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L’amyotrophie spinale re-
présente aujourd’hui une 
part majeure de l’activité du 
centre de référence des ma-
ladies neuromusculaires de 
Garches. Environ 20 à 30 % 
des patients suivis sont 
concernés par cette patholo-
gie, qui continue de mobiliser 
quotidiennement nos équipes. 
Cette place centrale s’inscrit 
dans une histoire longue, mar-
quée par une évolution pro-
fonde des pratiques, des orga-
nisations et des perspectives 
offertes aux enfants et à leurs 
familles.
Lorsque j’ai rejoint le service 
au début des années 2000, 
la prise en charge reposait 
sur deux réalités très diffé-
rentes. D’un côté, la prise en 
charge palliative des nourris-
sons atteints dès les premiers 
mois de vie, très sévères et 
évolutifs vers la paralysie 

complète, pour lesquels la 
priorité était surtout l’accom-
pagnement de la fin de vie, 
dans des conditions les plus 
dignes et humaines possibles 
pour l’enfant et sa famille. De 
l’autre, des enfants présentant 
des formes plus tardives, ca-
pables de tenir assis et même 
de marcher au moment de 
l’apparition des symptômes, 
pour lesquels s’engageait une 
médecine proactive, tournée 
vers les aspects fonctionnels, 
respiratoires, digestifs et or-
thopédiques, avec un objectif 
clair : permettre à ces enfants 
de grandir, d’apprendre, d’être 
scolarisés et de s’intégrer le 
mieux possible dans la société 
malgré un handicap lourd.
Cette prise en charge a tou-
jours été indissociable d’un 
engagement fort des équipes 
paramédicales et d’une rela-
tion étroite avec les familles. 

Former les parents, les ac-
compagner dans les soins 
quotidiens, alléger autant que 
possible la charge physique 
et psychologique¹ : cela a 
constitué, et constitue encore, 
un pilier essentiel de notre 
travail. Au fil des années, nous 
sommes devenus, d’une cer-
taine manière, des « entraî-
neurs » des familles, ajustant 
régulièrement les pratiques, 
les appareillages, les aides 
techniques et les parcours sco-
laires pour répondre à l’évolu-
tion des besoins des enfants. 
L’arrivée des nouvelles op-
tions thérapeutiques et, plus 
récemment, la mise en place 
du dépistage néonatal ont 
profondément modifié le pay-
sage.² De nombreux enfants 
qui n’auraient pas survécu au-
paravant évoluent désormais 
dans de bien meilleures condi-
tions. Les profils changent, 

les attentes aussi. Certains 
enfants présentent des trajec-
toires inédites, révélant des 
dimensions de la maladie en-
core peu connues, notamment 
sur le plan cognitif ou compor-
temental, nécessitant d’élargir 
les types d’évaluations et les 
approches de rééducation et 
de suivi.³
Ces évolutions ont conduit à 
une adaptation constante de 
l’organisation : développement 
de séjours de rééducation plus 
intensifs, instauration de sui-
vis protocolisés en hospitali-
sation de jour, permettant de 
réaliser plusieurs fois dans 
l’année les interventions thé-
rapeutiques et de nombreux 
tests et mesures nécessaires 
pour tracer les changements 
des fonctions motrices et res-
piratoires, allégement des pra-
tiques orthopédiques et respi-
ratoires, mais avec des suivis 

plus rapprochés pour réajus-
ter et intervenir précocement 
en cas de mauvaise évolu-
tion, proactivité des prises en 
charge digestives et nutrition-
nelles, accompagnement psy-
chologique parental renforcé 
en raison des changements 
des expectatives… Parallèle-
ment à l’apparition des théra-
pies innovantes, de nouvelles 
techniques chirurgicales de la 
scoliose, sensiblement moins 
invasives se sont développées, 
permettant d’opérer les en-
fants en cours de croissance et 
de contrôler les déformations 
de la colonne à des stades 
précoces pour arrêter plus tôt 
l’utilisation des corsets, offrir 
des interventions et des hos-
pitalisations plus courtes, et 
diminuer les complications. 
Cette dynamique « virtuose »  
repose toujours sur une mul-
tidisciplinarité étroite, ren-

due possible par la présence 
conjointe de compétences 
médicales, paramédicales et 
techniques, au même endroit 
et au même moment, avec le 
patient et sa famille au centre 
de l’action.
Si cette capacité d’adaptation 
est une richesse, elle reste 
fragile. Elle suppose du temps, 
des équipes stables, une re-
connaissance institutionnelle 
et des moyens adaptés. La 
prise en charge de l’amyotro-
phie spinale illustre combien 
certaines pathologies néces-
sitent des approches sur me-
sure, loin des standards, pour 
répondre à la complexité des 
situations vécues par les pa-
tients et leurs familles. C’est 
cette exigence que nous cher-
chons, jour après jour, à pré-
server et à transmettre.
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Comment s’organise concrè-
tement le parcours de soins 
d’un enfant atteint de SMA 
au centre de référence de 
Garches ?
Dr Bénézit : Le parcours dé-
bute bien en amont de la pre-
mière venue à l’hôpital. Tout 
commence par une demande 
de consultation adressée par 
un médecin, souvent accompa-
gnée d’éléments décrivant les 

