 
place, si nécessaire, d’une 
prise en charge adéquate 
avec de l’orthophonie ou 
l’adaptation de la scolari-
té. Le suivi nutritionnel et 
orthopédique devient par-
ticulièrement important à 
l’adolescence. C’est une pé-
riode où les complications 
comme la scoliose et des 
déformations des pieds ap-
paraissent, nécessitant le 
recours à la chirurgie. Des 
pertes de poids significa-
tives peuvent survenir, né-

cessitant la mise en place 
d’une sonde gastrique ou 
d’une gastrostomie. La prise 
en charge en MPR complète 
ces interventions en vue de 
mettre en place une com-
pensation de la marche et 
des aides techniques pour 
les membres supérieurs. 
Comment cette prise en 
charge a-t-elle évolué avec 
le temps ?
Dr Christine Barnérias : La 
prise en charge de la DMD 
a considérablement évolué 
avec des gains majeurs en 
termes d’espérance de vie3 
principalement dus à trois 
facteurs : le soutien ventila-

toire précoce4, la prévention 
des troubles cardiaques et 
la prise en charge orthopé-
dique du rachis à l’adoles-
cence. Ces interventions ont 
aussi permis d’améliorer la 
qualité de vie des patients. 
Cependant, un des défis ma-
jeurs reste la gestion des 
aspects psychologiques : 
vivre avec une maladie dé-
générative, c’est perdre des 
capacités en continu. Aussi 
le parcours émotionnel des 
patients et des familles est 
complexe, et il est essentiel 
de les soutenir dans cette 
épreuve. 
Pr Isabelle Desguerre :  
C’est pourquoi nous avons 
un poste d’infirmière de 
coordination thérapeutique 
et un poste de psychologue 
dédié à l’accompagnement 
parental. Ce soutien psy-
chologique est d’autant plus 
crucial quand les parents 
doivent faire face à des 
choix difficiles, parfois sans 
repères, comme inclure leur 
enfant dans un essai cli-
nique. Il vise à les aider et à 
vivre avec ces décisions, en 
leur offrant une oreille at-
tentive avant et après.
Quelles sont les recherches 
sur la DMD conduites à 
Necker ? 
Pr Isabelle Desguerre :  À 

Necker, nous menons nos 
travaux de recherche sur la 
DMD avec deux principaux 
instituts : l’Institut Hospita-
lo-Universitaire Imagine et 
l’Institut Necker Enfants Ma-
lades (INEM). L’IHU Imagine 
est adossé au Centre d’In-
vestigation Clinique (CIC) 
habilité aux essais cliniques 
pour les différentes ap-
proches de thérapie génique. 
Actuellement, environ 80 
protocoles d’essais cli-
niques, académiques et in-
dustriels, sont en cours à 
Necker, y compris pour la 
DMD. D’autre part, nous me-
nons également des études 
académiques. Par exemple, 
l’étude européenne BIND5, 
dans laquelle nous avons 
inclus 45 enfants atteints de 
DMD, qui explore les liens 
entre génétique et troubles 
neurocognitifs à l’aide de 
l’imagerie cérébrale. Avec 
le centre de Montpellier, 
l’équipe universitaire de Na-
thalie Angeart MC2lab et l’ 
Institut NeuroPSI - UMR9197 
de Cyrille Vaillend , nous 
poursuivons nos travaux 
dans ce domaine de la co-
gnition, et plus précisément 
des troubles du spectre de 
l’autisme dans un projet 
soutenu par l’AFM-Téléthon, 
impliquant des modèles 

