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Chaque avancée médicale 
transforme la pratique cli-
nique, mais certaines révo-
lutions sont plus profondes 
que d’autres. Avec DEPISMA¹,  
nous entrons dans une 
nouvelle ère : celle où 
l’amyotrophie spinale est dia-
gnostiquée avant même l’ap-
parition des premiers symp-
tômes², ouvrant la voie à une 
prise en charge ultra-précoce 
qui change radicalement le 
devenir des enfants concer-
nés1,2.
Ce programme pilote, dé-
ployé en Nouvelle-Aquitaine 
et dans le Grand Est², a permis 
de repenser notre approche 
du diagnostic et du suivi des 
bébés atteints de SMA. Nous 
avons dû apprendre une nou-
velle manière de faire de la 

médecine, en annonçant aux 
familles une maladie alors 
que leur enfant semble en 
parfaite santé. Loin des par-
cours classiques où la prise 
en charge débute après l’ap-
parition des premiers signes, 
DEPISMA nous impose d’agir 
en urgence, avec un objectif 
clair : mettre en place le trai-
tement dans les quatre à six 
premières semaines de vie².
Cette exigence de rapidité 
repose sur une coordination 
parfaite entre les différents 
acteurs du dépistage : ma-
ternités, sages-femmes, la-
boratoires, neuropédiatres, 
biologistes et équipes para-
médicales. Chacun joue un 
rôle clé dans cette chaîne, 
où chaque jour gagné repré-
sente une chance supplé-

mentaire pour l’enfant². L’hô-
pital devient un véritable 
orchestre, où chaque maillon 
doit s’aligner avec précision 
pour garantir une prise en 
charge optimale.
Cependant, cette organisa-
tion est un défi logistique 
majeur. Chaque étape peut 
être freinée par des aléas 
matériels : un retard dans 
l’acheminement d’un test, 
un problème de disponibi-
lité hospitalière, ou encore 
des contraintes techniques 
qui retardent le traitement. 
L’expérience acquise ces 
deux dernières années nous 
a permis d’identifier les le-
viers d’amélioration, et nous 
devons maintenant trans-
mettre ces bonnes pratiques 
à l’échelle nationale.

Au-delà des aspects médi-
caux et logistiques, l’impact 
humain de DEPISMA est im-
mense. Il mobilise l’ensemble 
des équipes hospitalières, 
qui se battent pour offrir à 
ces enfants un avenir bien 
différent de celui que leur 
aurait laissé la maladie sans 
intervention précoce. Ce pro-
gramme est porteur d’une 
énergie nouvelle, car il offre 
une perspective unique en 
neuropédiatrie : celle de pou-
voir modifier profondément 
l’évolution d’une pathologie.
Mais aujourd’hui, cette avan-
cée médicale pose aussi la 
question de l’égalité d’accès 
au dépistage. Si un enfant né  
à Bordeaux bénéficie d’un 
diagnostic et d’un traitement 
immédiats, un autre, né dans 

une région où DEPISMA n’est 
pas encore en place, risque 
d’être diagnostiqué tardive-
ment, limitant considérable-
ment les bénéfices théra-
peutiques. Il est urgent de 
généraliser le programme 
sur tout le territoire français 
pour que chaque enfant ait 
les mêmes chances, indé-
pendamment de son lieu de 
naissance.
La généralisation du dépis-
tage néonatal de la SMA est 
prévue après l’été 2025³, 
un délai qui semble en-
core trop lointain face aux 
bénéfices démontrés de 
DEPISMA. Chaque mois d’at-
tente, ce sont des bébés qui 
ne pourront pas bénéficier de 
ces deux gouttes de sang en 
plus, celles qui peuvent faire 

toute la différence pour leur 
avenir.
L’engagement des équipes, 
la mobilisation des familles 
et la collaboration entre tous 
les acteurs du dépistage sont 
les piliers de cette transfor-
mation. DEPISMA n’est pas 
qu’un programme médical : 
c’est une révolution humaine 
et organisationnelle, qui re-
définit notre vision de la prise 
en charge des maladies neu-
romusculaires dès les pre-
miers instants de vie.
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DEPISMA n’est pas qu’un programme 
médical : c’est une révolution humaine 
et organisationnelle
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Comment le programme  
DEPISMA a-t-il été mis en 
place au sein des maternités 
de Nouvelle-Aquitaine ?

