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ABREVIATIONS

AAD Drainage autogeéne adapté

ADN Acide DésoxyriboNucléique

AFE Augmentation du Flux Expiratoire

AFDPHE Association Frangaise pour le Dépistage et la Prévention des Handicaps de 1I’Enfant
CFTR Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator
CHRU Centre Hospitalier Régional Universitaire

CNIL Commission Nationale de 1'Informatique et des Libertés
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CVF Capacité Vitale Forcée
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ELPr Expiration Lente Prolongée

ELTGOL Expiration Lente Totale a Glotte Ouverte en Latéral

ETP Education Thérapeutique du Patient

HAS Haute Autorité de Santé

IMC Indice de Masse Corporelle

OMS Organisation Mondiale de la Santé

SHA Solution Hydro-Alcoolique

TIR Trypsine Immuno-Réactive

VEMS Volume Expiratoire Maximum Seconde
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1. Introduction

La mucoviscidose est la maladie génétique la plus fréquente dans la population caucasienne.

Elle touche environ 1 enfant sur 7700 naissances en France, soit 165 nouveaux cas en 2013

. o, . 2
avec une grande disparité régionale. "

La premiére mutation a été identifiée en 1989. Le géne en cause est situé sur le bras long du
chromosome 7 et code pour la protéine CFTR intervenant dans le transport des ions chlorure

au niveau de la membrane cellulaire.

Depuis 2002, un dépistage néonatal systématique a été instauré en France, faisant appel au
dosage sanguin de la trypsine immuno-réactive (TIR), couplé a la recherche des mutations les
plus fréquentes du géne CFTR.?

Ce dépistage néonatal systématique permet la prise en charge du nouveau-né dans un centre
de soins spécialis¢ dés le diagnostic de mucoviscidose, avec pour objectif une amélioration de

la qualité de vie et de I’espérance de vie.’

Cependant, on observe une grande diversité d’expression phénotypique, tant pour 1’age
d’apparition des premiers symptomes que pour la sévérit¢ de I’évolution ; la gravité de

I’atteinte respiratoire conditionnant le pronostic vital dans la majorité des cas.

Les moyens thérapeutiques sont principalement a visée symptomatique, longs et
contraignants. Ils reposent essentiellement sur la prise en charge respiratoire (kinésithérapie,
traitements inhalés, antibiothérapie, oxygénothérapie) et la prise en charge digestive et
nutritionnelle (apports d'extraits pancréatiques, suppléments vitaminiques et régime
alimentaire hypercalorique).*”

La transplantation pulmonaire est la thérapie de dernier recours en situation d’insuffisance
respiratoire grave, et la transplantation hépatique en cas d’insuffisance hépato-cellulaire

terminale.

La kinésithérapie est la base du traitement respiratoire, elle permet de suppléer au déficit de la
fonction mucociliaire. De nombreuses techniques existent. Son efficacité a court terme a
largement ét¢ démontrée, celle a long terme reste controversée. Elle est toutefois

: : \ . Ao 47,10-17
recommandée dans toutes les conférences de consensus des le plus jeune age.” ™
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L’éducation thérapeutique du patient (ETP) fait partie intégrante de cette prise en charge pluri
et multidisciplinaire. *% %%’

A Nancy, une information, un accompagnement puis une ETP sont proposés aux parents des
le diagnostic, pour leur permettre de mieux comprendre la pathologie de leur enfant, la
surveillance et les traitements.

De plus, un accent est mis sur I’apprentissage des gestes de kinésithérapie respiratoire des le
diagnostic avec explication des mécanismes physiopathologiques de la maladie, de I’hygiéne,

afin de procurer une certaine autonomie aux parents.

L’objectif principal de cette étude était d’évaluer I’impact de la kinésithérapie respiratoire
précoce sur les paramétres respiratoires (VEMS) et anthropométriques (IMC) des enfants
suivis au CRCM pédiatrique de Nancy et nés depuis ’instauration du dépistage, en
comparaison aux valeurs nationales.

Les objectifs secondaires étaient d’évaluer le ressenti des parents sur I’ETP et de faire un état

des lieux des pratiques dans les autres CRCM pédiatriques frangais.
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2. Matériel et méthodes

2.1. Quelques rappels sur la mucoviscidose

2.1.1. Géneralites

La mucoviscidose est une maladie autosomique récessive, due a un dysfonctionnement de la
protéine Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR).

En France en 2013, son incidence était de 1/7753 naissances. 165 nouveaux cas ont été
diagnostiqués dont 105 nouveau-nés grace au dépistage.'?

Par ailleurs, la fréquence des porteurs hétérozygotes est estimée a environ 1/25 dans la

population caucasienne.

2.1.2. Génétique

Le geéne en cause dans la mucoviscidose est situé sur le bras long du chromosome 7, dans la
région 7q31. Il s’étend sur pres de 250 kilobases d’ADN, comprend 27 exons et code pour
une protéine transmembranaire de 1480 acides aminés, la protéine CFTR.

Pour étre malade, les patients doivent avoir deux mutations, qu’il s’agisse de la méme
mutation sur les deux alleles du gene CFTR ou de deux mutations différentes.

La premiere mutation identifiée en 1989 est la délétion de la phénylalanine en position 508,
p.Phe508 (antérieurement appelée F508del).

Plus de 2000 mutations différentes ont été identifiées a ce jour.*®

2.1.3. Protéine CFTR et ses fonctions

La protéine CFTR est une protéine transmembranaire qui intervient dans la régulation du
transport des ions chlorure au niveau de la membrane cellulaire. On la trouve principalement
au niveau du systéme respiratoire, du tractus digestif (pancréas, vésicule biliaire, intestins),
des glandes sudoripares et de ’appareil génital.

Chez les sujets malades, cette protéine est absente ou non fonctionnelle, ce qui entraine une
déshydratation des sécrétions exocrines, par retenue d’ions chlorure et donc d’eau dans la
cellule. Ceci est responsable en grande partie des phénomenes d’obstruction observés dans les
organes cibles.