LA PRISE EN CHARGE des patients  
et la recherche sur la DMD à Necker

animaux, des évaluations 
cognitives, des analyses de 
l’électrorétinogramme, de 
l’imagerie cérébrale et de la 
remédiation afin de mieux 
caractériser ces troubles 
cognitifs en lien avec le gé-
notype des patients. 
Dans un autre projet trans-
lationnel ANR 2024 ADi-
MD-CURE, nous collaborons 
avec l’hôpital Henri-Mon-
dor et l’unité IMRB INSERM 
U955, sur l’analyse trans-
criptomique de muscles de 
patients DMD issus de notre 
banque de myoblastes et les 
possibilités de régulation de 
l’inflammation dans les mus-
cles affectés par la DMD. 
Enfin, nous coordonnons le 
registre français des dys-
trophinopathies DYS qui 
recueille des données de 
vie réelle chez plus de 1200 
patients et nous permet de 
disposer d’une base de don-
nées unique pour mener 
des recherches approfon-
dies sur l’histoire naturelle 
de la maladie ou suivre les 
patients ayant bénéficié de 
thérapies innovantes. 

POINT DE VUE/ 
Du neuropédiatre

POINT DE VUE/Du neuropédiatre ”
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Un des défis ma-
jeurs reste la ges-
tion des aspects 
psychologiques :  
vivre avec une 
maladie dégénéra-
tive, c’est perdre 
des capacités en 
continu. 

“

Pr Isabelle 
Desguerre 
Neuropédiatre

L’annonce du  
diagnostic résonne 
souvent pour les 
familles comme un 
coup de tonnerre 
dans un ciel  
serein. ”

“
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Quels sont les princi-
paux enjeux de la prise en 
charge respiratoire des 
patients atteints de DMD ?
Dr Lucie Griffon : L’enjeu 
majeur est d’assurer un 
suivi respiratoire régulier, 
même à un stade précoce 
où les enfants sont asymp-
tomatiques car l‘atteinte 
respiratoire peut-être si-
lencieuse.1 L’objectif est de 
prévenir les complications 
pulmonaires liées à l’insuf-
fisance respiratoire restric-
tive, causée par la faiblesse 
des muscles respiratoires. 
Progressivement, cette 
insuffisance entraîne une 
perturbation des échanges 
gazeux avec une hyper-
capnie d’abord pendant le 

sommeil (hypoventilation 
nocturne) puis à un stade 
avancé de la maladie une 
hypercapnie à l’éveil la 
journée. Lorsque les mus-
cles expiratoires sont at-
teints, il peut y avoir une 
faiblesse de la toux, ce qui 
peut majorer le risque d’in-
fection respiratoire. 
Quelle stratégie est mise 
en place pour détecter les 
signes précoces de cette 
atteinte ?
Dr Lucie Griffon : Dès l’âge 
de 5 ans, si l’enfant est ca-
pable de coopérer et de 
souffler correctement¹, 
nous réalisons des ex-
plorations fonctionnelles 
respiratoires (EFR) pour 
mesurer les volumes pul-
monaires et la force des 
muscles respiratoires. L’in-
suffisance respiratoire est 
cependant mieux détectée 
pendant le sommeil, grâce 
à la polysomnographie. En 
effet, la nuit, les muscles 
sont au repos, ce qui ag-
grave l’hypoventilation. Cet 
examen nous permet de re-
pérer des troubles respira-
toires avant même que les 
symptômes diurnes n’ap-

paraissent. La polysomno-
graphie doit être réalisée à 
des moments clés, comme 
après la perte de la marche 
ou avant une chirurgie de 
scoliose, quand les dé-
formations thoraciques 
peuvent aggraver les diffi-
cultés respiratoires.
Comment gérez-vous une 
atteinte respiratoire lors-
qu’elle est détectée ?
Dr Lucie Griffon : Si une 
hypoventilation nocturne 
est identifiée, nous instau-
rons une ventilation non 
invasive.1 Cette technique 
utilise une machine qui 
envoie de l’air dans les 
poumons via un masque 
nasal, augmentant ainsi le 
volume respiratoire. L’ob-
jectif est de réduire l’hy-
percapnie, améliorer la 
qualité du sommeil et pré-
server l’énergie de l’enfant. 
Bien que cette solution 
soit parfois perçue comme 
contraignante, elle est sou-
vent bien acceptée une fois 
que les enfants ressentent 
ses bénéfices : un meilleur 
sommeil, moins de fatigue 
et un confort respiratoire 
accru.