Mme De Castelmur :  

DEPISMA a été lancé en tant 
qu’étude clinique¹,², ce qui 
a impliqué un travail admi-
nistratif et logistique consé-
quent³. Il a fallu établir des 
conventions avec les 42 ma-
ternités de la région, s’assu-
rer de leur engagement et 
organiser des sessions d’in-
formation pour le personnel 
de chaque établissement.
Ensuite, nous avons mis en 
place les procédures pour 
que les investigateurs asso-

ciés, notamment les sages-
femmes, puissent présenter 
le programme aux parents et 
recueillir leur consentement 
dans le cadre de l’étude cli-
nique, car tout dépistage gé-
nétique nécessite une autori-
sation écrite.
Le lancement a été progres-
sif : nous espérions un dé-
marrage simultané dans 
toutes les maternités, mais 
le programme a finalement 
été déployé sur une année 
complète.
Comment les sages-femmes 
ont-elles intégré ce nouveau 
dépistage dans leur pratique 
quotidienne ?

Mme Petit : Nous avons déci-
dé d’intégrer DEPISMA dans 
l’information donnée aux pa-
rents sur les dépistages néo-
nataux classiques. Cela nous 
permet d’expliquer que le 
test ne demande aucun pré-
lèvement supplémentaire, 
juste deux gouttes de sang 
en plus. 
Lors des formations in-

ternes, nous avons har-
monisé notre discours en 
insistant sur l’absence de 
geste invasif supplémen-
taire pour le bébé et l’in-
térêt du programme pour 
agir précocement en cas de 
diagnostic confirmé. Nous 
adaptons notre discours en 
fonction des parents et utili-
sons parfois des références 
concrètes, comme le Télé-
thon, pour illustrer l’impact 
du dépistage précoce.
Les parents acceptent-ils fa-
cilement ce dépistage ?

Mme Petit : Globalement, oui. 
Nous avons très peu de refus, 
car les parents comprennent 
vite que ce test peut changer 
la vie d’un enfant diagnosti-
qué. Les seuls refus viennent 
généralement de parents qui 
refusent tous les dépistages 
néonataux, par conviction 
personnelle. Dans ces cas-là, 
nous faisons en sorte qu’un 
pédiatre intervienne pour 
leur expliquer à nouveau 
l’importance du test.

Quels ont été les principaux 
défis rencontrés lors du dé-
ploiement de DEPISMA ?

Mme De Castelmur : Le prin-
cipal défi a été l’organisation 
logistique. Chaque materni-
té a dû former ses équipes, 
adapter ses procédures et 
s’assurer que tout le person-
nel impliqué maîtrise le pro-
tocole de recherche clinique 
et les procédures associées.
Les formalités administra-
tives ont aussi demandé un 
effort important : chaque 
sage-femme et profession-
nel de santé impliqué devait 
obtenir une certification en 
bonnes pratiques cliniques 
et fournir un dossier com-
plet (CV, lettre d’engagement 
et numéro RPPS ou ADELI) 
avant d’être autorisé à pré-
senter l’étude aux parents.
Par ailleurs, la gestion des 
échantillons biologiques a 
posé quelques difficultés, 
notamment avec les délais 
de transmission des buvards 
vers le laboratoire. Nous 
avons eu des retards d’ache-
minement depuis certaines 
maternités, ce qui a pu ralen-
tir le processus d’analyse.
Comment fonctionne le cir-
cuit des prélèvements et 
l’analyse des résultats ?

Mme De Castelmur : Les bu-
vards sont prélevés à trois 

jours de vie et envoyés au 
Centre Régional de Dépis-
tage Néonatal (CRDN) de 
Bordeaux pour analyse. Les 
résultats sont disponibles 
sous 48 heures¹, et en cas de 
test positif, le neuropédiatre 
référent contacte immédia-
tement les parents pour or-
ganiser une consultation et 
une confirmation par analyse 
complémentaire au labora-
toire de Rouen.
Quels enseignements ti-
rez-vous de ces deux an-
nées de DEPISMA en Nou-
velle-Aquitaine ?