Cette déshydratation se complique d’une augmentation de la viscosit¢ des sécrétions au

niveau respiratoire par la quantit¢ anormale d’ADN libérée par les polynucléaires
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neutrophiles ; ceux-ci étant recrutés en plus grand nombre et activés sous ’effet de
I’inflammation chronique et des infections bactériennes.

Par contre, au niveau des glandes sudoripares, 1’orientation de la protéine CFTR est inversée,
elle permet aux ions chlorure d’entrer dans la cellule. Donc, en cas d’altération de la protéine,
il y aura une accumulation d’ions chlorure a I’extérieur de la cellule, expliquant le gott salé

de la sueur chez les patients atteints de mucoviscidose et 1’intérét diagnostique par le test de la

sucur.

La Figure 1 détaille les différentes classes de mutations et leurs conséquences.®

Classes des mutations CFTR

e ©eo
" 6!
Normal Clazze [ Clagze 11 Clazze ITT Clazz= IV Clazza V
Synthése  DMMaturation  Regulation Conductance Cluantité
L A M >
B =8 . 9
Mutations “severes” Mutations “modérées’
Insuffisance pancreatique Suffisance pancréatigue

Figure 1 : Conséquences moléculaires des mutations du géne CFTR
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2.1.4. Dépistage néonatal

Le dépistage néonatal systématique pour détecter les nouveau-nés asymptomatiques a été

instauré en France en 2002. Il concerne 1’ensemble du territoire métropolitain et I’Outre-mer.

La prise en charge de ce dépistage a été confiée a I’ Association Frangaise pour le Dépistage et

la Prévention des Handicaps de 1’Enfant (AFDPHE).’

L’objectif d’un tel programme de dépistage est avant tout :

I’égalité : avec un acces identique de tous les nouveau-nés aux tests de dépistage et a la
prise en charge thérapeutique ;

I’efficacité : avec la recherche d’une sensibilité et d’une spécificité maximales limitant les
possibilités de faux négatifs (enfants malades non dépistés) et de faux positifs (enfants
dépistés mais non malades) ;

iz s ror . . s . 18, 1
I’utilité : avec en priorité le bénéfice direct pour 1’individu malade.'® "

Ce dépistage néonatal a permis une prise en charge plus précoce et adaptée, I’objectif étant

une amélioration de la croissance des patients, de leur qualité de vie mais aussi de 1’espérance

de vie. Cette derniére était estimée a 29 ans en 1992 et a plus de 50 ans en 2012.%°

L algorithme de dépistage en 1 ere intention en France repose sur des tests biologiques :

la mesure de la trypsine immunoréactive (TIR), proenzyme sécrétée par le pancréas. Cette
protéine est plus abondante en cas d’anomalies pancréatiques pendant la vie feetale et les
premiers mois de vie.

Son dosage se fait a partir d’une goutte de sang total déposée sur buvard recueillie entre la
72°™ et 1a 96°™ heure de vie.

I permet de repérer environ 95% des nouveau-nés atteints de la maladie mais
I’augmentation du taux de la TIR n’est pas spécifique de la mucoviscidose. La valeur

prédictive positive avec le seul marqueur TIR était de 2,9% en 2013.%°

une analyse moléculaire du gene CFTR a I’aide du kit de dépistage Elucigen CF29 en cas
de TIR supérieure au seuil de 65ug/l, a la recherche des mutations les plus fréquentes du
gene CFTR. Ce test génétique se fait également sur la goutte de sang total déposée sur

buvard. Il requiert, en France, le consentement parental écrit.’
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Dans un second temps

= Si 2 mutations sont identifiées, le nouveau-né et ses parents sont convoqués dans le

CRCM le plus proche afin de réaliser un test de la sueur pour confirmer le diagnostic.

= Si une seule mutation est identifiée, le nouveau-né et ses parents sont également

convoqués dans le CRCM le plus proche afin de réaliser un test de la sueur.

Si ce test est positif, le diagnostic est confirmé.
Dans le cas contraire, un conseil génétique sera proposé aux parents en vue d’une

grossesse ultérieure.

= Si aucune mutation n’est retrouvée, un controle de la TIR est propos¢ a J21 a condition
que la TIR initiale a J3 ait été >100ug/1.
La persistance d’une TIR élevée a J21 conduira a une convocation dans le CRCM le plus
proche pour une évaluation complémentaire, dont un test de la sueur en premiere intention

et la recherche d’autres mutations en cas de positivité de ce test.

La Figure 2 reprend 1’algorithme décisionnel du dépistage de la mucoviscidose.’
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Prelevement a J3 = l TIR < seuil a J3 |
Dosage de la TIR

f

TIR = seuil J3 Absence de consentement
(65 pg/L — 0,5 %)

Analyse du géne CFTR (1)

—

TIR < seuil a J21 (40 ug/L)

<_I_>

2 mutations 1 mutation Pas de mutation et si TIR & J3 > 2" o= TIR a J21
l l seuil (100 pg/L)*
CRCM - test de la sueur —=- TIR = seuil a J21 (40 pg/L)
Anormal Normal
‘ + * Si 0 mutation et TIR a J3 < 100 pg/L, fin
Prise en charge Conseil génétique si 1 de la procédure de dépistage
de la maladie mutation

(1) mutations testées : F508 del, 1507del, 1078delT, 1717-1G>A, 2183AA>G, 3659delC, 3849+10kbC>T, 621+1G>T, A455E,
E60X, G542X, G551D, N1303K, R1162X, R117H, R334W, R347P, R553X, S1251N, W1282X, 1811+1.6kbA>G, 2789+5G>A,
3120+

Figure 2. Algorithme du dépistage (d’aprés le rapport HAS 2009)

Le retrait de la recherche de la mutation R117H a été acté par I’AFDPHE en 2014.

En raison du nombre élevé de faux positifs li¢ au dosage de la TIR, de 1’anxiété engendrée
pour les parents lorsque ceux-ci sont convoqués au CRCM pour réaliser un test de la sueur, et
du probléme éthique génétique, I’HAS a publié¢ en février 2015 de nouvelles alternatives a ce

mode de dépistage par la stratégie TIR-PAP (protéine associée a la pancréatite).”