Quels sont les effets à long 
terme de cette ventilation ?
Dr Lucie Griffon : Elle amé-
liore significativement la 
qualité de vie et la survie 
des patients.4 En réduisant 
la dépense énergétique liée 
à la respiration, elle aide 
aussi à prévenir la dénutri-
tion, un problème fréquent 
dans les stades avancés 
de la maladie. La ventila-
tion, combinée à un suivi 
régulier, permet de retar-
der l’apparition de compli-
cations graves, comme les 
infections ou l’encombre-
ment lié à une faiblesse de 
la toux. 
Quelles innovations 
techniques facilitent au-
jourd’hui cette prise en 
charge ?
Dr Lucie Griffon : Les 
équipements actuels sont 
beaucoup plus adaptés à la 
pédiatrie. Les ventilateurs 
sont plus compacts et 
transportables, ce qui per-
met aux enfants de conser-
ver une vie active, même 
avec une ventilation diurne. 
Nous utilisons aussi des 
dispositifs comme la ven-
tilation à pièce buccale, qui 
évite le port constant d’un 
masque. Cette méthode, 
idéale pour parler ou man-
ger sans essoufflement, 
offre une grande flexibilité 
et améliore encore l’auto-

nomie des patients.
Existe-t-il d’autres traite-
ments spécifiques à l’at-
teinte respiratoire dans la 
DMD ?
Dr Lucie Griffon : À ce jour, 
il n’y a pas de traitement 
médicamenteux pour cibler 
directement les muscles 
respiratoires. Les avancées 
se concentrent principa-
lement sur la technologie 
des dispositifs de ventila-
tion. Les vraies perspec-
tives d’amélioration ré-
sident dans les nouvelles 
thérapies, mais leur impact 
sur l’atteinte respiratoire 
reste encore à évaluer.
Quelles seraient les pro-
chaines étapes pour opti-
miser la prise en charge 
respiratoire ?
Dr Lucie Griffon : Nous de-
vons continuer à sensibili-
ser sur l’importance d’un 
suivi respiratoire précoce, 
même en l’absence de 
symptômes. Les technolo-
gies de ventilation évolue-
ront certainement, mais la 
clé reste dans la détection 
et l’intervention avant l’ap-
parition des complications. 
À long terme, les thérapies 

LA PRISE EN CHARGE RESPIRATOIRE 
des patients atteints de DMD

curatives, comme la thé-
rapie génique, pourraient 
transformer le paysage de 
la prise en charge globale 
de la DMD.
Un dernier mot sur votre 
expérience auprès de ces 
patients ?
Dr Lucie Griffon : La prise 
en charge respiratoire 
dans la myopathie de 
Duchenne a considérable-
ment évolué. Aujourd’hui, 
nous pouvons offrir à ces 
enfants non seulement 
une meilleure qualité de 
vie, mais aussi des années 
supplémentaires avec un 
confort accru. C’est un défi 
quotidien, mais les progrès 
réalisés nous poussent à 
continuer d’innover et d’ac-
compagner au mieux ces 
familles.

INTERVIEW/ 
Du pneumopédiatre  
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  Dr Lucie Griffon 
Pneumopédiatre

Notre objectif est 
de détecter et de 
prendre en charge 
l’atteinte respira-
toire le plus 
précocement pos-
sible car elle est 
silencieuse 
et progressive.