Mme De Castelmur : Avec 
près de 80 000 dépistages ré-
alisés en Nouvelle-Aquitaine 
et 160 000 au total dans les 
deux régions participantes, 
nous avons acquis une exper-
tise précieuse qui sera utile 
aux autres régions lorsque 
DEPISMA sera généralisé à 
l’échelle nationale.
Un des points clés a été de 
simplifier la gestion des do-
cuments pour les équipes de 
maternité. Nous avons mis 
en place des kits complets, 
comprenant : le formulaire 
de consentement, une no-
tice d’information pour les 
parents, le buvard spécifique 
à DEPISMA. Ce kit, distribué 
dans chaque maternité, faci-
lite grandement le travail des 

POINT DE VUE/ 
De l’attachée de recherche clinique

soignants et permet de fluidi-
fier la mise en place. 
Nous avons aussi appris que 
la formation continue des 
équipes est essentielle. Cer-
taines maternités ont orga-
nisé des réunions internes 
pour mieux s’approprier le 
protocole et répondre aux in-
terrogations des parents de 
manière plus fluide et rassu-
rante.
Mme Petit : Au départ, nous 
avons eu peur que DEPISMA 
représente une charge sup-
plémentaire, tant en termes 
d’explications aux parents 
que de formalités adminis-
tratives. Finalement, une fois 
les habitudes prises, cela 
s’est intégré naturellement 
dans nos pratiques.

Sommaire 
cliquable

POINT DE VUE/ 
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Grâce à l’organisation 
mise en place, ce n’est 
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nous savons que cela 
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enfants concernés
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L’une des grandes 
avancées de DEPIS-
MA est qu’il permet 
une prise en charge 
précoce des enfants 
atteints, ce qui peut 
réellement changer 
leur avenir
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Comment s’organise le pro-
gramme DEPISMA dans 
votre région ?

Dr Reboul : Pour la nou-
velle-Aquitaine, tout est cen-
tralisé à Bordeaux. Chaque 
jour, nous recevons entre 
200 et 250 buvards de sang 
séché, envoyés par toutes 
les maternités de la région 
Nouvelle-Aquitaine. Ces 
prélèvements sont d’abord 
enregistrés au CRDN², où 

nous vérifions la présence 
du consentement parental 
signé1,2, avant de les trans-
mettre à notre laboratoire 
pour analyse. Le test re-
pose sur une PCR quantita-
tive qui détecte la délétion 
homozygote de l’exon 7 du 
gène SMN1², responsable 
de 95 % des cas de SMA. En 
cas de résultat négatif, au-
cune nouvelle n’est donnée 
aux familles. Si le résultat 
est positif, nous informons 
immédiatement le neuropé-
diatre référent qui contacte 
les parents pour leur deman-
der de se présenter dans les 
48h pour réaliser une nou-
velle prise de sang chez leur 
nouveau-né en vue de confir-
mer le diagnostic. Ce nou-
veau prélèvement est envoyé 
au laboratoire de Rouen, qui 
vérifie la présence de la dé-
létion homozygote du gène 
SMN1 et quantifie le nombre 
de copies du gène SMN2, car 
il existe une corrélation non 
absolue mais forte entre le 
nombre de copies du gène 
SMN2 et la sévérité de la ma-
ladie : plus il y a de copies 
et moins la maladie sera sé-

vère. Les patients porteurs 
d’une délétion homozygote 
du gène SMN1 et d’au moins 
quatre copies du gène SMN2 
présentent souvent un phé-
notype moins grave, une 
apparition plus tardive et 
peuvent avoir une durée de 
vie normale. L’objectif est 
de permettre une prise en 
charge thérapeutique très ra-
pide, dans les premiers jours 
de vie, avant l’apparition des 
premiers signes².
Quelles ont été les étapes 
techniques de mise en œuvre 
du programme ?

Dr Reboul : Le démarrage 
du programme a nécessité 
une organisation rigoureuse. 
Nous avons choisi la solu-
tion technologique la plus 
déployée dans le monde, 
avec une plateforme entiè-
rement automatisée fournie 
par Revvity (anciennement 
PerkinElmer). Elle repose 
sur une chaîne robotisée in-
terconnectée : le système 
de punchage des buvards, 
l’extraction d’ADN, la PCR et 
l’analyse sont coordonnés 
via un logiciel de gestion des 
échantillons. Mais malgré 

l’automatisation, la présence 
humaine reste indispensable. 
Au début, nous avons dû cor-
riger des erreurs d’aligne-
ment des bras robotiques, 
qui impactaient la qualité des 
prélèvements. Aujourd’hui, 
l’ensemble fonctionne bien, 
mais demande toujours une 
vigilance continue.
Quels résultats avez-vous 
observés depuis le lance-
ment du programme ?

Dr Reboul : Depuis janvier 
2023, nous avons réalisé près 
de 80 000 dépistages en Nou-
velle-Aquitaine. Sept cas de 
SMA ont été identifiés, dont 
un faux négatif. Ce cas rare 
concernait un nourrisson hé-
térozygote composite pour la 
délétion recherchée et pour 
une mutation non détectable 
par la technique actuelle. 
Peut-on améliorer la mé-
thode pour détecter ces cas 
rares ?