2.1.5. Confirmation diagnostique

La confirmation du diagnostic repose sur un test de la sueur positif, c’est-a-dire avec un taux

de chlorures sudoraux>60mmol/l et concerne :

= le nouveau-né dépisté en anténatal : en cas d’hyperéchogénicité des anses intestinales

et/ou d’antécédents familiaux de mucoviscidose ;

= Je nouveau-né a la naissance: en cas d’iléus méconial, de retard a 1’émission de

méconium ou d’ictére persistant ;
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= le nouveau-né dépisté en période néonatale suite au dépistage systématique ;
= ’enfant plus grand en cas de symptomes évocateurs:

o suite a un faux-négatif du dépistage
o pour les enfants nés avant 2002
o pour les enfants nés dans un pays limitrophe (Luxembourg et Belgique) ou le

dépistage néonatal n’est pas instauré.

Enfin, et si nécessaire, une recherche de mutations par une analyse exhaustive du géne CFTR
est réalisée apres le diagnostic de mucoviscidose par le test de la sueur, quelles que soient les

modalités de diagnostic.

2.1.6. Définition

Le dépistage néonatal systématique a confronté les médecins a la découverte de 2 formes

différentes de mucoviscidose :

»  forme classique : nouveau-né ayant une TIR augmentée et un test de la sueur dont le
résultat est élevé, c’est-a-dire supérieur a 60 mmol/l de chlorures sudoraux et/ou

I’identification de 2 mutations CFTR séveéres ;

= formes frontieres, désormais appelées CFTR Related Metabolic syndrome (CRMS) Outre-
Atlantique et Cystic Fibrosis screened Positive Inconclusive Diagnosis (CFSPID) en
Europe : nouveau-né ayant une TIR augmentée mais un test de la sueur inférieur a 60
mmol/l de chlorures sudoraux avec deux mutations du gene CFTR dont au moins une ne

. Lo 1
figure pas dans le panel des mutations sévéres.”*
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2.1.7. Manifestations cliniques

Il existe différentes expressions phénotypiques de la maladie, allant d’un tableau clinique

classique avec une atteinte sévere de plusieurs organes, a des tableaux dans lesquels un seul

organe est touché de fagon modérée.

On distingue donc les formes classiques d’une part, et les formes fronti¢res d’autre part.

Les organes principalement touchés sont les voies respiratoires, le tube digestif et ses annexes

(pancréas, foie et voies biliaires), I’appareil génital ainsi que les glandes sudoripares.

Dans la majorité des cas, c’est I’atteinte respiratoire qui conditionne le pronostic vital du

patient.

La destruction progressive du tractus respiratoire résulte de I’implication de plusieurs

mécanismes.>’

Ces mécanismes sont détaillés dans la Figure 3.

\L Anomalie de la protéine CFTR

Anomalies 1oniques
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Déshydratation
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Altération du couple <—> | Infection

mucociliaire / dilatation des
bronches

Augmentation de la

Inflammation

L

viscosité du mucus

Elastases || Oxydants

Destruction
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Figure 3 : Physiopathologie de I’atteinte respiratoire dans la mucoviscidose.
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2.1.8. Prise en charge de la mucoviscidose

Le devenir des patients atteints de mucoviscidose a radicalement changé depuis la mise en
place du dépistage néonatal, grace a une prise en charge précoce et adaptée visant a limiter

et/ou retarder I’apparition de séquelles irréversibles.

Il n’existe actuellement pas de traitement curatif de la mucoviscidose. De nombreux travaux
de recherche sont en cours. L’Ivacaftor fait partie de ces molécules du présent et d’avenir, il
agit directement sur le mécanisme physiopathologique de la maladie en activant la protéine
CFTR mais surtout en cas de mutation G151D.*

L’évolution de la médecine personnalisée ouvre des perspectives proches pour activer et
corriger la protéine CFTR anormale chez les patients homozygotes p.Phe508 par 1’association

33
Ivacafor-Lumacaftor.

Les traitements actuels sont cependant majoritairement symptomatiques et la prise en charge

recommandée au niveau national a pour objectifs :

» d’assurer un suivi régulier au sein des CRCM,

= d’adapter le traitement en fonction de 1’atteinte pulmonaire et de la colonisation
bactérienne afin d’améliorer la fonction respiratoire ou ralentir sa dégradation,

= de prévenir, dépister et traiter précocement les complications hépatiques,
intestinales, pancréatiques, rénales, ORL, et les troubles de la statique rachidienne,

= de surveiller I’état nutritionnel et donner les conseils alimentaires adéquats,

= de proposer une éducation thérapeutique aux parents et aux enfants,

= de respecter le calendrier vaccinal,

= d’assurer la prise en charge psychologique.

Le but final est I’amélioration de la qualité de vie et I’allongement de la durée de vie.**’

Le traitement de la mucoviscidose est lourd, contraignant, permanent et comporte une prise en
charge importante et de haute technicité dans des domaines variés a domicile. Il implique de
nombreux soignants au CRCM et au domicile avec une collaboration active entre les

intervenants.
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2.1.9. Kinésithérapie respiratoire

La kinésithérapie respiratoire est une des pierres angulaires de la prise en charge de la
mucoviscidose.

Elle a pour but de dégager les voies respiratoires et de retarder les complications.

De nombreuses études ont montré 1’efficacité a court terme de ce traitement, ’efficacité a

’ 7 10-1
long terme étant plus controversée.'*!”

Les différentes techniques sont :

»  Pour le désencombrement des voies aériennes supérieures : le drainage rhino- pharyngé
antérograde et rétrograde, le mouchage, le reniflement et la glosso-pulsion antérograde.
A partir de 1’age de 4 ans, les douches nasales avec solutions salées hypertoniques sont

conseillées.

»  Pour le désencombrement des voies aériennes inférieures, la conférence de consensus de
Lyon en 1994 a validé les techniques suivantes : 1’augmentation du flux expiratoire
(AFE), le drainage autogéne (DA), le drainage autogéne adapté (AAD) pour le petit,
I’expiration lente prolongée (ELPr), I’expiration lente totale a glotte ouverte en latéral

(ELTGOL), la toux et I’expectoration.’