”
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sur la DMD
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Quelles sont vos princi-
pales missions auprès des 
patients atteints de DMD ?
Mme Anaïs Hervé : Nous in-
tervenons principalement 
pour réaliser des bilans et 
accompagner les patients 
dans le choix d’aides tech-
niques. Pendant la phase 
où les enfants sont en-
core marchants, nous ef-
fectuons des évaluations 
motrices, comme le test de 
marche, et identifions leurs 
besoins spécifiques, notam-
ment scolaires.1 À Necker, 
nous ne faisons pas de ré-
éducation, mais des bilans 
en vue d’une orientation 
vers des ergothérapeutes 

libéraux ou des structures 
types SESSAD, CAMSP, des 
psychomotriciens ou des 
orthophonistes. 
Mme Élodie Deladrière : Lors 
de la perte de la marche, 
notre rôle devient essentiel 
pour anticiper et préparer 
cette transition. Cela inclut 
le choix du fauteuil roulant, 
son installation et les ajus-
tements nécessaires pour 
garantir un bon positionne-
ment. Nous pouvons aussi 
intervenir ponctuellement 
sur les aides techniques 
de compensation pour les 
membres supérieurs. 
Comment travaillez-vous 
avec les structures ex-
ternes comme les SESSAD 
ou CAMSP ?
Mme Anaïs Hervé : Nous 
réalisons un lien ponc-
tuel avec ces structures 
lorsque c’est nécessaire. 
Par exemple, si un profes-
sionnel signale des besoins 
spécifiques, nous prenons 
contact pour échanger sur 
la prise en charge. Cepen-

dant, comme nous voyons 
les patients moins fré-
quemment que les ergo-
thérapeutes libéraux ou les 
équipes en SESSAD, ces 
professionnels assurent 
généralement un suivi plus 
régulier et adapté à leur 
quotidien.
Mme Élodie Deladrière : 
Les professionnels en ex-
terne, notamment les ergo-
thérapeutes libéraux, ont 
souvent une vision plus fine 
des besoins des enfants à 
domicile ou à l’école. Nous 
collaborons avec eux pour 
transmettre nos bilans ou 
pour coordonner certains 
essais de matériel.
Quels outils ou tests utili-
sez-vous pour évaluer les 
patients ?
Mme Élodie Deladrière : 
Le test des 6 minutes de 
marche est systématique-
ment réalisé chez les en-
fants encore marchants 
et nous permet d’antici-
per la perte de la marche. 
Nous utilisons également 

des outils standardisés 
comme la MFM (Mesure 
de la Fonction Motrice) ou 
la NSAA (North Star Am-
bulatory Assessment) qui 
évalue des tâches comme 
monter une marche, se 
relever du sol ou tenir sur 
un pied.1 Ces évaluations 
nous permettent de suivre 
l’évolution de la maladie et, 
dans certains cas, de ré-
pondre aux exigences de 
protocoles cliniques.
Mme Anaïs Hervé : Pour les 
patients non-marchants, 
la Performance of Upper 
Limb (PUL) peut être utili-
sée pour évaluer la fonction 
des membres supérieurs.6 
Cependant, les bilans choi-
sis dépendent des indica-
tions des médecins et des 
besoins de l’enfant. 
Quelles sont les innovations 
qui impactent votre travail 
en ergothérapie ?
Mme Anaïs Hervé : Nous 
observons une diversifica-
tion des moyens de dépla-
cement, comme les trotti-
nettes électriques ou celles 
avec selle, qui sont parfois 
une alternative aux fauteuils 
roulants pour les enfants en 
début de perte de mobilité. 
Ces solutions peuvent être 
perçues comme moins stig-
matisantes, bien qu’elles ne 
soient pas toujours prises en 
charge par la sécurité sociale.

Mme Élodie Deladrière : 
Concernant les aides tech-
niques pour les membres 
supérieurs, les évolutions 
technologiques sont nom-
breuses, mais elles sont 
plutôt proposées par des 
professionnels en libéral 
qui ont un contact plus fré-
quent avec les patients.
Comment intégrez-vous 
les besoins scolaires ou 
domestiques dans vos éva-
luations ?
Mme Anaïs Hervé : Pour 
les enfants ayant des diffi-
cultés à l’école, nous pro-
posons des outils simples 
comme des stylos ergono-
miques ou des adaptations 
faciles à trouver. Nous 
faisons également des 
recommandations pour 
aménager le domicile via 
des téléconsultations, une 
alternative utile lorsque 
nous ne pouvons pas effec-
tuer de visites à domicile.
Mme Élodie Deladrière : 
Nous collaborons parfois 
avec les familles et les 
revendeurs d’aides tech-
niques pour organiser des 
essais à distance, notam-
ment pour les fauteuils 
roulants ou autres équipe-
ments. Ces échanges sont 
particulièrement utiles 
pour ajuster le matériel 
sans nécessiter un dépla-
cement à l’hôpital.

