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Résumeé

Le terme dystonie désigne un symptome, mais égale-
ment un groupe de maladies héréditaires ou acquises.
Sa prévalence dans la population générale est esti-
mée entre 15 a 30/100 000/an. Elle est inconnue chez
I'enfant. La “paralysie cérébrale” (cerebral palsy) est la
principale cause de dystonie de I'enfant, mais les dys-
tonies génétiques sont le plus souvent a début pédia-
trique et peuvent mettre en jeu le pronostic vital et
fonctionnel de I'enfant. Leur identification et la prise en
charge précoce modifient le pronostic a long terme, en
particulier si une stimulation cérébrale profonde peut

étre proposée.

Définition

La dystonie est un trouble du
mouvement défini comme une
« contraction musculaire to-
nique, involontaire intermittente
ou soutenue, entrainant des mou-
vements répétitifs de torsion et/
ou des postures anormales ». Elle
provoque des co-contractions de
muscles agonistes et antagonistes.
Elle peut étre initiée ou aggravée
par les mouvements volontaires et/
ou des stimuli variés, diffuser vers
d’autres muscles (overflow), étre
diminuée ou disparaitre grace a des
gestes antagonistes ou propriocep-
tifs. Dans le sommeil, nous notons
une complete résolution des signes.
Elle peut affecter une seule partie du
corps (dystonie focale) ou plusieurs
régions. Nous parlons de dystonie
généralisée lorsqu’elle implique
le tronc et au moins deux autres
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Abstract
Childhood dystonia

The term dystonia refers to a symptom but also a
group of inherited or acquired diseases. Its preva-
lence in the general population is estimated between
15 and 30 /100,000/ year. It is unknown in children.
“Cerebral palsy”is the primary cause of child dystonia,
but genetic dystonia is most often early pediatric and
may involve the child's vital and functional prognosis.
Their identification and early management change
the long-term prognosis, especially if Deep Brain Sti-

mulation can be proposed.

parties du corps.

La dystonie est parfois associée
a d’autres types de mouvements
anormaux tels que des trem-
blements, une
des myoclonies ou un syndrome
parkinsonien.

choréoathétose,

Lorsque le mouvement anor-
mal prédominant est la dysto-
nie, ce terme désigne la maladie
dont origine peut étre acquise ou

héréditaire.

Physiopathologie

Sur le plan physiopathologique,
les mécanismes responsables de la
dystonie restent encore mal com-
pris a ce jour. La disparité des pré-
sentations cliniques et/ou étiologie
oblige a envisager des mécanismes
physiopathologiques multiples in-
tervenant a différents niveaux du

systéme nerveux central. Plusieurs
études chez I’animal et I’humain
ont permis de retenir lanotion d’une
pathologie de réseaux neuronaux
(Network disorder) entrainant un
dysfonctionnement des boucles de
contrdle des fonctions motrices et
sensori-motrices “cortex/ganglions
de la base/cervelet/tronc cérébral/
thalamus” et plus uniquement des
ganglions de la base. Parmi les dif-
férentes hypothéses évoquées sont
retenues une mauvaise intégration
sensori-motrice ainsi qu’une dés-
organisation spatiale et temporelle
des activités neuronales impliquées
dans le contrdle du mouvement.
Elles se traduiraient par une perte
d’inhibition de la fonction motrice
“Surround inhibition” et condui-
rait a ’activation désorganisée (co-
contraction) et excessive de groupes
musculaires [1].

NEUROLOGIES * AVRIL 2021 + VOL. 24 + NUMERO 237



Orientation diagnostique
devant une dystonie
de I'enfant

Classification et causes
génétiques principales

En 2013, Albanese a proposé une
classification des dystonies fondée
sur la clinique et I’étiologie (Tab. 1) [2].
L’interrogatoire, ’examen neurolo-
gique avec analyse sémiologique des
mouvements anormaux, l’examen
somatique global et le plus souvent
une IRM cérébrale sont les éléments
indispensables pour s’orienter de-
vant un patient dystonique. Nous
distinguons schématiquement les
dystonies héréditaires (d’origine gé-
nétique supposée ou confirmée), et
secondaires (acquises fixées ou pro-
gressives, ces derniéres pouvant ce-
pendant étre d’origine génétique...).
Le bilan étiologique sera orienté en
fonction de cette classification.