inquiétudes cliniques et, par-
fois, d’un courrier des parents. 
Le premier enjeu consiste à 
repérer, dans ces documents, 
des signes pouvant évoquer 
une amyotrophie spinale : 
hypotonie, régression mo-
trice débutant aux membres 
inférieurs (troubles de la 
marche, difficultés à se rele-
ver), troubles de la déglutition 
ou trouble respiratoire. L’ab-
sence de réflexes, lorsqu’elle 
est mentionnée, constitue un 
signal d’alerte important. Dès 
que certains de ces éléments 
sont identifiés, l’équipe s’orga-
nise pour recevoir l’enfant très 
rapidement, idéalement dès le 
lendemain, car il s’agit d’une 
urgence diagnostique et orga-
nisationnelle.
Mme Pellerin : La première 
évaluation ne se limite pas 
à une consultation isolée : 
elle prend la forme d’un hôpi-
tal de jour. Plusieurs interve-
nants sont mobilisés d’emblée, 
notamment un kinésithéra-
peute chargé de réaliser des 
tests moteurs adaptés à l’âge 
de l’enfant. Des examens biolo-
giques sont prescrits et, si pos-

sible, un électromyogramme 
est réalisé le jour même. Les 
prélèvements nécessaires 
sont envoyés en urgence, avec 
une organisation spécifique 
visant à accélérer l’obtention 
des résultats génétiques. L’ob-
jectif est de réunir rapidement 
l’ensemble des éléments per-
mettant de confirmer le dia-
gnostic et d’anticiper la suite 
du parcours. 
Dr Bénézit : Depuis la mise en 
place du dépistage néonatal2, 
un circuit spécifique s’est ajou-
té à cette organisation. Dans ce 
contexte, l’alerte est transmise 
par le centre de dépistage et 
la famille est convoquée dans 
des délais très courts. Contac-
ter des parents dans cette 
période particulière post-na-
tale pour évoquer la suspicion 
d’une maladie rare constitue 
une épreuve psychologique 
majeure, nécessitant un cadre 
d’annonce particulièrement at-
tentif et progressif.
Comment se déroule l’an-
nonce du diagnostic et la déci-
sion d’orientation de prise en 
charge ?

Dr Bénézit : L’annonce du dia-
gnostic s’inscrit dans une dé-
marche préparée en amont. 
Les familles sont progressi-
vement informées de la sus-
picion afin de comprendre 
pourquoi de nombreux exa-
mens sont réalisés dans un 
temps très resserré. Une fois 
les évaluations cliniques et 
fonctionnelles effectuées et 
les examens engagés, chaque 
situation est discutée dans 
un cadre collégial national 
en RCP. Les vidéos réalisées 
lors de l’évaluation clinique 
occupent une place centrale 
dans ces échanges, car elles 
complètent les scores et per-
mettent d’apprécier plus fine-
ment la motricité et la fonction 
respiratoire de l’enfant. Cette 
discussion collective permet 
de définir l’orientation la plus 
adaptée : mise en place d’une 
prise en charge thérapeutique 
innovante ou, lorsque l’état 
clinique le justifie, orientation 
vers une prise en charge pal-
liative.
Que se passe-t-il lorsque 
l’orientation palliative est re-
tenue ?
Dr Bénézit : Lorsque la prise en 
charge palliative est décidée, le 
projet est systématiquement 
construit avec les parents. Il 
n’existe pas de schéma unique :  
l’accompagnement est ajusté 
en fonction de l’état de l’enfant, 
et des souhaits exprimés par la 
famille. Les équipes s’adaptent 
en fonction des besoins repé-
rés, en consultation ou en hos-
pitalisation.
Mme Pellerin : L’objectif princi-

pal reste le confort de l’enfant :  
mise en place d’une installa-
tion adaptée, accompagne-
ment nutritionnel en cas de dif-
ficultés alimentaires. La prise 
en charge respiratoire est dis-
cutée en fonction de chaque 
situation. Une hospitalisation 
complète est parfois néces-
saire pour former les parents 
à la manipulation des disposi-
tifs. Les décisions restent col-
légiales et ajustées au cas par 
cas, en tenant compte de l’ac-
ceptabilité psychologique pour 
les familles.
Comment s’organise le suivi 
au long cours lorsque l’enfant 
bénéficie d’un parcours théra-
peutique ?
Dr Bénézit : Pour les enfants 
engagés dans une prise en 
charge thérapeutique inno-
vante, l’accompagnement 
s’inscrit dans la durée. Les 
venues à l’hôpital sont proto-
colisées à intervalles réguliers 
et l’équipe cherche à regrou-
per les besoins associés à 
ces visites : orthopédie, appa-
reillage, ventilation, éducation 
thérapeutique, suivi diététique 
et soutien psychologique. 
Lorsque certains besoins ne 
coïncident pas avec ces temps 
programmés, des consul-
tations complémentaires 
peuvent être organisées.
Mme Pellerin : La coordination 
inclut également l’accompa-
gnement des familles dans 
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leur environnement quoti-
dien : installation au domicile, 
adaptation des gestes de la vie 
courante, articulation avec les 
soins de proximité. L’équipe 
travaille en lien avec les pro-
fessionnels libéraux et les 
structures médico-sociales, 
avec l’appui essentiel de l’as-
sistante sociale pour la consti-
tution des dossiers et l’accès 
aux dispositifs existants.
Pourquoi la coordination est-
elle un enjeu central du par-
cours de soins ?
Mme Pellerin : La coordina-
tion constitue un pilier fonda-
mental du parcours. Mon rôle 
consiste à organiser les ren-
dez-vous, planifier les étapes 
d’appareillage, coordonner les 
intervenants et expliquer les 
procédures aux parents. Cet 
accompagnement vise à limi-
ter la charge mentale et logis-
tique pesant sur des familles 
déjà fortement mobilisées, 
tout en tenant compte de leurs 
contraintes professionnelles 
et familiales.
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Comment est né l’hôpital de 
jour (HDJ) thérapeutique et 
à quels besoins répond-il au-
jourd’hui ?
Mme Panariello : L’hôpital de 
jour thérapeutique s’est struc-
turé avec l’arrivée des nou-
velles options thérapeutiques. 
S’il existait auparavant un 
hôpital de jour orienté vers le 
suivi neuromusculaire, la mise 
en place de traitements inno-
vants a nécessité la création 
d’un dispositif dédié, capable 