LA PRISE EN CHARGE  
ERGOTHÉRAPIQUE  
des patients atteints de DMD

Un dernier mot sur vos mis-
sions auprès des patients 
atteints de DMD ?
Mme Anaïs Hervé : Notre 
rôle est surtout d’évaluer et 
d’accompagner les familles 
dans des choix essentiels 
pour leur quotidien. Bien que 
nous soyons moins présents 
que les équipes externes, 
nous restons une ressource 
importante pour orienter les 
patients vers les solutions 
les plus adaptées.
Mme Élodie Deladrière : 
Nous sommes là pour sou-
tenir ces enfants et leurs 
familles à travers les étapes 
clés de leur maladie. Chaque 
situation est unique, et notre 
objectif est d’apporter des 
solutions pratiques et hu-
maines pour améliorer leur 
qualité de vie.

POINT DE VUE/De l’ergothérapeute

POINT DE VUE/ 
De l’ergothérapeute

”

Mme Anaïs 
Hervé  
Ergothérapeute 

La diversification  
des moyens de  
déplacement permet 
de proposer des  
alternatives moins 
stigmatisantes que  
le fauteuil roulant. 

“

Mme Élodie 
Deladrière   
Ergothérapeute 

Nous sommes là 
pour soutenir ces 
enfants et leurs 
familles à travers 
les étapes clés de 
leur maladie. ”
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Quel accompagnement 
psychologique est propo-
sé aux familles de patients 
atteints de DMD en parti-
culier lors de l’annonce du 
diagnostic ?
Mme Sophie Bousange : 
Je suis psychologue clini-
cienne au sein du centre 
de référence des maladies 
neuromusculaires. Je ren-
contre les familles suite 
à l’annonce du diagnos-
tic, puis tout au long du 
suivi de l’enfant, en fonc-
tion de leurs besoins, des 
besoins identifiés par un 
des membres de l’équipe 
pluridisciplinaire et des 
grandes étapes de la ma-
ladie. Je propose des en-
tretiens en présentiel ou 
à distance dont l’objectif 
est d’offrir aux enfants et 

à leurs parents un espace 
d’écoute et de réflexion 
pour les aider à vivre avec 
la maladie. L’annonce de 
la maladie, à cause de sa 
portée traumatique et des 
représentations qu’elle 
convoque chez les parents, 
est un moment crucial de 
l’accompagnement des fa-
milles. Mon rôle est de les 
aider à transformer ces re-
présentations souvent très 
négatives et à réinvestir 
un projet de vie pour leur 
enfant et leur famille. Mes 
entretiens consistent éga-
lement à identifier des diffi-
cultés psycho-affectives de 
l’enfant.
Sur le plan neuropsycho-
logique, quelle est la prise 
en charge des enfants at-
teints de DMD, et comment 
sont évaluées leurs capa-
cités cognitives ?
Mme Sarah Poncet : La 
myopathie de Duchenne 
peut être associée à 60% 
des cas environ à des dif-
ficultés d’apprentissages 
qui se précisent souvent 
vers l’âge de 6 ans. Les 
troubles cognitifs existant 

ne touchent pas tous les 
enfants, cela dépend de 
l’expression de la dystro-
phine dans le cerveau et le 
cervelet, ainsi que du type 
de mutation. L’atteinte co-
gnitive va de la déficience 
intellectuelle modérée à 
des difficultés spécifiques 
d’apprentissage (dyslexie, 
dysgraphie, dyscalculie) en 
passant par des troubles 
du langage (oral et écrit), 
de la mémoire, de l’atten-
tion avec ou sans hyperac-