>Dystonies primaires

Pas d’autres mouvements anor-
maux associés (en dehors du
tremblement), pas d’autre signe
neurologique ; les examens d’ima-
gerie (IRM) sont normaux. Elles
sont d’origine génétique supposée
ou prouvée, avec souvent une hété-
rogénéité familiale et une péné-
trance variable. Elles apparaissent
le plus souvent dans ’enfance et
ont tendance a la généralisation. La
plus connue est la DYT1 (dystonie
musculaire déformante).

>Dystonies primaires « plus »

D’autres mouvements anormaux
(myoclonies, mouvements cho-
réiques, parkinso-
nien...), des troubles cognitifs et
des atteintes extra-neurologiques

syndrome

peuvent étre présents. En font par-
tie les dystonies dopasensibles et
la dystonie myoclonique (DYT11).
Des anomalies dans le gene KMT2B
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Tableau 1 - Classification des dystonies[2].

Axe |. Caractéristiques cliniques

Caractéristiques cliniques de la dystonie

Age de début

Néonatal (naissance-2 ans)

Enfance (3-12 ans)

Adolescence (13-20 ans)

Jeune adulte (21-40 ans)

Adulte tardif (> 40 ans)

Distribution corporelle

Focale

Segmentaire

Multifocale

Généralisée (avec ou sans implication des
membres inférieurs)

Hémidystonie

Caractéristiques
temporelles

Progressionde | Fixée

la maladie Progressive
Permanente
o Liée alaction
Variabilité

Diurne

Paroxystique

Signes associés

Dystonie isolée ou
combinée avec un autre
mouvement anormal

Dystonie isolée

Dystonie combinée

Association a d'autres
signes neurologiques ou
somatiques

Syndrome parkinsonien, pyramidal, cérébelleux...
atteinte d'un organe non neurologique (ceil, rein,
foie...)

Axe Il. Etiologie

Atteinte du systeme
nerveux central

Existence de Iésions dégénératives

Existence de lésions structurelles (souvent fixées)

Pas de Iésion

Héritée ou acquise

Autosomique dominante

Autosomique récessive

Héritée D
Liéeal'X

Mitochondriale

Lésion cérébrale périnatale

Infection

Drogue

Toxique

Acquise -
Vasculaire

Néoplasique

Lésion cérébrale acquise

Psychogéne

Sporadique

Idiopathique

Familiale




semblent étre ’'une des causes prin-
cipales de dystonie progressive de
Penfant (dystonie généralisée avec
atteinte cervico-faciale et apho-
nie progressive chez l’enfant, en
association a d’autres mouvements
anormaux et a des troubles cognitifs
inconstants) [3].

>Dystonies et dyskinésies
paroxystiques

D’origine génétique (par ex-muta-
tion dans ADCY5).

>Dystonies secondaires

acquises « fixées »

Séquelles de prématurité, d’AVC,
ictére nucléaire, traumatisme, in-
fection... Les IRM montrent des
anomalies typiques, I’atteinte n’est
pas progressive. Ce sont les plus
fréquentes chez I’enfant.

>Dystonies secondaires progres-
sives sur maladie hérédodégé-
nérative et/ou métaboliques

PKAN, acidurie glutarique, Lesch
Nyhan, Wilson, Huntington, mala-
dies mitochondriales leucodystro-
phies, SEP...

>Dystonies post-médica-
menteuses (en particulier
post-neuroleptiques)
Rares chez ’enfant.

>Dystonies fonctionnelles

Doivent amener a rechercher des
abus sexuels, dont la fréquence est
sous-estimée. Elles sont exception-
nelles avant 10 ans.

Particularités cliniques

de I'enfant

Chez I’enfant la présentation cli-
nique présente quelques particula-
rités cliniques (Tab. 2).
L’interrogatoire recherchera parti-
culiérement les points suivants :

- notion d’antécédents familiaux et
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Tableau 2 - Particularités de la dystonie de I'enfant par
rapport a la dystonie de I'adulte (Fig. 1).

