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La présente brochure se veut une source 
dôinformation et de soutien pour les en-
fants, les adolescents et les adultes at-
teints dôamyotrophie spinale (AS) ï en 
anglais Spinal Muscular Atrophy  ou 
SMA. Elle a ®t® cr®®e par la Families of 
Spinal Muscular Atrophy Society 
(FSMACS), un organisme vou® ¨ lô®radi-
cation de cette maladie qui finance et 
encourage la recherche, soutient les fa-
milles et renseigne le public et le milieu 
m®dical sur lôamyotrophie spinale. 
 
Pour en savoir plus sur la FSMACS, 
appelez sans frais le 1 855 824-1277 ou 
consultez le site www.curesma.ca. 



 
 
 

Families of SMA Canada Society 
(FSMACS)  

103 -7134, Vedder Road  
Chilliwack (C. -B.)  

V2R 4G4  
 

Téléphone  : 1 604  824 -1277 
Télécopieur  : 1 604  824 -1363  
Courriel  : fsmacan@telus.net  
Site Web  : www.curesma.ca  

 
Numéro sans frais  

1 855  824 -1277 
 

La FSMACS est là  
pour vous et votre famille.  
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Quõest-ce que lõamyotrophie spinale? 

Lôamyotrophie spinale (AS) est une 

maladie des motoneurones. Les moto-

neurones commandent les muscles vo-

lontaires utilisés notamment pour la 

reptation, la marche, le contrôle de la 

t°te et du cou et la d®glutition. LôAS est 

un « désordre rare » relativement ré-

pandu; un nourrisson toutes les 

6 000  naissances environ en est affect®, et une personne 

sur 40 environ est porteuse du gène déficient. 

LôAS touche les muscles de tout le corps, mais les mus-

cles proximaux (les plus proches du tronc ï c.-à-d. ceux 

des épaules, des hanches et du dos) sont le plus grave-

ment affectés. La faiblesse est généralement plus grande 

dans les jambes que dans les bras. Les capacités de se 

nourrir et dôavaler sont parfois touch®es. Lôatteinte des 

muscles respiratoires (utilisés pour la respiration et la 

toux) peut rendre le patient plus sujet aux pneumonies et 

¨ dôautres probl¯mes pulmonaires. Les sensations et le 

toucher ne sont pas affect®s. Lôactivit® intellectuelle est 

normale et il nôest pas rare de rencontrer des patients 

atteints dôAS qui soient exceptionnellement intelligents 

et sociables. Les patients sont généralement classés dans 

lôune de quatre cat®gories (type I, II, III ou IV) fond®es 

sur la gravit® des sympt¹mes, lô©ge dôapparition de la ma-

ladie et lôabsence dôacquisition de certaines fonctions 

motrices clés. La maladie peut ®voluer diff®remment 

dôun enfant ¨ lôautre. 
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Comment la FSMACS peut vous aider  

La Families of SMA Canada Society est une ressource of-

frant un soutien impartial. Nous ne nous prononçons en 

faveur dôaucun choix ni dôaucune d®cision en particulier; 

nous sommes là pour quiconque veut avoir une discussion 

sur les options possibles. Tous les choix que vous ferez en 

lien avec lôAS sont hautement personnels et doivent °tre en 

accord avec vos valeurs. 

À titre de parents et de professionnels, nous vous offrons 

notre soutien et notre empathie lorsque vous en avez le plus 

besoin. Par téléphone et par réseautage, le personnel et les 

membres de la FSMACS sont là pour vous. 

Notre bulletin tient les familles et les professionnels infor-

més des progrès de la recherche et de la technologie et dif-

fuse des idées pour surmonter les difficultés au quotidien. 

Les familles peuvent aussi sôinscrire ¨ notre liste dôenvoi par 

courriel pour recevoir les dernières nouvelles sur la recher-

che et les essais cliniques. 

Nos conférences annuelles marient démonstrations de tech-

niques et soutien entre familles tout en procurant aux en-

fants une excellente occasion de se faire de nouveaux amis 

et dôavoir beaucoup de plaisir ! 

Par-dessus tout, la FSMACS offre de lôamiti® et de lôespoir. 