d’assurer à la fois la prépara-
tion, la surveillance et le suivi 
des enfants concernés. L’unité 
repose sur une organisation 
volontairement resserrée, 
avec une équipe référente 
stable, renforcée par des neu-
ropédiatres en appui selon les 
besoins.
Dr Gomez : La création de cet 
HDJ thérapeutique répondait 
à un besoin jusque-là non cou-
vert. Le suivi exclusivement 
en consultation ne permettait 
plus d’assurer une fréquence 
suffisante de visites, compte 
tenu de la complexité crois-
sante des parcours. L’HDJ a 
ainsi ouvert une voie complé-
mentaire, offrant un espace 
dédié pour les traitements 
et le suivi régulier, la gestion 
des situations intercurrentes 
et l’adaptation continue des 
prises en charge.
Quelles sont les missions 
principales de ce dispositif au 
quotidien ?
Mme Panariello : Nos mis-
sions sont centrées sur l’ac-
compagnement des enfants 
SMA dans le cadre de leur sui-
vi thérapeutique : préparation 
des familles, organisation des 

bilans, coordination avec les 
secteurs d’hospitalisation et 
suivi après les séjours. L’unité 
intervient aussi pour d’autres 
pathologies neuromuscu-
laires et des protocoles de re-
cherche, ce qui renforce notre 
expertise. Depuis la mise en 
place du dépistage néonatal², 
l’hôpital de jour est en pre-
mière ligne : nous accueillons 
rapidement les familles, or-
ganisons les examens et as-
surons un accompagnement 
étroit dans l’attente des résul-
tats, afin de sécuriser les pre-
mières étapes du parcours.
Quel impact cette organisa-
tion dédiée a-t-elle pour les 
familles ?
Mme Panariello : La centra-
lisation de la prise en charge 
et l’existence d’un interlocu-
teur paramédical référent sont 
des atouts majeurs. Dans un 
contexte d’annonce souvent 
vécue comme un choc, la pos-
sibilité de recontacter facile-
ment l’équipe, d’obtenir des 
réponses rapides et de ne pas 
avoir à répéter sans cesse son 
histoire instaure un climat de 
confiance.
Nous tenons compte des 

contraintes scolaires, profes-
sionnelles et familiales, en 
essayant de regrouper les 
rendez-vous pour limiter ab-
sentéisme et fatigue. Lorsque 
cela est possible, nous in-
cluons la fratrie, afin de pré-
server l’équilibre familial.
Comment l’équipe accom-
pagne-t-elle les attentes sus-
citées par les thérapies inno-
vantes ?
Mme Panariello : Les thé-
rapies innovantes suscitent 
beaucoup d’espoir, en parti-
culier sur le plan moteur. Les 
familles attendent souvent des 
progrès rapides et spectacu-
laires. Notre rôle est de réex-
pliquer, d’ajuster les attentes, 
de rappeler que l’enfant est 
aussi en croissance, avec des 
besoins de jeu, de scolarité et 
de développement global.
Dr Gomez : Les thérapies inno-
vantes ne constituent pas en-
core une guérison. Cette réali-
té impose un suivi régulier et 
attentif, permettant d’anticiper 
l’apparition de complications et 
d’adapter les prises en charge 
à des profils d’enfants qui évo-
luent désormais différemment 
de ceux observés auparavant.
Comment s’organise la prise 
en charge pluridisciplinaire 
au sein de l’hôpital de jour ?
Mme Panariello : La pluri-
disciplinarité est le socle du 
fonctionnement de l’hôpital de 
jour. Autour du binôme méde-
cin–infirmière interviennent 
kinésithérapeutes, psycholo-
gues, assistante sociale, dié-