« Dystonie généralisée ou hémicorporelle > focale

cervicale

« Début par les membres inférieurs/dystonie ascendante > dystonie

« Mouvements anormaux associés > dystonie pure

« Déformations orthopédiques

corporel

« Troubles des apprentissages fréquents avec modification du schéma

A

Figure 1

Patiente avec dystonie cervicale sur mutation KMT2B.
Modification du schéma corporel : copie d’'un modéle sans inclinaison de la téte.

périnataux ; dans les atteintes gé-
nétiques, il existe une hétérogénéité
clinique et une pénétrance variable
qui peut compliquer l’interroga-
toire. Par ailleurs, une souffrance
périnatale n’exclut pas une atteinte
génétique associée (cfinfra);

- présence d’une hypotonie axiale
avec hypertonie des membres chez
le nourrisson qui est souvent le pre-
mier signe ; ’apparition des mou-
vements anormaux et de ’hyperto-
nie axiale est secondaire ;

- sensibilité au jeline, a I’effort, et
aux infections orientant vers cer-
taines atteintes métaboliques, en

particulier liées au glucose ou a la
mitochondrie.

La reconnaissance du mouve-
ment anormal prédominant chez
Penfant est parfois difficile, en
particulier dans un contexte de
lésion cérébrale ou de mouve-
ments paroxystiques, en raison de
I’association de différents types de
mouvements anormaux et de leur
fluctuation au cours d’une journée.
Les vidéos familiales peuvent étre
d’une grande aide pour I’analyse.

La dystonie peut débuter bruta-
lement, en particulier dans les
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dystonies génétiques, avec un trig-
ger d’allure parfois psychologique
(stress, peur, chute minime), qui
peut amener a de faux diagnostic de
trouble fonctionnels.

L’analyse des dossiers en réunion
de concertation pluridisciplinaire
(RCP) apreés accord des parents per-
met d’augmenter le rendement
diagnostic (diagnostic chez 34 % de
patients restés sans étiologie pour
Van Egmond et al.) [4].

Examens a visée étiologique

>Examens radiologiques

- L’IRM cérébrale (avec au mini-
mum séquences T1, T2, T2*, Flair,
SWI) reste I’examen de premiere
intention, mais nécessite sou-
vent une anesthésie générale ou
une sédation dans ce contexte de
mouvements anormaux. Elle re-
cherche des anomalies des noyaux
gris pouvant orienter le diagnostic ;
une spectroscopie est utile en cas de
suspicion de maladie métabolique.
-Le scanner cérébral peut étre
intéressant a la recherche de
calcifications.

>Examens biologiques

IIs seront orientés en fonction de
I’anamnese, de ’examen clinique
et de 'IRM. Ils comportent le plus
souvent un bilan sanguin a visée
métabolique, une ponction lom-
baire et un bilan urinaire.

>Examens génétiques

Des études par panel de geénes,
exomes en trio, voire analyse du
génome, permettent de confir-
mer une étiologie génétique dans
de nombreux cas, en particulier
de dystonie généralisée ou a début
précoce, tres fréquente chez ’en-
fant. Cependant, le délai de rendu
des analyses génétiques justifie a
I’heure actuelle la poursuite des
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Tableau 3 - Dystonies traitables et examens de dépistage

nécessaires.

Dystonie dopa sensible

Dosage des neurotransmetteurs dans le
LCR

Glutl Glycorachie/glycémie/test METAglut

Acidurie glutarique

CAO urinaire, acylcarnitine

Déficit en créatine

Guanidinoacétate et rapport créatine/
créatinine sang et urine/spectroscopie

Déficit en biotine

Dosages sanguins et urinaires

Maladie de Wilson

Cuprémie céruléoplasmine

Déficit en manganése

Manganesémie

CAO : chromatographie des acides organiques.

examens radiologiques et métabo-
liques afin de ne pas méconnaitre
une pathologie curable (cfinfra).

“Pieges” diagnostiques
en pédiatrie

Causes traitables de dystonie
Elles sont rares, mais leur dépis-
tage rapide est indispensable afin
de limiter les conséquences parfois
irréversibles des lésions qu’elles
provoquent (Tab. 3).