Dr Reboul : À ce jour, les kits 
commerciaux disponibles ne 
permettent pas de détecter 
ces 5 % de formes dites «hé-
térozygotes composites». Il 
s’agit d’une limite technique 
inhérente à la méthode. 
Cela renforce l’importance 
de maintenir la vigilance cli-

nique : les médecins doivent 
continuer à considérer un 
diagnostic de SMA en pré-
sence de signes évocateurs, 
même en cas de dépistage 
négatif.
Quels sont les défis du dé-
ploiement national de DE-
PISMA ?

Dr Reboul : Le consentement 
parental reste un point cri-
tique. Beaucoup de mater-
nités manquent de person-
nel pour prendre le temps 
d’expliquer le test. Nous ré-
fléchissons à des outils d’in-
formation plus accessibles, 
comme des capsules vidéo 
multilingues diffusées via 
QR code, à intégrer dans le 
parcours de soins en ma-
ternité. Autre défi : l’har-
monisation des pratiques 
entre les centres régionaux. 
L’extension du programme à 
l’échelle nationale implique-
ra 14 nouveaux centres qui 
sont actuellement en phase 
de lancement. Il faudra stan-
dardiser les procédures, 
assurer la formation des 
équipes et garantir une qua-
lité d’analyse homogène sur 
l’ensemble du territoire.
Quel regard portez-vous sur 
l’avenir du dépistage de la 

DEPISMA : Un défi technique  
et organisationnel

SMA en France ?

Dr Reboul : DEPISMA est une 
avancée majeure. Il nous im-
pose une exigence de qualité, 
de réactivité et de coordina-
tion inédite. Mais surtout, 
il change le pronostic de la 
maladie. Nous savons au-
jourd’hui que plus un enfant 
est traité tôt, meilleures sont 
ses chances de développer 
une motricité normale. Ce 
que nous faisons à Bordeaux 
depuis deux ans, d’autres 
régions vont bientôt le vivre 
aussi. L’enjeu est désormais 
de faire en sorte que tous les 
nouveau-nés en France bé-
néficient de cette opportuni-
té, quel que soit leur lieu de 
naissance.

INTERVIEW/ 
De la biologiste  
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Reboul 
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de génétique moléculaire 
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DEPISMA repose 
sur une chaîne 
entièrement auto-
matisée, mais le 
facteur humain 
reste indispen-
sable à chaque 
étape du dépistage
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Comment se déroule l’an-
nonce du diagnostic et quels 
sont les premiers échanges 
avec les familles ?

Dr Espil : Le premier contact 
est téléphonique. Nous in-
formons les parents qu’un 
résultat du dépistage néo-
natal est positif, sans pré-
ciser d’emblée la maladie 
concernée. Certains parents 
posent la question, d’autres 
non. L’annonce provoque un 
choc et une sidération. Nous 
expliquons qu’il n’y a pas 
d’urgence vitale, mais qu’une 
hospitalisation est proposée 
sous 48 heures pour confir-
mer le dépistage. Nous préci-
sons également que ce résul-

tat ne signifie pas encore un 
diagnostic avéré, mais qu’un 
contrôle est nécessaire¹.
Mme Thomas : Les parents 
arrivent souvent sans réa-
liser qu’ils devront rester 
plusieurs jours. Certains ne 
prennent que le strict néces-
saire, sans affaires person-
nelles. Cette confusion re-
flète l’impact émotionnel de 
cette annonce.
Quelle organisation des 
soins se met en place dès 
l’arrivée à l’hôpital ?

Dr Espil : Dès leur arrivée, 
nous faisons en sorte qu’il n’y 
ait aucun temps d’attente. Ils 
sont immédiatement pris en 
charge et installés dans une 
chambre individuelle pour 
limiter le risque infectieux 
pour le bébé. Nous souhai-
tons aussi que cet espace 
soit un lieu d’échange apai-
sé, où les parents puissent 
poser leurs questions et ex-
primer leurs inquiétudes en 
toute confidentialité.
Mme Thomas : Dès leur arri-
vée dans le service de neuro-

pédiatrie, l’équipe soignante 
met en place une bulle de 
protection affective. Nous 
nous rendons disponibles 
pour répondre aux ques-
tions, accueillir les émotions 
et expliquer chaque étape du 
parcours. Certains parents 
restent en état de déni et 
nous interrogent plusieurs 
fois sur la fiabilité du test, 
car leur bébé semble en 
parfaite santé. D’autres, au 
contraire, veulent savoir im-
médiatement quelles seront 
les étapes suivantes et s’in-
forment déjà sur la maladie. 
Nous devons alors gérer ces 
réactions très contrastées, 
en veillant à donner des ex-
plications adaptées au niveau 
de compréhension de chaque 
famille.
Comment se déroule la 
confirmation du diagnostic ?