Bien entendu, ces techniques évoluent et doivent étre adaptées a 1’age de ’enfant et a
I’évolutivité de la maladie.

Une activité physique est vivement conseillée.

Une évaluation morphostatique est également nécessaire pour permettre une bonne croissance
thoraco-rachidienne et pulmonaire.

La conférence de consensus des CRCM frangais de 2014 recommande une prise en charge par
kinésithérapie respiratoire systématique des le diagnostic avec une fréquence des séances a
adapter en fonction de 1’état clinique de I’enfant. Une prise en charge réguliére est
recommandée méme chez I’enfant asymptomatique.

Dans ces mémes recommandations, 1’éducation thérapeutique des parents est vivement
conseillée.*

Aux Etats-Unis, la conférence de consensus pour les enfants atteints de mucoviscidose
recommande I’instauration de la kinésithérapie respiratoire dans les premiers mois de vie.

Une éducation doit également étre donnée aux parents concernant I’alimentation, les risques

infectieux et le tabac.’
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2.2. Méthodologie

Nous avons réalisé une étude de cohorte rétrospective du ler janvier au 31 décembre 2013 au

Centre de Ressources et de Compétences de la Mucoviscidose (CRCM) pédiatrique du CHRU

de Nancy.

Nous souhaitions évaluer I'impact de la kinésithérapie respiratoire précoce sur le devenir

respiratoire et staturo-pondéral des enfants nés depuis 1’instauration du dépistage en 2002.

Dans le cadre du suivi recommand¢, les enfants ayant une forme classique de mucoviscidose

bénéficiaient d’un suivi au CRCM tous les 3 mois et pour les enfants ayant une forme

frontiére, ce bilan avait lieu tous les 6 mois.*

Lors de ce bilan trimestriel ou semestriel, les enfants avaient une évaluation pluri et

multidisciplinaire :

= consultation auprés d’un ou plusieurs pédiatres : surveillance de la croissance staturo-
pondérale, de 1’évolution respiratoire et des autres organes ;

= consultation auprés du kinésithérapeute : évaluation de 1’encombrement bronchique,
séance de kinésithérapie respiratoire, réévaluation des gestes de kinésithérapie, nouvelles
recommandations aux enfants et a leurs parents, réalisation d’un examen
cytobactériologique des sécrétions respiratoires a chaque séance, bilan morphostatique et
test de marche de 6 minutes (pour les enfants de plus de 6 ans) une fois par an ;

= exploration fonctionnelle respiratoire: une spirométrie était réalisée des que la
coopération de I’enfant le permettait ;

= entretien régulier avec la diététicienne ;

= coordination avec une infirmiére et complément de ’ETP.

Dans notre centre, en ce qui concerne la kinésithérapie respiratoire, elle était instaurée des le
diagnostic, de maniere quotidienne avec une ETP précoce proposée systématiquement a tous

les parents d’enfants malades.

L'objectif principal de notre étude était de trouver une amélioration significative du VEMS et
de 'IMC chez les enfants suivis a Nancy, nés depuis 1’instauration du dépistage et qui ont
bénéfici¢ de 'instauration de la kinésithérapie respiratoire dés le diagnostic avec éducation

des parents.

Les objectifs secondaires étaient d’évaluer le ressenti des parents et de faire un état des lieux

des pratiques en France.
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2.2.1. Ethique et consentement

L’ensemble des patients inclus avait signé, dans le cadre du Registre Francais de la
Mucoviscidose, un accord d’utilisation de leurs données démographiques et médico-sociales.
Nous avions €galement I'accord de la Commission Nationale de 1'Informatique et des Libertés

(CNIL) quant a l'utilisation des données des patients.

2.2.2. Population
2.2.2.1. Criteres d’inclusion

Nous avons inclus l'ensemble des patients suivis au CRCM pédiatrique du CHU de Nancy

répondant aux critéres suivants :

= ¢&tre né entre juin 2002 et décembre 2013 (a Nancy, le dépistage a débuté en juin 2002),
= avoir été pris en charge au CRCM de Nancy dé¢s le diagnostic,

» répondre aux critéres du diagnostic de mucoviscidose classique ou forme frontiére.

Tous les enfants étaient vus au CRCM tous les 3 a 6 mois selon la gravité, conformément aux

recommandations nationales.

2.2.2.2. Criteres d’exclusion

Etaient exclus de 1'é¢tude les patients nés avant juin 2002 et apres décembre 2013, les patients
suivis initialement dans un autre centre, les patients ayant interrompu le suivi au CRCM
pédiatrique de Nancy avant 2013 et les patients dont la derni¢re consultation datait de plus de

6 mois.

2.2.3. ETP

L’article 84 de la loi Hopital, patients, santé et territoires de 2009 inscrit 1’éducation
thérapeutique dans le code de Santé publique.

Si ’on reprend la définition de I’OMS, «1’éducation thérapeutique a pour but d’aider les
patients a acquérir ou maintenir les compétences dont ils ont besoin pour gérer au mieux leur
vie avec une maladie chronique. Elle fait partie intégrante et de fagon permanente de la prise
en charge du patient. Elle comprend les activités organisées, y compris un soutien
psychosocial, congues pour rendre les patients conscients et informés de leur maladie, des

soins, de I’organisation et des procédures hospitaliéres, et des comportements liés a la santé et
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a la maladie. Cette démarche a pour finalit¢ de permettre aux patients (ainsi qu'a leur famille)
de mieux comprendre leur maladie et leurs traitements, a collaborer avec les soignants et a
assumer leurs responsabilités dans leur propre prise en charge afin de les aider a maintenir et
améliorer leur qualité de vie. »"’

L’éducation thérapeutique est un processus qui se construit par étapes dans le cadre d’une
prise en charge globale d’un patient.

Comprendre la maladie et le traitement doit permettre de mieux adhérer, de donner du sens

aux différents gestes.'®2°

2.2.4. Modalités d’apprentissage de la kinésithérapie respiratoire

L’objectif de I’éducation thérapeutique des parents a la kinésithérapie respiratoire est avant

tout ’amélioration de la qualité de vie de leur enfant et I’autonomisation des parents.