Toute dystonie fluctuante justifie en
particulier une ponction lombaire
pour analyse des neurotransmet-
teurs et dosage de la glycorachie
(associée a une glycémie dans le
méme temps) afin de ne pas mé-
connaitre un déficit en transporteur
de glucose (Glut1) ou une dystonie
dopasensible (maladie de Segawa et
apparentées) qui peut se présenter
comme une dystonie isolée, un syn-
drome akinétorigide ou un tableau
de « pseudo paralysie cérébrale ».
Le dépistage néonatal de l’acidu-
rie glutarique par spectrométrie de
masse est en cours de généralisation
en France depuis 2020, mais n’est pas
encore généralisé a tout le territoire.

« Pseudo » paralysie

cérébrale (PC)

La prévalence de ’encéphalopathie
anoxo-ischémique néonatale est
estimée entre 1 et 25/1 000 nou-
veau-nés vivants ; 15 a 20 % d’entre
eux vont évoluer vers une paralysie
cérébrale ; les mouvements anor-
maux incluant la dystonie sont esti-
més a 15 % des cas.

Ce diagnostic est cependant sures-
timé et doit étre retenu sur des
critéres cliniques et paracliniques
rigoureux, en particulier a I'IRM.
Environ un tiers des patients ayant
un diagnostic de PC dyskinétique
auraient une IRM normale et une
pathologie génétique sous-jacente ;
il faut penser particuliérement aux
dystonies dopasensibles et aux mu-
tations ADCY5 [5]. Par ailleurs, les
nouveau-nés ayant une patholo-
gie neurologique constitutionnelle
sont plus a risque de présenter une
anoxo-ischémie néonatale, mais
leur évolution sera atypique (dégra-
dation secondaire, modification sé-
miologique). Une IRM est indispen-
sable pour confirmer le diagnostic
de PC et est a renouveler + associée
a un bilan métabolique et/ou géné-
tique en cas d’évolution atypique.
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L'encéphalopathie
hyperbilirubinémique

(ou ictére nucléaire)

La dystonie est souvent séveére,
fixée, associée a des mouvements
choréoathétosiques ; la surdité est
fréquente, le développement cogni-
tif est relativement préservé. L’IRM
cérébrale peut montrer des hypersi-
gnaux T2 et FLAIR des globes pales.
Le risque semble accru chez les
grands prématurés, malgré la pho-
tothérapie, les taux toxiques variant
en fonction de I’état nutritionnel
(hypoalbuminémie) et infectieux et
étant mal connus.

Une sortie précoce de maternité ou
un accouchement a domicile « vo-
lontaire » sans surveillance cli-
nique sont retrouvés dans ’anam-
nése de certains cas.

La dystonie fonctionnelle

ou psychogéne

La prévalence des mouvements anor-
maux psychogénes chez ’enfant n’est
pas connue, mais le diagnostic est re-
tenu pour 3 % des enfants consultant
pour mouvements anormaux ; le plus
souvent il s’agit de tremblements,
dystonie ou troubles de I’équilibre.
Exceptionnel lorsque les signes dé-
butent avant 10 ans, ce diagnostic doit
rester un diagnostic d’élimination en
pédiatrie. Comme chez ’adulte, dans
plus de 75 % des cas, les manifesta-
tions surviennent chez des filles, avec
une surreprésentation de traits per-
fectionnistes et de syndromes anxio-
dépressifs. Une histoire d’abus sexuel
est retrouvée dans 6 % des cas (sans
doute sous-estimée).

Les signes d’appel sont le plus sou-
vent : une dystonie douloureuse avec
des troubles sensitifs non anato-
miques et/ou une sensation de fai-
blesse musculaire, avec un cortége de
signes fonctionnels variés. Les cri-
teres cliniques suivants sont souvent
pris a tort pour des critéres d’allure

La dvystonie de lU'enfant

Tableau 4 - Principaux médicaments utilisés per os dans la

dystonie de I'enfant.