téticienne, ergothérapeutes et 
autres professionnels selon 
les besoins. Chaque venue est 
préparée en amont pour coor-
donner examens et soins sur 
un même temps et limiter les 
déplacements répétés.
Dr Gomez : Cette organisation 
garantit la cohérence des mes-
sages. Dans une maladie mul-
tisystémique, il est essentiel 
que tous les professionnels 
de santé partagent une vision 
commune pour éviter des par-
cours fragmentés ou contra-
dictoires.
Quels sont les retours des 
familles et les enjeux spéci-
fiques de la transition vers 
l’âge adulte ?
Dr Gomez : Les familles expri-
ment globalement un ressenti 
positif face à cette organisation. 
Elles apprécient de pouvoir 
rencontrer plusieurs experts 
dans un temps resserré et de 
percevoir une continuité dans 
les discours et les décisions. 
Cette cohérence renforce la 
confiance envers l’équipe, en 
particulier pour des patients 
suivis depuis la petite enfance. 
La transition vers le secteur 
adulte constitue néanmoins 
une étape sensible. Elle est 
préparée progressivement, 
dès l’adolescence, en fonction 
de la maturité du patient et du 
contexte familial. Des consul-
tations conjointes avec les 
équipes adultes sont organi-
sées afin d’assurer un passage 
en douceur et de favoriser 
l’autonomie progressive des 

jeunes patients. 
Quelles limites et perspec-
tives d’évolution identi-
fiez-vous pour les prochaines 
années ?
Dr Gomez : Les évolutions thé-
rapeutiques ont transformé le 
paysage de la SMA, amélioré 
la survie et ouvert de nou-
velles perspectives, tout en 
faisant émerger des interro-
gations nouvelles (orthopédie, 
cognition, psychosocial).¹ Ces 
changements s’accompagnent 
d’une augmentation des be-
soins en ressources et en 
coordination.
Mme Panariello : Il sera néces-
saire de renforcer les équipes, 
surtout paramédicales, pour 
maintenir la qualité de l’accom-
pagnement. La priorité reste de 
préserver le temps consacré 
aux familles et aux patients : 
c’est la condition d’une prise 
en charge globale, humaine 
et adaptée à la complexité de 
leurs parcours.
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Comment s’organise au-
jourd’hui la coordination 
entre la MPR et le SRPR 
dans la prise en charge des 
enfants atteints de SMA ? 
Dr Azzi-Salameh : La prise en 
charge repose sur une coordi-
nation étroite entre les équipes 
de neurologie, de MPR et de 
réanimation. Historiquement, 
la consultation multidiscipli-
naire annuelle permettait de 
définir les grandes orienta-
tions du suivi, puis chaque 
spécialité intervenait selon les 
besoins identifiés. Cette orga-
nisation existe toujours, mais 
elle a profondément évolué 
avec l’arrivée des nouvelles 
options thérapeutiques qui ont 

modifié le profil clinique des 
enfants suivis.
Dr Mbieleu : Le SRPR (Soins 
de Réadaptation Post-Réani-
mation pédiatrique) joue au-
jourd’hui le rôle d’un maillon 
de transition clé entre la phase 
aigüe en réanimation et le re-
tour vers une structure de 
soins d’aval ou le retour vers 
le domicile. Adossée à une 
réanimation spécialisée, cette 
unité assure un sevrage ven-
tilatoire progressif et sécuri-
sé. Elle fonctionne en lien très 
étroit avec les équipes neu-
romusculaires et de MPR, ce 
qui permet de poursuivre, dès 
la sortie de réanimation, une 
prise en charge multidiscipli-
naire adaptée aux enfants at-
teints de SMA, tant sur le plan 
ventilatoire qu’orthopédique.
Quelles évolutions observe-t-
on dans les profils cliniques 
des enfants depuis l’arrivée 
des nouvelles thérapies ?
Dr Azzi-Salameh : Les pro-
fils cliniques ont nettement 
évolué.4-6 Certains enfants 
présentent aujourd’hui une 
meilleure tenue assise et des 
acquisitions motrices prolon-
gées dans le temps, en parti-

culier dans les formes inter-
médiaires.6 En revanche, ces 
évolutions s’accompagnent 
de nouvelles problématiques, 
notamment orthopédiques.4,6 
Les scolioses observées sont 
parfois plus localisées, plus 
rigides, avec des déformations 
du rachis différentes de celles 
classiquement décrites aupa-
ravant. Ces transformations 
obligent les équipes à repen-
ser les stratégies de préven-
tion et de suivi.5,6 L’enjeu n’est 
plus uniquement de préserver 
des fonctions résiduelles, mais 
d’anticiper des troubles qui 
pourraient apparaître au cours 
de la croissance.4,7