A Nancy, une initiation précoce a la kinésithérapie respiratoire était proposée a tous les
parents d’enfant atteint de mucoviscidose. Cette initiation débutait dés le jour du diagnostic
ou dans les jours suivants, en hospitalisation classique ou en hopital de jour.

La durée de Dl’apprentissage variait selon 1’état respiratoire de I’enfant et la rapidité

d’acquisition de la famille.

Déroulement d’une séance d’ETP a la kinésithérapie respiratoire :

Chaque séance est unique dans la mesure ou elle est adaptée a ’enfant et aux parents.

Elle commence par un diagnostic thérapeutique : état psychologique de la famille suite a
I’annonce de la maladie, niveau de compréhension et de scolarisation des parents.

Puis la séance se poursuit par une information sur I’hygi¢ne. Les régles de bases sont
rappelées : lavage des mains au savon liquide, application de solution hydro-alcoolique
(SHA), aération de la maison, conseils vis-a-vis du tabac, notions d’hygiéne du
kinésithérapeute au domicile (blouse propre, mise a disposition de SHA...).

Dans un second temps sont données des explications quant a I’anatomie et la physiologie de
I’appareil respiratoire, les répercussions de la maladie au niveau respiratoire et ’intérét de la
prise en charge précoce.

Puis viennent les gestes de kinésithérapie qui sont dans un premier temps montrés a 1’aide du
« bébé mannequin ». L’utilisation de ce mannequin permet de générer moins de stress aupres

des parents quant a la peur de faire mal et de faire pleurer leur enfant.
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Puis progressivement les gestes seront appliqués au nourrisson.

Les différentes techniques utilisées sont :

- pour les voies aériennes supérieures : le drainage rhino-pharyngé antérograde et

rétrograde, le mouchage et le reniflement ;

- pour les voies aériennes inférieures: ces manceuvres sont passives, les
gargouillements des sécrétions sont ressentis par les parents en posant leurs mains sur
le thorax de leur enfant. Le drainage autogéne adapté, I’augmentation du flux

expiratoire et la toux dirigée sont les principales techniques. Le déclenchement du

réflexe de toux est trés discuté.

/,

A T’issue de ces séances, une fiche de liaison est remise aux parents et un lien avec le

kinésithérapeute libéral est réalisé.
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Au fur et a mesure des visites au CRCM, les techniques sont étendues et adaptées a
I’age, a la progression de la maladie, aux données fonctionnelles respiratoires et au

bilan morphostatique.

2.2.5. VEMS

Une spirométrie avec courbe débit-volume était réalisée, dans le cadre du suivi des patients
atteints de mucoviscidose, tous les trois ou six mois. Elle était pratiquée au service
d’explorations fonctionnelles pédiatriques du CHRU de Nancy.

Cet examen ¢était réalisé par des techniciennes expérimentées, avec un spirometre
Masterscope Erich Jaeger GmbH, Wuertzburg, Germany. L’interprétation était effectuée par
des médecins physiologistes ou pédiatres.

Les données standards des débits, des volumes et de la compliance pulmonaire étaient
recueillies. Les normes utilisées €taient celles des recommandations de 1’European Thoracic
Society de 2005.%

Dans le cadre du Registre National de la Mucoviscidose, tous les CRCM ont une obligation
d’information en ce qui concerne les données des patients. Pour chaque patient, tous les ans,
est recensé le meilleur VEMS de I’année.

Pour pouvoir réaliser I’étude comparative, nous avons donc analysé toutes les données des
parametres respiratoires de 2013 pour chaque enfant et retenu le meilleur VEMS de ’année
via le logiciel Mucodomeos.

Les VEMS supérieurs a 130% ¢étaient exclus de [D’analyse statistique comparative,

conformément aux pratiques du Registre National de la Mucoviscidose.

2.2.6. Indice de masse corporelle

Lors de chaque visite au CRCM, chaque enfant était mesuré et pesé, afin de déterminer son
indice de masse corporelle (IMC).

Dans le cadre du Registre National de la Mucoviscidose, pour chaque patient, tous les ans, est
recensé le meilleur IMC de 1’année. Nous avons donc analysé tous les IMC de 2013 pour
chaque enfant et recueilli la meilleure valeur via le logiciel Mucodomeos.

Puis grace au logiciel Calimco2 créé dans le cadre du Programme National Nutrition Santé,
nous avons converti les valeurs d’IMC en kg/m2 en IMC en Z-score.*®

Les Z-scores de I’'IMC ont été calculés par rapport a la population de référence francaise,
conformément aux références utilisées dans le cadre du Registre National de la

Mucoviscidose.?’
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2.2.7. Questionnaire aux parents

Afin de recueillir I’avis des parents quant a nos pratiques régionales, nous avons remis a tous
les parents des enfants inclus dans notre travail un questionnaire concernant les données
personnelles (age des parents, métier, fratrie), leur ressenti concernant le premier
apprentissage de la kinésithérapie respiratoire, le contenu des séances, la réalisation des gestes

et enfin leur sentiment global. (Annexe 1)

Concernant leur participation a 1’étude, les parents étaient informés de la liberté d’y participer.

2.2.8. Recueil des pratiques francaises

Dans le cadre de notre travail de these, nous avons également envoyé a chaque CRCM
pédiatrique francais un questionnaire relatif a leurs pratiques concernant la kinésithérapie

respiratoire. (Annexe 2)

2.2.9. Données annexes

Afin de caractériser au mieux la population étudiée, nous avons également recueilli les
données de chaque enfant concernant le mode de diagnostic, les mutations, [’atteinte

pancréatique, 1’atteinte des autres organes, la colonisation bactérienne.

2.3. Analyse statistique

Les données ont été analysées par la plateforme d’aide a la recherche clinique, unit¢ ESPRI-
BioBase du CHRU de Nancy.

Des tests du khi-deux de Pearson (ou de Fisher exact) pour comparer les variables qualitatives
et des ANOVA pour les variables quantitatives ont été effectués.

Afin de comparer les données de notre échantillon aux données nationales, des tests d’égalité
de moyennes (précédés de tests d’égalité de variance) ont été réalisés.