Classe thérapeutique Molécule Dosage
3 a10 mg/kg/j(dystonie
Dopaminergiques Lévodopa dopasensible)
P 9 P 2 220 mg/kg/j(autres
indications)
Anticholinergiques Trihexyphénidyle | 0,03 a 0,7 mg/kg/j
Agonistes des récepteurs . . .
GABA-B Bacloféne 0,5 a 1,5 mg/kg/j
0.01mg/kg/j(a
Clonazépam augmenter en fonction
de latolérance)
Benzodiazépines
0,1/mg/kg/j(a
Diazépam augmenter en fonction
de latolérance)
Agoniste des récepteurs - 1a 5 gamma/kg/dose
) . Clonidine : - .
adrénergiques de type a2 en 3 a8 prises parjour
Pimozide
Halopéridol Posologie usuelle pour
Neuroleptiques . I'a4ge a adapterala
Tiapride tolérance
Rispéridone
Dépléteurs en dopa Tétrabénazine | 4a5ma/kglj
présynaptiques
Antidépresseurs - . .
tricycliques Amitriptyline 0.,5a1ma/kg/j

psychogéne et sont au contraire en
faveur d’une étiologie organique:
association de divers types de mouve-
ments, rémission spontanée, dystonie
induite par une tache spécifique ou
’action, existence d’un geste antago-
niste, aggravation ou apparition aprés
un stress ou une émotion, épisodes
paroxystiques ou variations diurnes

[6].
Traitements
de la dystonie

Traitement médical (Tab. 4)
Les traitements sont prescrits le
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plus souvent hors AMM et les doses
sont calculées en fonction du poids.
Les galéniques sont souvent ina-
daptées pour le petit enfant, néces-
sitant des reconditionnements ou
des manipulations parfois délicates
pour les parents. Leur efficacité est
partielle, mais ces traitements sont
d’autant plus efficaces qu’ils sont
instaurés avant ’apparition des dé-
formations orthopédiques. L’aug-
mentation des posologies se fait
lentement, pour améliorer la tolé-
rance ; le sevrage rapide peut étre
source d’aggravation des signes.

La plupart des médicaments ont un
retentissement sur la mémoire et
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la vigilance ; ils peuvent également
accroitre le bavage et les troubles de
déglutition déja fréquents dans cette
population. L’efficacité, I’indication
et la tolérance des traitements né-
cessitent une réévaluation réguliere
par le médecin prescripteur.

Nous ne parlerons pas ici des trai-
tements spécifiques des mala-
dies métaboliques ou traitables,
mais nous retiendrons qu’un test
thérapeutique par 3 mois de dopa
est conseillé devant toute dysto-
nie inexpliquée de ’enfant afin de
ne pas méconnaitre une dystonie
dopasensible.

Les douleurs sont souvent sous-
estimées par les médecins et les réé-
ducateurs et peu ou non verbalisées
spontanément par les patients. Une
attention particuliére doit y étre
portée, car elles sont source d’aggra-
vation de la dystonie (« épine irri-
tative >»). Il peut s’agir de douleurs
liées a la dystonie, mais également
de douleurs liées a I’appareillage, a
un reflux gastrique, une ostéoporose
(fréquente chez le jeune polyhandi-
capé), a des causes orthopédiques,
des douleurs dentaires, etc. (7, 8].

Traitement de I'état de mal
dystonique (status dystonicus,
orage dystonique)

Il s’agit d’une urgence pouvant en-
gager le pronostic vital.

Il est caractérisé par des accés dys-
toniques répétés ; nous distinguons
la forme tonique (contractions et
postures anormales soutenues) de
la forme phasique (contractions
rapides et répétitives). La forme
tonique est de moins bon pronostic
et survient plus fréquemment chez
le garcon et dans les dystonies ac-
quises secondaires. Le plus souvent
le status survient apres une phase
d’aggravation de la dystonie.

Le risque est I’évolution vers un

dysfonctionnement bulbaire, la dé-
faillance respiratoire et une rhab-
domyolyse avec défaillance multi-
viscérale. Il survient dans 60 % des
cas entre 5 et 16 ans, quelle que soit
la cause de la dystonie [9].

Lumsden et al. ont établi un plan
d’action en cas de décompensation
de la dystonie pour éviter ’évolu-
tion vers un état de mal [10].

Dans deux tiers des cas on retrouve
un facteur favorisant (Tab. 5).

Le traitement est basé sur ’antal-
gie, D’hydratation, la sédation,
allant jusqu’a l’intubation ven-
tilation assistée. La stimulation
cérébrale profonde en urgence doit
étre discutée rapidement si le sta-
tus ne cede pas aux thérapeutiques
médicamenteuses.