Quels défis cela pose-t-il en 
matière d’appareillage et de 
prévention orthopédique ?
Dr Azzi-Salameh : L’un des 
principaux défis réside dans 
l’équilibre entre maintien de 
la fonction et prévention des 
déformations.6 Certains en-
fants, notamment ceux qui se 
déplacent au sol ou à quatre 
pattes, tolèrent difficilement 
des appareillages rigides qui 
limitent leurs capacités fonc-
tionnelles. Le port d’un cor-
set, par exemple, peut entrer 

en contradiction avec le dé-
sir de favoriser l’activité mo-
trice et l’autonomie.6 Dans ce 
contexte, les décisions sont 
souvent complexes et néces-
sitent une négociation étroite 
avec les familles. Chez cer-
tains enfants, une indication 
chirurgicale peut être envisa-
gée plus précocement lorsque 
les solutions orthopédiques ne 
permettent plus de concilier 
fonction et prévention. Pour 
les enfants qui marchent ou 
courent, les équipes restent 
prudentes, faute de recul suf-
fisant sur l’évolution à long 
terme du rachis.
Comment la rééducation et les 
objectifs de la prise en charge 
en MPR ont-ils évolué ?
Dr Azzi-Salameh : La philoso-
phie de la rééducation a pro-
fondément changé. Là où l’ac-
tivité physique était autrefois 
limitée par crainte de fatiguer 
les muscles, elle est désor-
mais encouragée, dans le res-
pect de la fatigabilité.8 Les ob-
jectifs ne se limitent plus à la 
sauvegarde des fonctions exis-
tantes, mais visent désormais 
la stimulation des acquisitions 
motrices et un développement 
aussi proche que possible de 
la normale. Cette évolution 
modifie le rôle de la MPR, qui 
s’inscrit davantage dans une 
dynamique proactive, tournée 
vers l’anticipation et l’accom-
pagnement du potentiel de 
chaque enfant.
Quelle est la place de la prise 
en charge respiratoire dans ce 
parcours ?
Dr Mbieleu : La prise en 
charge respiratoire constitue 
un pilier essentiel du suivi.¹ Il 

s’inscrit dans une approche 
longitudinale, anticipatrice et 
multidisciplinaire, visant à pré-
venir les complications, main-
tenir une ventilation efficace 
et préserver la qualité de vie. 
L’unité SRPR permet d’orga-
niser le sevrage ventilatoire 
après la réanimation et d’an-
ticiper la mise en place d’une 
ventilation à domicile lorsque 
cela est nécessaire. Cette or-
ganisation est renforcée par 
l’existence d’un hôpital de jour 
dédié à la ventilation, qui per-
met de poser les bases d’une 
stratégie personnalisée, inté-
grant la surveillance clinique, 
fonctionnelle et du suivi de la 
ventilation. Elle constitue à la 
fois un enjeu vital, un détermi-
nant fonctionnel majeur et un 
facteur clé de la qualité de vie.
Quels enjeux spécifiques pose 
la ventilation à domicile pour 
les familles ?
Dr Mbieleu : La ventilation à do-
micile représente une charge 
organisationnelle importante 
pour les familles. Elle suppose 
une formation adaptée avec 
une maitrise des dispositifs 
complexes (gérer le matériel, 
anticiper les pannes et coor-
donner les interventions des 
prestataires), un accompagne-
ment éducatif et une logistique 
parfois lourde, avec plusieurs 
dispositifs à gérer au quoti-
dien. Si ces prises en charge 
permettent d’améliorer la sur-
vie et la qualité de vie, elles gé-
nèrent au sein de la famille une 
charge émotionnelle et men-
tale importante, un impact sur 
la vie quotidienne et sociale, 
nécessitant une stabilité fami-
liale et un soutien constant. 

Dans ce contexte, la coordina-
tion et l’existence de référents 
identifiés apparaissent comme 
des éléments clés pour sécu-
riser le parcours et éviter les 
ruptures de prise en charge.
Quel regard portez-vous sur 
les enjeux à long terme de ces 
prises en charge spécifiques ?
Dr Azzi-Salameh : Les évolu-
tions actuelles ont profondé-
ment transformé le paradigme 
de la SMA. Les équipes ne sont 
plus uniquement dans l’ac-
compagnement d’une maladie 
dégénérative, mais dans la pro-
jection vers un avenir possible 
pour ces enfants, à condition 
d’une prise en charge rigou-
reuse et anticipée. Dans cette 
dynamique, le lien étroit entre 
rachis, respiration et qualité de 
vie à l’âge adulte constitue un 
enjeu central. 
Dr Mbieleu : Il est crucial de 
préserver les acquis organisa-
tionnels et humains construits 
au fil des années. La complexité 
croissante des parcours rend 
indispensable le maintien de 
structures expertes, capables 
de coordonner prévention or-
thopédique, rééducation, prise 
en charge respiratoire et ac-
compagnement des familles.
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Pourquoi était-il devenu in-
dispensable de créer un re-
gistre national pour la SMA en 
France ?
Pr Quijano-Roy : Le registre 
SMA France a été mis en place 
en janvier 2020,9 avec l’arrivée 
de nouvelles options thérapeu-
tiques qui changeaient profon-
dément la prise en charge. 
Jusqu’alors, il n’existait pas 
d’outil national permettant 
de suivre de manière struc-
turée l’évolution des patients 
atteints de SMA, ni d’évaluer 
l’impact réel de ces prises en 
charge dans des conditions 
de vie courante. Plus de 60 
centres participent aujourd’hui 
au registre SMA France, qui 
compte désormais plus de 
1500 patients inclus, étant 
pour environ la moitié des 