Le seuil de significativité considéré pour toutes les analyses a été fixé a 5%.

Enfin, pour établir un score d’éducation thérapeutique a partir des items 13, 14, 15 et 16 du
questionnaire destiné aux parents (Annexe 1), un alpha de Cronbach a ét¢ effectué.

Les analyses ont été effectuées a 1’aide du logiciel SAS version 9.4.
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3. Résultats

3.1. Effectif

Nous avons inclus 62 patients répondant aux critéres d’inclusion et d’exclusion suivis au

CRCM pédiatrique du CHRU de Nancy.

Parmi ces 62 patients, 47 enfants soit 75,8% ont été diagnostiqués suite au dépistage
systématique, 3 enfants soit 4,8% en anténatal (sur anomalies digestives aux échographies
anténatales), 11 enfants soit 17,7% sur symptomatologie clinique évocatrice et 1 enfant a

I’age de 2 ans, soit 1,6% de I’effectif, suite au dépistage néonatal de sa sceur ainée.

Les symptomes cliniques ayant permis d’évoquer le diagnostic chez 11 enfants ont été :

un iléus méconial en période néonatale chez 5 enfants,

- des diarrhées chroniques et infections respiratoires a répétition chez 2 enfants a
I’4ge de 3 ans,

- un épisode de déshydratation a I’age de 9 mois chez 1 enfant,

- des infections respiratoires a répétition et une hypotrophie a 1’age de 9 mois chez 1
enfant,

- un tableau de bronchopathie a ’age de 9 ans chez 1 enfant,

1 eéme

- un syndrome de pseudo-Bartter a I’age de 1 an chez le 1 enfant.

La Figure 4 reprend les différents modes de diagnostic.

Figure 4 : Mode de diagnostic
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Concernant les enfants diagnostiqués sur arguments cliniques, 2 enfants avaient bénéfici¢ du
dépistage systématique et étaient donc des faux négatifs du dépistage, ce qui correspondait a

3,2% de faux négatifs du dépistage.

La prise en charge précoce en période néonatale concerne donc 55 enfants: 47 enfants
dépistés a la naissance, 3 enfants diagnostiqués en anténatal et 5 enfants diagnostiqués suite a
un iléus méconial.

Concernant les 7 autres enfants diagnostiqués en dehors de la période néonatale et gardés dans

notre étude : 2 avaient moins d’un an et le plus agé avait 9 ans.

3.2. Caractéristiques de la population étudiée

3.2.1. Sexe

Dans notre population, 54,8% des enfants étaient des garcons.

3.2.2. Mutations

En ce qui concerne les mutations, 46,8% des enfants étaient homozygotes pour la mutation
p-Phe508 et 40,3% hétérozygotes pour cette méme mutation. Les 12,9% des patients restants
présentaient d’autres mutations. (Annexe 3)

En ce qui concerne les formes phénotypiques de la maladie : 52 enfants soit 83,8% de la
population présentaient une forme classique de mucoviscidose, 10 enfants soit 16,2% de la

population étaient atteints d une forme frontiere de mucoviscidose.

3.2.3. Parameétres respiratoires

Sur I’ensemble de la population, le VEMS moyen était de 114,1% + 22,5 et la médiane de
111,5% [104-121,5].

Concernant la tranche d’age 6-12 ans, le VEMS moyen était de 108,1% + 13,1 avec comme
valeur extréme prise en compte 130%, la médiane étant de 108% [101-117].

La CVF moyenne était de 115,1% + 23.3.
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3.2.4. Colonisation bactérienne

La colonisation bactérienne de la population étudiée est décrite dans la Figure 6.

Figure 6: Colonisation bactérienne
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3.2.5. Signes extra-respiratoires

Les signes extra-respiratoires présentés par les patients sont décrits dans la Figure 5.

Figure 5: Signes extra-respiratoires
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3.2.6. Parameétres anthropométriques

Concernant les caractéristiques anthropométriques, la taille moyenne était de 116,4 cm + 20,4

et le poids moyen de 23,3 kg + §8,2.

L’IMC moyen retrouvé était de 16,7 kg/m” £ 1,5, avec un age moyen au meilleur IMC de
2013 de 6,9 ans + 3,2. En Z-score, 'IMC moyen était de 0,4 = 1,1.

Concernant la tranche d’age 0-4 ans, I’IMC moyen en Z-score était de 0,19 = 0,79 ; et pour la

tranche d’age 5-9 ans, il était de 0,73 £ 1,3.
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3.3. Caractéristiques des parents au moment du diagnostic

3.3.1. Age des parents au diagnostic

L’age moyen de la maman au diagnostic était de 30,1 ans + 5.

L’age moyen du papa au diagnostic était de 32,5 ans + 6,5.

3.3.2. Profession des parents

La majorité des parents soit 26,7% faisait partie de la catégorie 4, c’est-a-dire des professions
intermédiaires avec une prédominance féminine.

La deuxiéme catégorie socio-professionnelle la plus représentée était la catégorie 5, c’est-a-
dire celle des employés, qui était le métier le plus exercé par les mamans (17,8%).

Concernant les papas, la majorité exercait le métier d’ouvrier (15,5%).

Les catégories socio-professionnelles sont représentées dans la Figure 7.

Figure 7 : Catégories socio-professionnelles des parents
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Catégories socio-professionnelles:
1 : Agriculteurs exploitants, 2 : artisans, commergants et chefs d'entreprise, 3 : cadres
et professions intellectuelles supérieures, 4 : professions intermédiaires, 5 : employés,
6 : ouvriers, 8 : sans emploi
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3.4. Evaluation par les parents de I’éducation aux gestes de
kinésithérapie respiratoire

3.4.1. Mise en ceuvre de ’apprentissage

Le délai entre I’annonce du diagnostic et le premier apprentissage a été jugé correct par 77,4%
des parents.

59% des parents ont bénéficié de cet apprentissage en hospitalisation complete versus 41% en
hopital de jour.

10 parents ont insisté sur le fait que des sessions de rappel seraient utiles.