tivité, des fonctions exé-
cutives ; certains garçons 
présentent également des 
troubles de la communi-
cation et des interactions 
sociales. En tant que neu-
ropsychologue, j’interviens 
donc systématiquement 
pour réaliser des bilans 
cognitifs, idéalement avant 
l’entrée en primaire. L’ob-
jectif est de repérer pré-
cocement les difficultés 
potentielles qui pourraient 
compliquer leur parcours 
scolaire. Ces bilans, qui re-
posent sur l’utilisation d’ou-
tils standardisés comme 
les échelles de Wechsler, 
permettent d’évaluer les 
grandes fonctions cogni-
tives (efficience intellec-
tuelle, mémoire, attention, 
etc.) et de détecter d’éven-
tuels troubles cognitifs ou 
comportementaux. Cette 
évaluation nous aide à 
mieux comprendre les dif-
ficultés spécifiques de l’en-
fant et à proposer des inter-
ventions les plus adaptées 
possibles à son profil pour 
en limiter l’impact au quo-
tidien. Mon intervention se 
fait en collaboration avec 
les autres professionnels 
susceptibles d’intervenir 
dans la prise en charge de 
l’enfant (orthophoniste, er-

gothérapeute, psychomo-
tricien).
Comment le suivi évolue 
à mesure que les enfants 
grandissent et que la ma-
ladie progresse ?
Mme Sophie Bousange : 
Le suivi que je propose 
se personnalise selon les 
étapes de la maladie et 
les difficultés rencontrées 
par l’enfant et sa famille. 
L’accompagnement psy-
chologique est primordial 
à des moments clés de la 
vie tels que l’entrée dans 
l’adolescence ou de l’évo-
lution de la maladie, tels 
que la perte progressive 
de la marche, la chirurgie 
du dos, ou encore au mo-
ment de la transition vers 
le secteur adulte. À chaque 
étape, il peut y avoir une 
reviviscence du choc initial 
pour la famille et l’émer-
gence d’angoisses chez 
l’enfant ou l’adolescent qui 
nécessitent un suivi psy-
chologique. L’adolescence, 
notamment, est marquée 
par des enjeux complexes 
liés à l’entrée dans la pu-
berté et la dépendance qui 
s’accroît.
Mme Sarah Poncet : Il s‘agit 
de rester vigilant à l’évo-
lution de chaque enfant 
pour déterminer si de nou-

LE SUIVI PSYCHOLOGIQUE  
des patients atteints de DMD

veaux questionnements 
ou difficultés émergent 
en grandissant, et vérifier 
comment il s’adapte face à 
des exigences scolaires et 
sociales qui augmentent. 
D’autres évaluations neu-
ropsychologiques peuvent 
alors être nécessaires, no-
tamment à certains mo-
ments clefs (entrée au col-
lège, examens, orientation 
dans le secondaire, etc.), 
ou avant, si l’enseignant 
ou les parents nous font 
part d’éléments qui les in-
terpellent. Cela permet de 
proposer de nouvelles stra-
tégies pour soutenir ces 
enfants dans leur parcours 
scolaire (aménagements 
pédagogiques, mise en 
place d’une AESH ou d’un 
PPS) et aussi de médiatiser 
auprès des enseignants les 
difficultés rencontrées.

POINT DE VUE/ 
De la psychologue clinicienne   

POINT DE VUE/De la neuropsychologue”

PA R TA G E  D ’ E X P É R I E N C E  D U  C E N T R E  D E
R É F É R E N C E  M A L A D I E S  N E U R O -  M U S C U L A I R E S

N O R D / E S T / Î L E - D E - F R A N C E  S I T E  C O N S T I T U T I F,
H Ô P I T A L  N E C K E R - E N F A N T S  M A L A D E S ,  P A R I S

  

Mme Sarah 
Poncet 
Psychologue 
clinicienne et 
neuropsycho-
logue  

Notre objectif est 
de faire le lien 
entre l’enfant,  
sa famille, les  
différents profes-
sionnels impliqués 
et l’école pour  
lui permette  
d’exprimer le plein 
potentiel de ses 
capacités. 