Dr Espil : Une prise de sang 
est réalisée pour confirmer 
le diagnostic et déterminer 
le nombre de copies SMN2¹. 
En parallèle, pour gagner du 
temps, nous débutons immé-

diatement un bilan pré-thé-
rapeutique afin d’anticiper la 
prise en charge et de garan-
tir que le bébé puisse rece-
voir un traitement dans les 
meilleures conditions. 
Mme Thomas : Cette période 
est très difficile pour les pa-
rents. Leur bébé est en par-
faite santé apparente, et ils 
peinent à accepter la néces-
sité de soins invasifs. Nous 
devons les rassurer et leur 
expliquer chaque étape.
Comment se décide la mise 
en place du traitement ?

Dr Espil : La décision est 
prise par la RCP qui est sol-
licitée en urgence dans les 
24 à 48 heures suivant le dia-
gnostic. Cette réunion réunit 
des neuropédiatres experts 
des maladies neuromuscu-
laires qui évaluent la situa-
tion de chaque enfant afin de 
proposer la prise en charge 
la plus adaptée¹. Notre objec-
tif est d’assurer une prise en 
charge rapide et optimisée, 
pour permettre aux bébés 
diagnostiqués de bénéficier 
des meilleurs soins pos-
sibles.
Comment les parents vivent-
ils cette période ?

Mme Thomas : L’hospitalisa-
tion bouleverse la dynamique 

familiale. Pour les jeunes pa-
rents, la situation est particu-
lièrement éprouvante : ils dé-
couvrent leur rôle parental 
dans un cadre médicalisé et 
anxiogène. Pour ceux ayant 
déjà des enfants, la sépara-
tion est difficile, avec un pa-
rent confiné avec le bébé et 
l’autre gérant la fratrie.
Dr Espil : Malgré ces 
épreuves, les parents nous 
disent après coup qu’ils se 
sont sentis soutenus et ac-
compagnés. L’hospitalisation 
leur permet de ne pas affron-
ter seuls cette étape.
Quels sont les bénéfices du 
programme DEPISMA ?

Dr Espil : DEPISMA est une 
révolution. Dépister la mala-
die avant les premiers symp-
tômes change totalement la 
trajectoire des enfants trai-
tés. Nous passons d’une ma-
ladie au pronostic fatal à une 
prise en charge permettant 
un développement proche de 
la normale.
Mme Thomas : Il y a encore 
une inégalité d’accès². Seuls 
quelques centres en France 
appliquent ce dépistage. 
Nous espérons une géné-
ralisation rapide pour que 
chaque enfant ait la même 
chance.

Quelles leçons tirez-vous de 
cette phase pilote ?

Dr Espil : L’organisation ra-
pide et fluide du parcours 
est essentielle. L’hospitali-
sation immédiate offre un 
cadre protecteur aux parents 
et optimise le suivi médical. 
Nous avons appris que la 
sensibilisation des materni-
tés et la coordination entre 
les équipes sont des clés du 
succès.
Mme Thomas : Cette mobi-
lisation de toute l’équipe est 
stimulante. Nous avons l’op-
portunité de participer à un 
progrès médical majeur qui 
change des vies.
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DEPISMA : de l’annonce du diagnostic 
à la prise en charge thérapeutique

Mme Audrey  
Thomas 
Puéricultrice, 
CHU de Bordeaux

Les parents ont l’im-
pression que la Terre 
s’effondre, alors 
qu’en réalité, ils ont 
une chance immense 
d’avoir bénéficié de 
DEPISMA

”

Dr Caroline Espil
Neuropédiatre,  
CHU de Bordeaux  

Nous apprenons une 
nouvelle médecine, 
où nous annonçons 
un diagnostic avant 
l’apparition des 
symptômes, avec 
une perspective 
d’avenir radicalement 
différente
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LE BILAN et la prise 
en charge kinésithérapiques

Mme Marie  
Le Naour 
Kinésithérapeute, 
CHU de Bordeaux 

Pouvoir interve-
nir précocement, 
avant l’apparition 
des symptômes, 
est une avancée 
majeure pour offrir 
aux enfants atteints 
de SMA un déve-
loppement moteur 
plus proche de la 
normale
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Comment se déroule la prise 
en charge kinésithérapique 
des jeunes patients dépistés 
avec une SMA au Centre de 
Bordeaux ?