Nous sommes lôun des plus importants bailleurs de fonds 

priv®s de la recherche sur lôAS. Nous remettons des trousses 

dôinformation et du mat®riel aux familles dont un membre 

vient de recevoir un diagnostic dôAS et nous les accompa-

gnons tout au long de leur cheminement avec lôamyotrophie 

spinale. 
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Je suis porteur du g¯ne responsable de lõAS. 

Que puis-je faire  ? 

 

Peut-être avez-vous demandé les présents renseignements 

parce quôun test sanguin a r®v®l® que vous °tes porteur du 

g¯ne responsable de lôAS. Si tel est le cas, la FSMACS vous 

recommande de consulter un conseiller en génétique. Celui-

ci vous aidera à comprendre les probabilités que vous ayez 

un enfant atteint de la maladie. Il dressera un bilan complet 

des antécédents familiaux incluant les maladies, les décès, 

les causes de d®c¯s, les cas dôaccouchement de mort-né et 

les cas de fausses de couches pour chaque membre de la 

famille. Si vous avez déjà donné naissance à un enfant at-

teint dôAS, le conseiller vous expliquera les options que vous 

pourriez envisager pour des grossesses futures. 

Dans lô®tat actuel de la recherche, les tests pr®nataux ont un 

taux de fiabilité de 98 %. Les décisions en cette matière sont 

très personnelles et il est important que les deux parents 

discutent de leurs sentiments avant de prendre une déci-

sion. 
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Par quoi lõAS est-elle causée  ? 

LôAS est une maladie g®n®tique ¨ transmission autosomi-
que récessive. Pour en être atteint, il faut avoir reçu deux 
copies du gène anormal ï une de chacun de ses parents. 
Deux parents porteurs ont 25 % de chances (1 sur 4) dôa-
voir un enfant atteint du désordre.  
 
Chez une personne souffrant dôAS, le g¯ne SMN1 ou gène 
de survie du motoneurone, qui produit la prot®ine SMN, 
est manquant ou muté. Une carence de cette protéine 
affecte le plus sévèrement les motoneurones, ces cellules 
de la moelle épinière qui échangent des signaux nerveux 
avec les muscles. La protéine SMN est essentielle à la 
survie et à la santé des motoneurones. Sans elle, les cel-
lules nerveuses sôatrophient et finissent par mourir, ce 
qui cause une faiblesse musculaire. 
 

ê mesure quôun enfant at-
teint dôAS grandit, son 
corps subit un double 
stress, à savoir la perte gra-
duelle de motoneurones et 
le fait que le corps en crois-
sance sollicite toujours plus 
les cellules nerveuses et 
musculaires. Lôatrophie 
musculaire qui en résulte 
peut causer de la faiblesse 
et des déformations des os 
et de colonne vertébrale, 
lesquelles peuvent accen-
tuer la perte de fonction et 
entraver le fonctionnement 
du système respiratoire. 
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Type I  

LôAS de type I, aussi appel®e maladie de Werdnig -
Hoffmann , est g®n®ralement diagnostiqu®e avant lô©ge de 
6 mois. Dans la majorit® des cas, elle lôest avant 3 mois. Cer-
taines mères observent même une diminution des mouve-
ments du fîtus pendant les derniers mois de grossesse. 
 
Sauf exception, les enfants atteints dôAS de type I ne pour-
ront jamais soulever leur t°te ni acqu®rir la motricit® quôils 
devraient normalement développer tôt dans la première 
enfance. Ils ont généralement un piètre contrôle de leur tête 
et il se peut quôils agitent les jambes moins vigoureusement 
quôils le devraient ou que leurs jambes ne puissent pas por-
ter de poids. Ils nôacqui¯rent pas la capacit® de rester assis 
sans appui. Ces enfants peuvent avoir de la difficulté à ava-
ler ou ¨ sôalimenter ï ces fonctions sont généralement affec-
tées à un moment ou à un autre ï et avoir du mal à gérer 
leurs sécrétions. La langue peut °tre atrophi®e et pr®senter 
des mouvements ondulatoires ou de faibles tremblements 
appelés fasciculations . Les muscles intercostaux (entre les 
côtes), qui aident à gonfler le thorax lors de la respiration, 
sont faibles, et le thorax est souvent plus petit que la nor-
male. Les patients atteints dôAS utilisent principalement 
leur diaphragme pour respirer. Cela leur donne lôair de res-
pirer par le ventre et peut donner au thorax un aspect 
concave (enfoncé). À cause de ce type de respiration, les 
poumons ne se développement jamais complètement et la 
toux est tr¯s faible. Lôenfant peut 
aussi avoir du mal à respirer assez 
profondément dans son sommeil 
pour maintenir des niveaux nor-
maux dôoxyg¯ne et de dioxyde de 
carbone. 
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Pronostic ð Que cela signifie -t-il  ? À quoi faut -il 

sõattendre ? 