Les délais et durées de I’apprentissage sont détaillés dans la Figure 8.

Figure 8: Délais et durées d'apprentissage
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3.4.2. Contenu des séances

Dans 90,2% des cas, les parents ont estimé avoir regu assez d’informations sur la maladie.

En ce qui concerne les explications propres a la kinésithérapie respiratoire, son role et ses
mécanismes, 95,1% des parents estimaient avoir eu assez d’explications.

Pour les gestes de kinésithérapie respiratoire, 8,3% des parents ont trouvé les explications

incomplétes versus 88,3% qui les ont trouvées complétes.
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Concernant les informations données, 98,3% des parents ont estimé que celles-ci étaient

compréhensibles.

3.4.3. Pratiques des gestes

Nous avions demandé aux parents d’évaluer les difficultés rencontrées lors de leur

apprentissage.

38,6% des parents ont trouvé 1’apprentissage des gestes facile, 52,6% difficile et 8,8% tres

difficile. Les raisons des difficultés rencontrées par les parents au moment de I’apprentissage

sont détaillées dans le Tableau 1.

Tableau 1 : Raison des difficultés rencontrées lors de I’apprentissage

Sentiment de faire mal a son enfant

69%

Emotivité

69%

Explications trop compliquées

0%

Explications insuffisantes

4,8%

Reproduction des gestes difficile

33,3%

Gestes pas assez répétés

9,5%

Utilité non comprise

4,8%

Les raisons des difficultés rencontrées par les parents lors du retour a domicile sont détaillées

dans le Tableau 2.

Tableau 2 : Raison des difficultés rencontrées au retour a domicile

Apprentissage insuffisant

7,5%

Peur de faire mal

69,8%

Peur de mal reproduire le geste

69,8%

Pas envie de le faire

5,7%

Pas le temps de le faire

3,8%

Autre

9,4%
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Les techniques difficiles a réaliser lors de 1’apprentissage puis au retour a la maison sont

détaillées dans le Tableau 3.

Tableau 3 : Techniques difficiles a réaliser lors de ’apprentissage puis a domicile

Lors de I’apprentissage A domicile
Mouchage 18,3% 26,3%
Reniflement 8,3% 7%
Pressions sur le thorax 58,3% 45,6%
Déclenchement de la toux 58,3% 52,6%

3.4.4. Poursuite de I’éducation par le kinésithérapeute libéral

Seulement 60% des parents ont bénéficié d’une poursuite de I’apprentissage des gestes de

kinésithérapie respiratoire par leur kinésithérapeute libéral.

3.4.5. Supports

Les supports estimés utiles par les parents pour faciliter leur apprentissage sont détaillés dans

la Figure 9.

Figure 9: Supports utiles a I'apprentissage
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3.4.6. Sentiment global

Les parents avaient un sentiment global trés positif concernant leur apprentissage de la
kinésithérapie respiratoire.

En effet, 94,8% des parents se servaient de ces techniques au moins le week-end ou pendant
les vacances, 87,9% disaient s’en servir tous les jours.

Pour 87,7% des parents, le fait de connaitre les gestes de kinésithérapie respiratoire les
rassurait et pour 94,8% des parents cet apprentissage leur permettait également de mieux
appréhender les soins de leur enfant.

Enfin, 93,1% des parents recommandaient cet apprentissage aux parents d’enfants porteurs de
la maladie tandis que 6,9% étaient sans avis, aucun parent n’ayant donné de réponse négative.

Aucune doléance sur le ressenti psychologique négatif n’a été émise par les parents.
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3.5. Evaluation de I’éducation optimale

Nous avons établi un score d’éducation thérapeutique défini comme optimal si les réponses
aux items 13 a 16 étaient positives (informations concernant la maladie suffisantes,
explications propres a la kinésithérapie suffisantes, explication des gestes compléte et
informations données compréhensibles). Si une réponse a ces 4 items différait, 1’éducation
était jugée non optimale et considérée comme valeur manquante s’il manquait une réponse a
I’un de ces items.

Selon ces critéres, 79% des parents ont bénéfici¢ d’une éducation optimale, 16,1% d’une

¢ducation non optimale, et 4,9% des valeurs étaient manquantes.

3.5.1. Selon I’age des parents

Nous n’avons pas constaté de différence significative concernant 1’éducation thérapeutique

optimale selon 1’age des parents, p = 0,44 pour les mamans et p = 0,15 pour les papas.

3.5.2. Selon la catégorie socio-professionnelle

Globalement, il semblerait que dans certaines catégories socio-professionnelles, 1’éducation
soit plus optimale. En effet dans la catégorie sans emploi, 20% des mamans n’avaient pas une
¢ducation optimale versus 8,3% des mamans dans la catégorie professions intermédiaires, p =
0,65.

Pour les papas, il semblerait y avoir la méme tendance, avec une optimisation de I’éducation
dans la catégorie professions intermédiaires ou le chiffre atteint 90% et dans la catégorie
cadres et professions intellectuelles supérieures ou il atteint 100% versus 0% dans la catégorie

sans emploi mais nous n’avions qu’une seule valeur, p = 0,46.

3.5.3. Selon le lieu du premier apprentissage

Aucune différence significative concernant I’éducation thérapeutique optimale n’a été mise en
évidence selon que le premier apprentissage ait ét¢ effectué en hospitalisation complete ou en
hospitalisation de jour, p = 0,29.

3.5.4. Selon le rang dans la fratrie

Le fait d’étre le premier enfant de la fratrie n’handicapait pas significativement les parents

dans leur apprentissage, p = 0,50.
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3.5.5. VEMS selon I’éducation parentale

Nous n’avons pas trouvé de différence significative du VEMS entre le groupe « éducation

thérapeutique optimale » et le groupe « éducation thérapeutique non optimale », p = 0,83.

3.5.6. IMC selon I’éducation parentale

Nous n’avons pas trouvé de différence significative de I’IMC entre le groupe « éducation

thérapeutique optimale » et le groupe « éducation thérapeutique non optimale », p = 0,89.
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3.6. Pratiques des autres centres en termes de kinésithérapie
respiratoire

Nous avons collecté 17 réponses sur 42 CRCM pédiatriques sollicités dans le reste de la

France, soit 40,5% de réponses.