enfants.
Comment le registre s’est-il 
structuré sur le plan organi-
sationnel et institutionnel ?
Pr Quijano-Roy : Dès l’origine, 
les cliniciens se sont accordés 
sur la nécessité d’un registre 
porté par une structure insti-
tutionnelle académique, afin 
de garantir l’indépendance 
scientifique et la robustesse 
méthodologique des données. 
L’AP-HP, et plus précisément 
notre site de Garches, s’est na-
turellement porté coordonna-
teur du registre en raison de 
son expertise historique et de 
son rôle central dans la prise 
en charge des patients atteints 
de SMA en France. La réussite 
du registre repose sur un socle 
méthodologique et réglemen-
taire solide, assuré par l’unité 
de recherche clinique APHP. 
Paris-Saclay (Direction de la 
recherche clinique et innova-
tion de l’APHP), qui supervise 
toutes les opérations relatives 
au registre (coordination des 
centres, collecte, monitoring, 
gestion des données, et valo-
risation) avec des équipes de 
techniciens d’étude et d’atta-
chés de recherche, dédiées au 

registre, travaillant en direct 
avec les médecins participants, 
ainsi que des équipes centrali-
sées pour la coordination et 
le traitement des données. La 
gouvernance s’appuie sur plu-
sieurs niveaux de pilotage. Un 
comité opérationnel restreint 
s’assure que le travail quoti-
dien correspond aux besoins 
et exigences scientifiques, ré-
glementaires et de qualité des 
données. La formation des 
techniciens de recherche et la 
curation des données est mo-
nitorée. Un comité de pilotage 
élargi réunit annuellement les 
centres participants, les asso-
ciations de patients et les par-
tenaires institutionnels. Les 
industriels* qui participent au 
financement du registre ont 
également une conférence 
annuelle avec le COPIL res-
treint. Cette organisation favo-
rise la transparence et l’adap-
tation continue du registre aux 
besoins du terrain.
Quel est le rôle concret des 
techniciens d’études cliniques 
dans le fonctionnement du re-
gistre ?
Mme Vianth : Notre travail 
quotidien est centré sur la col-

lecte rigoureuse des données 
issues des dossiers médi-
caux. Les informations corres-
pondent aux données de soins 
courants, sans ajout d’exa-
mens spécifiques liés au re-
gistre, afin de refléter au mieux 
le retentissement fonctionnel 
de la SMA sur la vie quoti-
dienne des patients et la prise 
en charge de la pathologie. 
Nous assurons la saisie et la 
vérification des informations, 
en lien étroit avec les équipes 
médicales. Lorsque des don-
nées manquent ou nécessitent 
clarification, les échanges se 
font avec les médecins réfé-
rents, en s’appuyant sur des 
sources écrites et traçables. 
La gestion des consentements 
fait également partie inté-
grante de notre mission.
Quelles données sont collec-
tées et quels sont les objectifs 
scientifiques du registre ?
Pr Quijano-Roy : Le registre 
SMA France poursuit plusieurs 
objectifs majeurs. Le premier 
concerne l’épidémiologie. Il 
permet d’estimer le nombre de 
patients atteints, la répartition 
des différents types de SMA 
et l’incidence annuelle des 
nouveaux cas en France. Un 
autre objectif central porte sur 
l’évaluation de l’efficacité et de 
la tolérance des nouvelles op-
tions thérapeutiques en condi-
tions de vie réelle. Le registre 
permet de comparer l’évolu-
tion de patients traités et non 
traités, d’analyser les compli-
cations et la survie, mais aussi 
d’identifier précocement des 
effets indésirables rares. Ces 
données ont déjà contribué à 
adapter les protocoles de suivi 

et à renforcer la sécurité des 
prises en charge. Il est aussi 
fondamental de documen-
ter l’ensemble du parcours 
de soins, au-delà des seules 
thérapies. Les données res-
piratoires, orthopédiques, nu-
tritionnelles et fonctionnelles 
sont intégrées, afin de mieux 
comprendre l’impact global 
de la prise en charge globale 
(séances d’hyperinsufflation 
quotidiennes, kinésithérapie, 
corsets, attelles, ergothérapie, 
orthophonie, chirurgies, pré-
vention et traitement proactif 
des infections respiratoires…) 
sur l’état de santé et la qualité 
de vie des patients.
En quoi les données de vie 
réelle apportent-elles une 
valeur spécifique par rapport 
aux essais cliniques ?
Pr Quijano-Roy : Les don-
nées issues du registre re-
flètent la réalité des pratiques 
et des parcours. Contraire-
ment aux essais cliniques, qui 
concernent des populations 
très réduites en nombre, avec 
des caractéristiques présélec-
tionnées et pendant un temps 
aussi très limité, le registre 
inclut tous les patients suivis 
dans les centres de référence 
français (y compris outre-mer) 
de tous âges, aux profils va-
riés, suivis dans des contextes 
très différents. Cette exhaus-
tivité permet d’identifier des 
situations qui ne seraient pas 
visibles dans des protocoles 
expérimentaux. Ces données 
constituent un appui majeur 
pour les autorités de santé, qui 
s’y réfèrent pour éclairer leurs 
décisions en matière d’autori-
sation, de suivi et d’évaluation 