Type II (et certains cas de type III) ï Suite  

 

Si votre enfant a souvent le rhume et quôil a de la difficult® ¨ 

tousser, renseignez-vous au sujet de lôinsufflateur-exsufflateur 

mécanique. Pour plus de détails sur cet appareil, consultez les 

pages du pr®sent document consacr®es ¨ lôAS de type I. 

La diète de votre enfant, comme celle de tout enfant en crois-

sance, est déterminante. Vous devez y porter une grande atten-

tion. Un excès de poids peut réduire la mobilité. Il est très im-

portant que vous restiez en contact avec votre médecin et votre 

diététiste à cet égard. 

Type III  
 
Puisque les enfants atteints dôAS de type III marchent sans 

aide pendant une période donnée, il est important de surveiller 

leur état afin de détecter toute difficulté à un stade précoce. Un 

déambulateur et des prothèses orthopédiques peuvent devenir 

n®cessaires. Lôutilisation dôun fauteuil roulant manuel l®ger, 

dôun scooter ®lectrique ou dôun autre type de fauteuil motoris® 

peut être envisagée pour les déplacements sur de longues dis-

tances. Un physiothérapeute et un ergothérapeute doivent être 

consultés, et la diète doit être surveillée. 

Type IV, apparition ¨ lô©ge adulte 
 
Comme patient dô©ge adulte, vous connaissez vos faiblesses et 

vos limites. Avec votre médecin, votre physiothérapeute et vo-

tre ergothérapeute, vous déterminerez ce qui constituera le 

meilleur régime de vie possible pour vous. Comme pour les 

personnes atteintes dôAS de type I, II ou III, la mani¯re dont 

vous vous alimenterez aura une grande incidence sur votre 

bien-être. 
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Pronostic ð Que cela signifie -t-il  ? À quoi faut -il 

sõattendre ? 

Type II (et certains cas de type III)  

 

Mettre votre enfant en position debout au plus jeune âge possi-

ble est important pour son développement. Cela améliore la 

fonction respiratoire et le transit intestinal et favorise la mobi-

lité. Les parents doivent parfois insister auprès du médecin 

pour quôil prescrive des aides ¨ la verticalisation. 

Il en existe plusieurs types, dont le cadre de verticalisation/

d®ambulateur. Lôid®al pour plus de mobilit® et dôind®pendance 

est le fauteuil roulant verticalisateur, qui peut convenir dès 

lô©ge de 13 mois. Des appareils orthopédiques font aussi partie 

des options. Certains enfants atteints dôAS de type II peuvent 

marcher un peu avec des orthèses permettant la réciprocité de 

la marche et des orthèses genou-cheville-pied qui supportent 

le poids. Il est important dôutiliser le type appropri® dôaccessoi-

re fonctionnel ou de déambulateur avec les orthèses. Diverses 

possibilités doivent être explorées avec le thérapeute. 

Un fauteuil roulant manuel léger peut apporter beaucoup à un 

enfant souffrant dôAS. Il lui procurera de la mobilit®, de lôind®-

pendance et un sentiment dôaventure tout en lui permettant 

dôutiliser en partie ses propres forces. Il va toutefois sans dire 

que seul un fauteuil électrique procurera une indépendance et 

une mobilité totales.  