Traitement neurochirurgical :

la stimulation cérébrale profonde
(Deep Brain Stimulation)

Cette intervention est proposée
a certains enfants dystoniques
(cfinfra).

La stimulation cérébrale profonde
(SCP) est une approche thérapeu-
tique médico-chirurgicale permet-
tant de stimuler électriquement
une structure profonde du cerveau
impliquée dans le contréle du mou-
vement. Dans le cadre des dysto-
nies, la cible la plus fréquente est le
globus pallidus interne (Fig. 2).

>Technique opératoire

de la stimulation cérébrale profonde
La chirurgie d’implantation
d’électrode se
anesthésie gé-
nérale avec un contrb6le per-
opératoire d’imagerie et d’électro-
physiologie pour affiner la posi-
tion de 1’électrode dans la partie
postéro-ventrale du globus pallidus
interne. Dans les dystonies secon-
daires notamment dégénératives,
d’autres cibles ou des schémas a

stéréotaxique
déroule sous
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Tableau 5 - Facteurs
favorisants les états
de mal dystoniques
(trigger).

«Infections

« Déshydratation

« Trouble métabolique

« Modifications/interruptions
de traitement

«Douleur

« Traumatisme

« Chirurgie

« Anesthésie

« Stress

« Reflux gastro-cesophagien

« Constipation

« Puberté

plusieurs électrodes sont en cours
d’étude et peuvent étre retenus.
Dans la seconde partie de la chirurgie,
les électrodes sont connectées a un
générateur de pulse délivrant une sti-
mulation électrique a haute fréquence
(130 Hz) au niveau de la structure
cible. Ce générateur est placé en posi-
tion abdominale ou pectorale et relié
aux électrodes par des connecteurs
et des extensions sous-cutanées. Il
est a changer tous les 3 a 10 ans en
moyenne selon le modéle choisi (non
rechargeable ou rechargeable) (Fig. 2b).

>Complications de la SCP

La SCP est une méthode de traite-
ment réversible, les complications
opératoires, en particulier hémorra-
giques ou ischémiques, sont rares et
le risque essentiel reste I’infection
du matériel dans 3 a 10 % des cas qui
nécessite son ablation dans 85 % des
cas. Cette infection peut également
survenir a long terme comme pour
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tout porteur de matériel étranger, a
P’occasion d’une infection d’origine
dentaire orthopédique ou digestive
le plus souvent. Ce risque semble
plus important en cas de dénutrition
et de polyhandicap. Des dysfonc-
tions ou fractures des extensions
ou des électrodes peuvent surve-
nir, en particulier apres plusieurs
années, et nécessiter une reprise au
bloc opératoire (18 % des cas). Une
dégradation transitoire de la dys-
tonie est fréquente en post-opéra-
toire immédiat (facteurs douloureux
et émotionnels le plus souvent). Un
repositionnement des électrodes ou
un ajout d’électrodes peut étre né-
cessaire chez certains patients, en
particulier ceux opérés jeunes [11].

>Résultats généraux

de la SCP dans la dystonie

Dans les dystonies primaires, elle
peut apporter une diminution de
70 a plus de 90 % des mouvements
anormaux.

Les résultats sont beaucoup plus
aléatoires dans les dystonies se-
condaires, avec un bénéfice trés
variable, mais en général inférieur
a 30 % sur la composante motrice.
Ces résultats refletent la difficulté
a recréer des réseaux fonctionnels
sur un cerveau lésé et également a
repérer les « bons candidats » pour
cette stimulation cérébrale pro-
fonde (SCP).

Les effets de la SCP dans la dysto-
nie portent surtout sur les formes
mobiles ou tremblantes et les accés
aigus douloureux, ainsi que les « sta-
tus dystoniques ». Il peut y avoir
une amélioration de la déglutition,
de la dysarthrie et de la protrusion
dystonique de langue. La SCP est en
général inefficace sur les postures
dystoniques fixées, les dystonies tres
focales des membres, les troubles de
I’équilibre et de la posture.

Il n’y a pas d’effet sur ’hypotonie

et la cognition. Nous notons cepen-
dant une amélioration cognitive
chez certains patients, sans doute
en rapport avec la diminution des
traitements et ’amélioration de la
motricité [12].