Mme Le Naour : Après le dé-
pistage précoce de la SMA 
dans le cadre du programme 
DEPISMA, les nouveau-nés 
sont convoqués à l’hôpital 
dans les dix premiers jours de 
leur vie. Durant leur hospitali-
sation, je réalise un bilan kiné-
sithérapique initial avec des 
échelles validées, notamment 
la CHOP INTEND et la HINE-
24,5, pour évaluer leur motri-
cité et leur développement 
psychomoteur. Ces évalua-
tions sont essentielles pour 
adapter leur prise en charge 
et assurer un suivi optimal. 

L’annonce du diagnostic est 
un moment très délicat pour 
les parents, qui doivent en 
plus respecter des mesures 
strictes pour protéger leur 
enfant des risques infectieux. 
Mon rôle est d’intégrer l’ap-
proche kinésithérapique tout 
en tenant compte de cet état 
émotionnel fragile.
Quels sont les objectifs prio-
ritaires en kinésithérapie 
après l’initiation du traite-
ment ?

Mme Le Naour : L’objectif prin-
cipal est d’évaluer la progres-
sion motrice et d’identifier 
d’éventuelles difficultés qui 
pourraient nécessiter un suivi 
spécifique. Grâce aux traite-
ments précoces, certains en-
fants n’auront pas besoin de 

kinésithérapie systématique. 
Toutefois, ils sont suivis ré-
gulièrement par bilans tous 
les six mois. Si des signes de 
retard moteur apparaissent, 
nous adaptons la prise en 
charge en introduisant des 
séances ciblées pour stimu-
ler leur tonus, leurs ampli-
tudes articulaires et prévenir 
d’éventuelles complications 
orthopédiques.
La prise en charge kinésithé-
rapique diffère-t-elle selon le 
traitement reçu ?

Mme Le Naour : Non, l’éva-
luation et le suivi restent les 
mêmes. L’objectif est de sur-
veiller l’évolution de l’enfant 
et d’adapter les interventions 
si nécessaire. Pour les enfants 
dépistés tardivement, qui pré-
sentent déjà des séquelles, 
la kinésithérapie joue un rôle 
essentiel dans le maintien 
des amplitudes articulaires, 
le renforcement musculaire 
et la prévention des déforma-
tions orthopédiques. L’enjeu 
est d’accompagner leur crois-
sance en optimisant leur mo-
bilité.
Quelle est la collaboration 
entre les kinésithérapeutes 

et les autres professionnels 
de santé ?

Mme Le Naour : Nous travail-
lons en étroite collaboration 
avec les neuropédiatres et 
médecins de rééducation. Les 
bilans kinésithérapiques sont 
intégrés aux suivis médicaux 
et partagés avec les équipes 
concernées. À Bordeaux, 
nous avons également mis en 
place un partenariat avec l’As-
sociation Girondine de Kinés 
Pédiatriques (AGKP), qui re-
groupe des kinésithérapeutes 
libéraux spécialisés en pédia-
trie. Nous leur avons présen-
té nos protocoles d’évaluation 
et de suivi afin qu’ils puissent 
mieux informer et accompa-
gner les familles lorsqu’elles 
rentrent à domicile.
Quel est le rôle des familles 
dans la prise en charge ?

Mme Le Naour : Les parents 
ont un rôle clé. Nous leur don-
nons des conseils pour stimu-
ler leur enfant au quotidien 
sans prendre la place du kiné-
sithérapeute. Par exemple, 
nous les encourageons à fa-
voriser des moments au sol 
sur un tapis plutôt que dans 
un transat, ou à placer leur 
enfant en position ventrale 
pour renforcer son tonus 
axial. Ces gestes du quotidien 

permettent de soutenir son 
développement moteur tout 
en préservant une approche 
ludique et naturelle.
Quels bénéfices apporte le 
programme DEPISMA ?

Mme Le Naour : DEPISMA est 
une avancée extraordinaire : 
il permet d’identifier la ma-
ladie avant l’apparition des 
premiers symptômes et de 
mettre en place un traitement 
très tôt. Avant ce programme, 
nous recevions des enfants 
avec des déficits moteurs 
déjà bien installés. Ils avaient 
du mal à lever les bras, bou-
geaient à peine les jambes ou 
les orteils. Malgré un traite-
ment instauré tardivement, 
ils conservaient souvent un 
handicap moteur important. 
Aujourd’hui nous observons 
des évolutions impression-
nantes, avec des enfants qui 
développent une motricité 
quasi-normale. Même si nous 
manquons encore de recul 
sur le long terme, les résul-
tats actuels sont très promet-
teurs.
Un dernier message à parta-
ger ?