ê peu pr¯s tous les enfants atteints dôAS de type I ou II et cer-

tains vivant avec le type III finissent par développer une scolio-

se (déviation de la colonne vertébrale), dont le degré détermi-

ne en partie le traitement. La scoliose pouvant restreindre la 

fonction respiratoire et pulmonaire, il est crucial de prendre 

tôt les précautions nécessaires. Les options de gestion de la 

scoliose comprennent des sièges sur mesure, des aides à la po-

sition assise et le corset plâtré. Plus tard, une chirurgie de fu-

sion des vertèbres pourrait devoir être envisagée. 
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Type II  

LôAS de type II est presque toujours diagnostiqu®e avant 
lô©ge de 2 ans; dans la majorit® des cas, elle lôest avant lô©ge 
de 15 mois. Les enfants atteints de ce type dôamyotrophie 
spinale peuvent rester assis sans appui lorsquôon les place 
en position assise, mais ils sont souvent incapables de sôas-
seoir sans aide. Avec le temps, certains peuvent parvenir à 
se tenir debout avec de lôaide, un appareil orthop®dique et 
(ou) un d®ambulateur/cadre de verticalisation.   
La difficult® dôavaler nôest g®n®ralement pas caract®ristique 
du type II, mais cela varie dôun enfant ¨ lôautre. Certains 
patients peuvent avoir du mal à manger suffisamment par 
la bouche pour maintenir leur poids et grandir, auquel cas 
lôalimentation par sonde peut devenir n®cessaire. Les en-
fants atteints dôAS de type II pr®sentent souvent des fasci-
culations de la langue et un faible tremblement des doigts 
en position tendue. En raison de la faiblesse de leurs mus-
cles intercostaux, ils respirent par le diaphragme. Leur toux 
est inefficace et ils peuvent avoir du mal à respirer assez 
profondément dans leur sommeil pour maintenir des ni-
veaux normaux dôoxyg¯ne et de dioxyde de carbone. En 
grandissant, ces enfants développent presque tous une sco-
liose, qui nécessite tôt ou tard une chirurgie de la colonne 
vert®brale ou lôutilisation dôappareils orthop®diques. La di-
minution de la densité osseuse peut rendre les patients plus 
sujets aux fractures. Parmi les principaux motifs de préoc-
cupation figure lôatteinte du syst¯me respiratoire, lequel, 
une fois affaibli, ne se rétablit jamais pleinement . 
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Type III  

Dans le cas de lôAS de type III, souvent appel®e maladie de 
Kugelberg-Welander ou amyotrophie spinale juvénile , lô©-
ge dôapparition est beaucoup plus variable. Les sympt¹mes 
peuvent se manifester de lô©ge de un an jusquô¨ tard dans 
lôadolescence; le plus souvent, toutefois, le diagnostic sur-
vient avant lô©ge de 3 ans. Le patient se met debout seul et 
marche, mais peut montrer de la difficulté à marcher à un 
moment ou un autre de son parcours clinique. Les premiè-
res étapes de développement moteur sont souvent franchies 
normalement . Toutefois, une fois la marche acquise, lôen-
fant peut tomber fréquemment, avoir du mal à se lever 
apr¯s sô°tre assis au sol ou sô°tre pench®, ou °tre incapable 
de courir . On observe un faible tremblement des doigts en 
position tendue, mais rarement une fibrillation de la lan-
gue. Les capacit®s de sôalimenter et dôavaler sont rarement 
affect®es pendant lôenfance. Cer-
tains patients souffrant du type III 
perdent la capacité de marcher 
plus tard dans lôenfance, ¨ lôado-
lescence ou m°me ¨ lô©ge adulte, 
souvent en concomitance avec des 
poussées de croissance ou une 
maladie. 

Type IV (apparition ¨ lô©ge 
adulte)  

Dans la forme de la maladie appa-
raissant ¨ lô©ge adulte, beaucoup moins courante que les 
autres, les symptômes commencent généralement à se ma-
nifester apr¯s lô©ge de 35 ans. Il est rare que lôAS se d®clare 
entre 18 et 30 ans. Le type IV est d®fini par lôapparition de 
la faiblesse apr¯s lô©ge de 18 ans, mais, dans la plupart des 
cas document®s, la maladie sôest d®clar®e apr¯s lô©ge de 
35 ans. Ce type dôAS est g®n®ralement caract®ris® par une 
installation insidieuse des symptômes et une très lente pro-
gression. Les muscles utilisés pour avaler et respirer sont 
rarement atteints .  
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Pronostic ð Que cela signifie -t-il  ? À quoi faut -il 

sõattendre ? 