“

Mme Sophie 
Boursange 
Psychologue 
clinicienne, PhD

Pour qu’un enfant 
aille bien, il est 
essentiel que ses 
parents aillent 
bien.

“
”
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Le registre DYS7 est un en-
trepôt de données national 
unique dédié aux dystro-
phinopathies, dont la DMD. 
Il est le fruit d’une colla-
boration entre l’AFM-Télé-
thon, responsable de l’hé-
bergement des données, et 
la filière FILNEMUS ; il est 
pleinement opérationnel 
depuis 2019 et rassemble 
les données cliniques, géné-
tiques et de suivi de plus de 
1 200 patients, majoritaire-
ment des enfants, issus de 
tous les centres de référence 
de la filière FILNEMUS.
Le registre documente 
l’histoire naturelle de la 
maladie et l’impact des 
thérapies innovantes sur 
le long terme. Les informa-
tions recueillies incluent 
des scores moteurs comme 
le test des 6 minutes de 
marche, la MFM (Mesure 
de la Fonction Motrice), et 
la NSAA (North Star Ambu-
latory Assessment). À cela 
s’ajoutent des données 
sur la fonction respiratoire 
(capacité vitale) et les pa-
ramètres cardiaques, no-
tamment la fraction d’éjec-
tion du ventricule gauche. 
Des champs spécifiques 

couvrent également la co-
gnition, les complications 
neuro-orthopédiques, et 
les aspects scolaires ou 
psychologiques.
Une équipe de cinq ARC 
(Attachés de Recherche 
Clinique) se déplace régu-
lièrement dans les centres 
de référence pour recueillir 
et mettre à jour les infor-
mations. Chaque donnée 
génétique est validée par 
des curatrices molécu-
laires basées à Cochin et 
Montpellier, garantissant 
une qualité irréprochable. 
Avec un COPIL scientifique 
tous les 3 mois et un CO-
MOP mensuel, ce proces-
sus collaboratif permet une 
couverture nationale avec 
une mise à jour régulière 
des données. Il est géré 
par une équipe informa-
tique de l’AFM-Téléthon ; le 
Pr Desguerre en assure la 
responsabilité scientifique 
et coordonne le travail des 
ARC. Le registre suit les pa-
tients traités par thérapies 
innovantes sur le moyen 
et le long terme (1 mois, 
6 mois, plusieurs années). 
Cependant, les données 
de la phase aiguë, comme 

les effets secondaires im-
médiats, sont collectées 
localement par le médecin 
prescripteur, car elles né-
cessitent une surveillance 
rapide et spécifique. Le 
registre est en revanche 
un référent clé pour les 
agences sanitaires, telles 
que la HAS et l’ANSM, pour 
évaluer l’impact à long 
terme des traitements.
Le registre DYS vise à :
•  Documenter l’histoire 

naturelle de la maladie 
et les corrélations géno-
types/phénotypes.

•  Évaluer l’efficacité et la 
sécurité des thérapies in-
novantes.

•  Offrir une ressource ou-
verte à la recherche aca-
démique et aux labora-
toires pharmaceutiques 
pour répondre à des 
questions spécifiques.

Avec une couverture natio-
nale et une vision prospec-
tive, le registre DYS s’im-
pose comme un pilier dans 
la recherche sur les dys-
trophinopathies, offrant un 
aperçu complet de l’impact 
des innovations thérapeu-
tiques et des soins sur ces 
maladies complexes.

LE REGISTRE FRANÇAIS 
des Dystrophinopathies (DYS) : un outil essentiel 
pour la recherche et le suivi des patients
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