Mme Le Naour : Je suis très 
émue de voir les progrès mé-
dicaux et l’impact qu’ils ont 
sur la vie de ces enfants. Il y a 

dix ans, nous n’aurions jamais 
imaginé une telle prise en 
charge. Il est crucial d’étendre 
ce programme au niveau na-
tional. Nous avons vu des 
familles qui ont bénéficié de 
DEPISMA uniquement parce 
qu’elles avaient déménagé en 
Nouvelle-Aquitaine avant la 
naissance de leur enfant. Dans 
d’autres régions, ces enfants 
auraient été diagnostiqués 
plus tardivement, avec des 
conséquences majeures sur 
leur développement. Chaque 
nouveau-né en France doit 
avoir la même chance d’être 
diagnostiqué à temps. L’uni-
formisation du dépistage et 
l’amélioration des protocoles 
de soins sont des enjeux prio-
ritaires.
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Quel est votre rôle en tant 
que psychologue dans 
l’accompagnement des 
familles confrontées à un 
diagnostic de SMA dans 
le cadre du programme 
DEPISMA ?

Mme Guillain : Mon interven-
tion ne se fait pas immédia-
tement après l’annonce, mais 
plutôt sur demande du méde-
cin ou du neuropédiatre. Cela 
reste toutefois assez systé-
matique. L’annonce du dia-
gnostic est un moment parti-
culièrement difficile, souvent 
décrit comme un choc trau-
matique pour les familles1,2. 
Très rapidement après cette 
annonce, le bébé doit être 
isolé pour limiter les risques 
infectieux, ce qui peut accen-

tuer la détresse des parents.
Souvent, je rencontre en pre-
mier lieu la mère avec son 
enfant, car elle est la prin-
cipale accompagnante pen-
dant l’hospitalisation. Dans 
certains cas, les pères sont 
également présents, mais 
cela dépend de leur dispo-
nibilité. L’accompagnement 
psychologique est proposé 
dans une approche progres-
sive et adaptée au rythme 
des familles. Il ne s’agit 
pas d’imposer une prise en 
charge, mais plutôt de leur 
offrir un espace d’écoute et 
de soutien.
Les familles peuvent-elles 
revenir vers vous plus tard ?

Mme Guillain : Oui, elles en 
ont la possibilité, mais cela 
reste rare. Le choc de l’an-
nonce plonge souvent les 
parents dans une phase de 
sidération, où toute initia-
tive devient difficile. La souf-
france est présente, mais la 
mobilisation pour demander 
de l’aide est entravée par ce 
blocage psychologique. C’est 
là tout l’enjeu de mon travail : 
créer un premier contact qui 

permette de lever certaines 
barrières, et proposer un 
soutien adapté à chaque si-
tuation.
Je suis formée à l’EMDR (Eye 
Movement Desensitization 
and Reprocessing)6, une ap-
proche reconnue pour traiter 
les traumatismes. L’annonce 
du diagnostic agit comme un 
événement potentiellement 
traumatique : elle peut gé-
nérer des réactivations émo-
tionnelles intenses à chaque 
nouvelle étape du parcours 
de soins. L’EMDR permet 
d’aider les parents à désa-
morcer ces réactivations 
pour qu’elles ne figent pas 
leur capacité à avancer et à 
s’adapter.
Quelles réactions émotion-
nelles observe-t-on chez les 
parents ?

Mme Guillain : La sidéra-
tion est fréquente, mais elle 
n’est pas la seule réaction 
possible. Certains parents 
expriment de la colère, un 
sentiment d’injustice face à 
ce diagnostic qui bouleverse 
leurs attentes. D’autres res-
sentent un effondrement 

profond, une incapacité à se 
projeter. Chaque réaction est 
unique et dépend de l’histoire 
de chacun.
L’idéal serait de pouvoir trai-
ter ces émotions dès le début, 
mais le temps de chacun est 
différent. Certains parents 
sont prêts à parler rapide-
ment, d’autres mettront des 
mois, voire des années avant 
de verbaliser leur souffrance.
La précocité du diagnostic 
influence-t-elle le vécu des 
parents ?