Type I (et certains cas de type II) ï Suite  

Le tube de trach®otomie nôa aucun contact avec la bouche ni 

les cordes vocales; il rejoint directement la trachée, à tra-

vers la peau. Un respirateur ou un ventilateur est raccordé 

au tube endotrachéal ou au tube de trachéotomie. 

 

Consultez votre médecin et votre inhalothérapeute ou enco-

re la FSMACS pour plus de documentation sur ces sujets. 

 

Il sera important que vous compreniez vos droits lorsque 

vous devrez prendre des décisions concernant la survie de 

votre enfant. Il est primordial que les deux parents expri-

ment leurs sentiments sur ce sujet très délicat. De telles dé-

cisions ne se prennent pas à la légère, et toutes les options 

doivent être étudiées. Avoir un entretien avec un conseiller 

du département des services sociaux de votre hôpital pour-

rait vous aider. Quand vous aurez pris une décision, assurez

-vous de la mettre par écrit et de la communiquer à tous les 

membres du personnel médical et de la famille qui doivent 

en °tre inform®s. Cette d®cision vous appartient. Vous lôau-

rez prise après mûre réflexion, dans un contexte chargé 

dôangoisse. Vous ne devez, pour aucune consid®ration, lais-

ser dôautres personnes vous juger ou vous imposer leurs 

valeurs. Et rappelez-vous que vous nô°tes jamais seul. La 

FSMACS est l¨ pour vous; nôh®sitez surtout pas ¨ nous ap-

peler.  
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Pronostic ð Que cela signifie -t-il  ? À quoi faut -il 

sõattendre ? 

Type I (et certains cas de type II) ï Suite  

1. Le BiPAP  (dispositif de ventilation en pression positive ¨ 

deux niveaux) comporte un masque nasal et des sangles le 

maintenant en place. Il envoie de lôair dans les poumons ¨ 

lôinspiration et les gonfle plus que le patient ne peut le faire 

sans aide. ê lôexpiration, la pression chute de sorte que lôair 

soit expulsé passivement. Le BiPAP détecte les inspirations 

du patient et se synchronise avec ce rythme. Une fr®quence 

respiratoire est ®galement fix®e pour que lôappareil four-

nisse un nombre minimum de bouff®es dôair par minute. 

Le patient peut toutefois prendre plus de respirations; le 

BiPAP suivra son rythme. Il ne faut jamais utiliser dôappa-

reils à pression positive continue (CPAP) avec des patients 

atteints dôAS. 

2. Un ventilateur à pression négative entoure le thorax 

dôune grande chambre externe qui rappelle le ç poumon 

dôacier è dôautrefois. La chambre est raccordée à une pom-

pe. ê mesure que lôair est ®vacu®, le thorax grandit et de 

lôair entre dans les poumons. Lôappareil de marque Por-

ta Lung est un ventilateur à pression négative. Le dispositif 

peut être réglé pour fournir un nombre spécifique de respi-

rations par minute, à une pression négative donnée. 

3. Il existe aussi divers modèles de ventilateurs mécani-

ques . Ces appareils sont plus complexes, mais ils permet-

tent aussi de contrôler plus de variables. Le ventilateur 

peut °tre r®gl® pour fournir une quantit® dôair sp®cifique, 

un nombre donné de fois par minute. La ventilation méca-

nique peut fonctionner avec un masque nasal, un embout 

buccal (pendant les p®riodes dô®veil) ou un tube de tra-

chéotomie. Une trachéotomie est une ouverture chirurgica-

le pratiquée dans le cou, dans laquelle est inséré un tube de 

respiration . 
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La plupart des patients atteints dôAS subissent une perte de 
fonction avec le temps. La perte peut se produire rapide-
ment, dans le contexte dôune pouss®e de croissance ou dôu-
ne maladie, ou beaucoup plus graduellement. La recherche, 
m°me r®cente, nôexplique pas encore clairement les m®ca-
nismes de cette perte. Certains patients bénéficient de lon-
gues périodes de stabilisation de leurs capacités fonction-
nelles, souvent mesurées en années, mais la tendance quasi 
universelle consiste en une perte continue de 
fonction . 