>Résultats de la SCP

dans les dystonies secondaires

Les “bonnes” indications de la
SCP dans les dystonies secondaires
ne sont pas encore clairement
établies.

Paralysie cérébrale dyskinétique

La SCP peut étre envisagée pour
diminuer en particulier les acces
dystoniques, avec un moindre effet
a attendre sur les dyskinésies. Le
gain fonctionnel est limité, mais
les résultats sont tres hétérogenes
dans cette population. La plupart des
patients rapportent un gain sur les
contractures, les douleurs, une plus
grande facilité d’installation et une
meilleure tolérance de I’appareil-
lage ; la qualité de vie et le confort
sont améliorés. Les données pédia-
triques sont rares, mais 1’amélio-
ration semble possible au-dela de
1 an post-implantation et I’effet se
maintient au-dela de 2 ans. L’éva-
luation clinique de ces patients est
difficile et incompléte, les échelles
disponibles pour évaluer ’efficacité
de la SCP (en particulier la BFMDRS)
ayant été développées pour les dys-
tonies primaires et n’étant pas assez
sensibles pour cette population [13].

Maladies métaboliques ou hérédo-
dégéneratives

La SCP peut également étre pro-
posée a des patients ayant des
dystonies secondaires, en rapport
avec des maladies métaboliques ou
hérédodégéneratives, comme les
NBIA (neurodégénérescence avec
surcharge cérébrale en fer), en par-
ticulier celles liées aux mutations
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PANK2 ou <« PKnopathie » (PKAN)
et les patients présentant des auto-
mutilations sur syndrome de Lesh
Nyhan. Les aciduries glutariques
sont également une indication dis-
cutable chez ’enfant, en particulier
pour diminuer les accées aigus dou-
loureux et les dyskinésies.

>Information des patients

et des familles a propos

des résultats de la SCP

I1 y a peu de moyens pronostiques
a I’heure actuelle pour évaluer les
bons candidats a la SCP en particu-
lier dans les dystonies secondaires.
Les effets attendus seront fonction
de la maladie sous-jacente et ’amé-
lioration sera partielle, avec un
échappement aprés quelques mois
ou années pour les maladies héré-
dodégénératives. Le gain fonction-
nel n’est souvent pas le but princi-
pal de la SCP dans cette population.
Ces données doivent étre clairement
exposées aux patients et familles en
préopératoire et le rapport risque/
bénéfice de l’intervention, évalué
de facon pluridisciplinaire.

L’équipe de J.P. Lin [14) a été la
premiére a souligner ’importance
d’intervenir le plus précocement
possible par rapport au début de la
dystonie, et de fixer des objectifs
personnalisés réalistes en préopé-
ratoire, afin de ne pas aller au-de-
vant d’une déception. IIs se sont in-
téressés au mécanisme de décision
parentale. Un point particuliere-
ment intéressant est que les parents
semblent ressentir un sentiment
d’avoir « plus a perdre » en cas
d’échec de lintervention lorsque
le handicap est modéré, ce qui peut
influer leur décision et retarder
’age de prise en charge.

Toxines botuliques
Utilisées comme traitement de
choix dans les dystonies focales ou
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Figure 2
A. Chirurgie d'implantation d’électrode de stimulation cérébrale profonde.

B et C. Reconstructions tridimensionnelles post-opératoires des trajectoires des électrodes traversant le globus pallidus
externe (bleu), puis le globus pallidus interne (vert). L'électrode est positionnée dans la partie postéro-ventrale du GPi (vert).

Reconstructions anatomiques réalisées avec les logiciels LeadDBS de I'Université de Berlin (B) et Elements de la société BrainLab (C).

segmentaires prédominantes chez
I’adulte,
qu’en appoint dans la plupart des
dystonies de ’enfant qui ont ten-
dance a étre généralisées ou mul-
tifocales. Elles seront discutées en
particulier pour les dystonies a prédo-

elles n’interviendront

minance cervicales, moins accessibles
aux traitements médicamenteux ou
a la SCP, ou au niveau des membres
pour lutter contre une déformation
ou une douleur localisée. Elles néces-
sitent des injections répétées tous les
3 a 4 mois en général, avec une dose
maximale par patient et par séance.

Pour les patients avec paralysie céré-
brale, elles sont utilisées pour lutter
contre la spasticité. |
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