des prises en charge.
Quelles perspectives se des-
sinent pour le registre SMA 
France ?
Pr Quijano-Roy : Le registre 
poursuit son évolution, avec 
une attention croissante por-
tée à l’exploitation des don-
nées et à leur restitution aux 
équipes terrain, aux asso-
ciations (AFM-Téléthon, Fa-
milles SMA France  et ECLAS) 
et aux autorités de santé. 
Des outils graphiques per-
mettent désormais aux clini-
ciens de visualiser l’évolution 
de leurs patients, facilitant la 
prise de décision et le dialogue 
avec les familles. À plus long 
terme, le registre ambitionne 
de soutenir davantage de pro-
jets de recherche, de mieux 
valoriser les données issues 
des centres adultes et de ren-
forcer la professionnalisation 
de la recherche clinique dans 
le champ des maladies neuro-
musculaires. Il s’impose ainsi 
comme un outil structurant, 
au service des patients, des 
soignants et des décideurs de 
santé publique.
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*Roche, Novartis, Biogen, laboratoires engagés dans la recherche ou le développement de thérapeutiques dans la SMA.



Quel dispositif de transition a 
été mis en place à Garches ?
Mme Dupont : Notre grande 
force, c’est d’avoir la pédia-
trie et le secteur adulte sur 
un même site, ce qui facilite la 
continuité. La transition débute 
par un staff réunissant neu-
ropédiatres et neurologues 
adultes, au cours duquel le 
dossier du jeune est présenté. 
Nous avons élaboré une fiche 
de transmission inter-services, 
qui reprend les éléments es-
sentiels de son histoire et de 
ses besoins. Nous organi-
sons ensuite une consultation 
conjointe, avec le neuropé-
diatre, le neurologue adulte 
et moi-même. Pour le jeune et 
ses parents, c’est l’occasion de 
rencontrer la nouvelle équipe, 

poser leurs questions et visua-
liser le futur parcours. Un li-
vret de transition, co-construit 
avec la pédiatrie, leur est 
remis : différences entre les 
deux secteurs, personnes-res-
sources, repères pratiques 
pour les consultations et hos-
pitalisations.
Comment accompagnez-vous 
les premières venues en sec-
teur adulte ?
Mme Dupont : La première 
venue se fait le plus souvent 
en hospitalisation de jour. Sur 
une journée, le jeune réalise 
ses examens et rencontre 
plusieurs professionnels. Je 
passe systématiquement le 
voir, pour vérifier comment il 
vit cette étape et repérer les 
besoins particuliers de soutien. 
Depuis 2025, un programme 
d’éducation thérapeutique 
spécifique à la transition a été 
mis en place. Il comprend trois 
ateliers pour les jeunes, cen-
trés sur leurs ressentis, leurs 
droits sociaux et leurs rela-
tions sociales et affectives. Un 
atelier dédié aux aidants est 
proposé le même jour pour les 
accompagner sur l’évolution 
de leur place au côté de leur 
enfant devenu adulte.
À quel moment la transition 

est-elle envisagée et quels 
freins rencontrez-vous ?
Mme Dupont : Le projet de 
transition est abordé dans les 
consultations de pédiatrie dès 
12–13 ans, et une consulta-
tion conjointe est proposée 
vers 16–17 ans et la majorité 
des jeunes font leur transition 
entre 18 et 20 ans. L’impor-
tant est d’éviter les périodes 
de grande fragilité clinique, 
comme la mise sous ventila-
tion ou une chirurgie lourde. 
Le risque principal de cette 
période est la rupture de sui-
vi médical. Certains jeunes ne 
reviennent pas après un pre-
mier contact avec le secteur 
adulte. D’autres passent par 
une période d’alternance entre 
pédiatrie et adulte avant de 
stabiliser leur prise en charge 
dans le secteur adulte. Nous 
travaillons chaque année à 
consolider un chemin de tran-
sition clair associant la présen-
tation au staff, la consultation 
de transition, les ateliers d’ETP 
puis le passage en secteur 
adulte afin d’améliorer le vécu 
des patients et leur adhésion à 
la nouvelle équipe de soins.
Quel est votre rôle en tant 
qu’ergothérapeute auprès des 
patients SMA adultes ?

Mme Guy : J’interviens d’une 
part dans le cadre des proto-
coles de suivi des traitements, 
avec des évaluations régu-
lières pour objectiver l’évo-
lution motrice ; d’autre part, 
dans l’accompagnement ergo-
thérapique au sens large, pour 
l’autonomie de la personne 
dans son quotidien : aides 
humaines, aides techniques, 
conseils pratiques, aménage-
ment du domicile, insertion 
professionnelle ou maintien 
dans l’emploi, préconisations 
et dossiers d’accompagne-
ments (MDPH, APA…). L’idée 
est de partir des capacités 
préservées et des objectifs du 
patient pour construire des 
solutions concrètes pour son 
quotidien : se transférer, se dé-
placer, utiliser son téléphone, 
accéder à son environnement, 
poursuivre sa scolarité ou son 
projet professionnel.
Quels outils d’évaluation utili-
sez-vous ?
Mme Guy : Nous utilisons 
d’abord des échelles stan-
dardisées, telles que la MFM 
(Mesure de Fonction Mo-
trice), échelle quantitative 
qui explore les capacités 
fonctionnelles. Elle classe 
la  sévérité de l’atteinte dans 
3 domaines des fonctions 
motrices (D1 : position debout 
et transferts, D2 : motricité 
axiale et proximale, D3 : mo-
tricité distale).10 Nous com-
plétons ces évaluations par 
les « Myotools » (Myogrip et 
Myopinch)11 utilisés pour me-
surer la force de préhension 
globale et de pince pouce/in-
dex avec des dynamomètres 
spécifiques. Ces outils chiffrés, 
reproductibles, sont indispen-