Mme Guillain : Il est encore 
tôt pour tirer des conclusions 
définitives, mais ce que j’ob-
serve, c’est un bouleverse-
ment extrême du rythme de 
vie des parents. Tout va très 
vite après l’annonce : le sui-
vi médical se met en place 
immédiatement, avec des 
traitements urgents et des 
consignes strictes. Cette ra-
pidité, bien que nécessaire 
pour la prise en charge, ren-
force le sentiment de perte 
de contrôle.
Un aspect important à consi-
dérer est la séparation qui 
s’opère souvent au sein des 
familles. La mère, qui reste 
en isolement avec son bébé, 
peut être coupée du reste de 
la fratrie et du conjoint. Cette 
rupture impacte émotionnel-
lement tous les membres de 

la famille et doit être prise en 
charge dans l’accompagne-
ment psychologique².
Comment se poursuit l’ac-
compagnement des familles ?

Mme Guillain : J’interviens 
ponctuellement, mais cette 
première rencontre facilite 
le dialogue si un besoin ul-
térieur se présente. Mon ob-
jectif est d’aider les parents 
à mieux comprendre leurs 
réactions, et éventuellement 
les orienter vers un psycho-
logue plus proche de chez 
eux pour un suivi au long 
cours.
Par ailleurs, grâce au finan-
cement de l’AFM-Téléthon, 
nous avons mis en place un 
Café des Aidants : un espace 
de rencontre convivial, où les 
parents d’enfants atteints de 
maladies neuromusculaires 
peuvent échanger sur leurs 
expériences. Ce type de dis-
positif favorise la résilience 
en brisant l’isolement.
Quels conseils donne-
riez-vous aux familles qui 
traversent cette épreuve ?
Mme Guillain : L’épreuve du 
diagnostic est un choc, mais 

il est essentiel que les pa-
rents sachent qu’ils ne sont 
pas seuls. Chaque famille 
réagit à son propre rythme, 
et l’important est de respec-
ter ce temps d’adaptation. Se 
donner le droit de ressentir, 
de poser des questions et de 
chercher du soutien est une 
étape cruciale. Enfin il ne faut 
pas hésiter à demander de 
l’aide ; l’échange et la parole 
sont souvent les premiers 
pas vers une reconstruction 
possible.
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LE SUIVI PSYCHOLOGIQUE 
après l’annonce du diagnostic

Mme Isabelle Guillain
Psychologue - Service 
des maladies neuromus-
culaires - Hôpital des 
Enfants - CHU Pellegrin à 
Bordeaux

L’annonce d’une 
maladie rare est 
un véritable choc. 
Notre rôle est 
d’aider les familles 
à surmonter cet 
ébranlement et 
à retrouver une 
capacité à avancer
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Pour plus d’informations 
sur la SMA
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https://rarealecoute.com/lamyotrophie-spinale-infantile/
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ACTUALITÉS SMA 
1/  Un diagnostic avant les premiers symptômes : 

Le programme DEPISMA permet de détecter la SMA dès la naissance grâce à un 
test génétique intégré au dépistage néonatal. Une avancée majeure qui offre aux 
nouveau-nés une prise en charge précoce et optimise l’efficacité des traitements. 

2/  Une coordination rapide et efficace :
  Du prélèvement en maternité à l’annonce du diagnostic, chaque étape repose sur 

une organisation rigoureuse entre sages-femmes, biologistes, neuropédiatres et 
équipes hospitalières. L’objectif : initier le traitement dans les quatre à six premières 
semaines de vie.

3/  Un accompagnement psychologique essentiel :
  L’annonce du diagnostic reste un choc pour les familles. Un suivi psychologique 

adapté permet d’aider les parents à surmonter ce moment difficile et à s’approprier 
le parcours de soins de leur enfant.

4/  Un défi logistique relevé :
  Avec plus de 80 000 bébés dépistés, DEPISMA a nécessité une adaptation des 

pratiques hospitalières, des formations en maternité et une coordination fluide entre 
tous les acteurs du dépistage.

5/  Un enjeu national majeur :
  L’extension de DEPISMA à toute la France est indispensable pour garantir un accès 

équitable au dépistage. L’urgence : permettre à chaque nouveau-né de bénéficier 
des avancées de la médecine, quel que soit son lieu de naissance.

Rendez-vous le 26 septembre 2025 à Boulogne-Billancourt 
pour la 3ème édition de SMA CONNECT 

afin d’améliorer la prise en charge de demain !

Bloquez dès à présent la date dans votre agenda !
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