sables dans les protocoles 
de recherche pour comparer 
l’évolution dans le temps. Nous 
avons également intégré des 
échelles plus individualisées, 
comme la MCRO (Mesure Ca-
nadienne du Rendement Oc-
cupationnel)12 et la GAS (Goal 
Attainment Scaling)13.  Avec la 
MCRO, le patient définit une di-
zaine de situations probléma-
tiques de son quotidien, puis 
en retient cinq, sur lesquelles 
il cote sa capacité à réaliser 
l’action (rendement) et sa sa-
tisfaction. La GAS permet de 
construire des objectifs per-
sonnalisés, concrets et mesu-
rables, par exemple réduire le 
temps nécessaire pour enfiler 
un pull. Comparer les scores 
dans le temps permet une au-
to-évaluation du patient, dans 
son contexte réel de vie. Ce 
sont des outils moins compa-
rables entre patients, mais ils 
replacent clairement la quali-
té de vie et le projet de vie au 
centre de l’évaluation.
Comment travaillez-vous 
avec les équipes de terrain 
et quelles ressources spéci-
fiques offre Garches ?
Mme Guy : Le travail se fait en 
réseau avec les intervenants 
de domicile et les équipes ac-
compagnatrices (prestataires, 
équipes mobiles, SAMSAH, 
structures médico-sociales, 
MDPH). Nous échangeons 
directement avec eux, en im-
pliquant le patient, pour ajus-
ter au mieux les propositions 
faites. Nous bénéficions aussi 
de ressources spécifiques : la 
Plateforme Nouvelles Techno-
logies (PFNT) pour tout ce qui 
concerne téléphonie, informa-
tique, domotique, robotique 

ou jeux vidéo ; le Centre d’Es-
sai des Fauteuils Roulants et 
du Positionnement (CEFREP) 
pour le choix du fauteuil et du 
positionnement dans les situa-
tions complexes ; le service Pa-
rasport pour le sport adapté ;  
et l’unité Comète pour l’inser-
tion socio-professionnelle et la 
conduite automobile. Ce mail-
lage permet d’apporter des 
réponses plus pointues et plus 
adaptées aux projets d’autono-
mie et de participation sociale 
des adultes SMA.
Mme Dupont : La transition est 
effectivement un travail col-
laboratif pluridisciplinaire qui 
implique de nombreux inter-
venants pédiatriques, adultes, 
hospitaliers et en ville. L’en-
jeu, c’est que le passage vers 
le secteur adulte ne soit pas 
une rupture, mais le début 
d’un nouveau chapitre adapté 
aux nouveaux projets de vie 
des patients qui se précisent 
particulièrement dans cette 
tranche d’âge, qu’ils soient 
professionnels ou en lien avec 
un souhait d’autonomisation 
comme la mise en place d’un 
logement autonome, tout en 
tenant compte de leurs be-
soins médicaux.
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POINTS CLÉS À RETENIR : ACTUALITÉS SMA 
1/ �À Garches, la SMA impose une organisation “sur mesure”.  

Pathologie majeure du centre, elle mobilise des équipes médicales et paramédicales 
capables d’adapter en continu les pratiques, les parcours et les ressources, avec le 
patient et sa famille au centre du dispositif. 

2/ �Du diagnostic au suivi, tout se joue dans la rapidité et la coordination.  
Suspicion clinique ou dépistage néonatal déclenchent un circuit accéléré (hôpital de 
jour, bilans, discussion collégiale nationale), avec une attention particulière au cadre 
d’annonce et au soutien des parents. 

3/ �L’hôpital de jour thérapeutique a créé un “nouveau parcours” autour des thérapies 
innovantes. Équipe référente, pluridisciplinarité organisée, regroupement des rendez-
vous et accompagnement des attentes : un dispositif pensé pour sécuriser le suivi et 
préserver la vie familiale. 

4/ �Ventilation et orthopédie forment un binôme déterminant. Le SRPR assure le 
sevrage ventilatoire et la transition après réanimation, tandis que la MPR anticipe 
les complications et ajuste appareillages et objectifs de rééducation, désormais plus 
proactifs pour soutenir les acquisitions. 

5/ �Du registre national à la vie adulte, Garches structure le temps long.  
Le registre SMA France documente la “vie réelle” et éclaire les décisions de santé ; 
en parallèle, la transition vers le secteur adulte et l’évaluation fonctionnelle (échelles 
standardisées et centrées projet 	de vie) visent un parcours sans rupture.

Rendez-vous pour la 4ème édition de SMA CONNECT, qui aura 
lieu les 17 et 18 septembre 2026 à Boulogne-Billancourt.
En attendant, revivez l’édition 2025 grâce aux replays en 
flashant ce QR code ou via le lien  
go.rochepro.fr/sma-connect-2025-horizon
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