3.6.1. Pratiques concernant la kinésithérapie respiratoire

De maniére générale les centres avaient tendance a instaurer la kinésithérapie respiratoire deés
le diagnostic, a hauteur de 82,4% des centres.

Parmi les centres instaurant la kinésithérapie respiratoire dés le diagnostic, 17,6%
I’instauraient de maniére quotidienne, 58,8% 2 a 3 fois par semaine, 17,6% moins de 2 fois
par semaine et si exacerbations, 6% uniquement si exacerbations.

Concernant les 17,6% des centres n’instaurant pas la kinésithérapie respiratoire dés le

diagnostic, 66,7% I’instauraient deés la premiére exacerbation et 33,3% avant I’age de 1 an.

3.6.2. Pratiques concernant l’éducation parentale
Parmi les centres ayant répondu a I’enquéte, 14 centres soit 82,4% proposaient une éducation
parentale aux gestes de kinésithérapie respiratoire, dont 46,7% avant I’age de 1 an.

3.6.3. Changement des pratiques depuis les nouvelles recommandations

Depuis la publication des recommandations nationales pour la prise en charge du nourrisson
dépisté en 2014, 3 centres soit 17,6% des centres ont changé leurs pratiques en ce qui

concerne la prise en charge par kinésithérapie respiratoire.
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3.7. Comparaison aux valeurs nationales

3.7.1. VEMS des 6-12 ans

Dans I’échantillon, il y avait 35 enfants concernés. Le VEMS moyen était de 108,1% =+ 13,1.
Le VEMS moyen des enfants de 6-12 ans de notre étude était significativement supérieur a
celui des 6-12 ans de notre centre a 103% + 12,7, p = 0,03 ; le VEMS moyen de notre centre
correspondant au VEMS moyen de tous les enfants de 6 a 12 ans suivis au CRCM de Nancy
en 2013, c’est-a-dire y compris des enfants exclus de notre étude.

Le VEMS moyen des enfants de 6-12 ans de notre échantillon était significativement
supérieur a celui des 6-12 ans de I’Inter-région Est a 94,1% + 15,7, p < 0,0001 et également
significativement supérieur a celui des 6-12 ans au niveau national a 93,7% + 16,5, p <

0,0001.

3.7.2. IMC des 0-4 ans

Dans I’échantillon, il y avait 18 enfants concernés. L’IMC moyen en Z-score était de 0,19 +
0,79.
L’IMC moyen en Z-score des 0-4 ans de notre échantillon était significativement supérieur a

celui des 0-4 ans au niveau national avec une moyenne a -0,35 + 1,01, p =0,01.

3.7.3. IMC des 5-9 ans

Dans I’échantillon, il y avait 29 enfants concernés. L’IMC moyen en Z-score était de
0,73 £ 1,30.
L’IMC moyen en Z-score des 5-9 ans de I’échantillon était significativement supérieur a celui

des 5-9 ans au niveau national avec une moyenne a -0,01 = 1,21, p <0,01.
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4. Discussion

Notre étude a mis en évidence une amélioration significative du VEMS des enfants suivis au
CRCM pédiatrique de Nancy de la tranche d’age 6-12 ans par rapport au VEMS moyen de la
méme population au niveau national.

Nous avons retrouvé les mémes résultats en ce qui concerne I’IMC en Z-score des tranches
d’age 0-4 ans et 5-9 ans.

Ces résultats sont trés encourageants et confirment I’intérét d’une prise en charge pluri et

multidisciplinaire précoce.

Dans notre effectif, nous avions 75,8% des enfants diagnostiqués suite au dépistage, ce qui est
supérieur aux valeurs nationales, avec un taux a 54% en 2013 et 66% en 2012."

En ce qui concerne les mutations, 46,8% des enfants étaient homozygotes pour la mutation
p.Phe508 et 40,3% hétérozygotes pour cette méme mutation, ce qui rejoint les moyennes
nationales a 42,4% pour les homozygotes et 38,9% pour les hétérozygotes.'

L’insuffisance pancréatique exocrine était présente chez 82,3% des enfants, ce taux étant

¢galement comparable aux valeurs nationales & 81,7%."

Quant aux résultats retrouvés suite au questionnaire parental, les difficultés principales
rencontrées par les parents ¢€taient lices a 1’émotivité, a la peur de faire mal et de mal
reproduire les gestes. Les parents avaient un sentiment global trés positif, ils étaient
majoritairement rassurés par cet apprentissage et le recommandaient vivement.

Ces résultats confirment que le soutien parental et ’ETP font partie intégrante de la prise en
charge des enfants atteints de maladie chronique et de leurs parents.

Des ¢études concernant 1’éducation thérapeutique des parents ont déja été menées.

L’étude de Chomik et al en Pologne a montré que I’ETP des parents et des enfants permettait
une meilleure adhésion au traitement et conditionnait le pronostic.”? L’¢tude de Miller et al
sur les pathologies chroniques a également conclu a la nécessité¢ d’intégrer les parents a la
prise en charge pour assurer la continuité des soins.”

L’étude de Gormley et al en 2014 sur les attentes parentales a montré que les échanges entre
parents d’enfants malades apportaient plus de bénéfice que I’ETP en elle-méme.**

Ces échanges méritent toutefois d’€tre encadrés par une équipe soignante pour éviter les

dérives des discussions sur les réseaux sociaux.
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Dans notre étude, nous avons essayé¢ d’établir un score arbitraire d’éducation thérapeutique
optimale. II est intéressant d’observer qu’il n’a pas été retrouvé de lien significatif entre 1’age
des parents, le rang dans la fratrie, le lieu de I’apprentissage, la catégorie socio-
professionnelle des parents et I’éducation optimale. Il semble toutefois se dégager une facilité
d’apprentissage, d’application et d’analyse des gestes de kinésithérapie respiratoire dans les
catégories professionnelles intermédiaires et supérieures, qu’il serait intéressant d’approfondir
dans une étude a plus large échelle. Cependant, nous n’avons pas démontré de lien statistique
entre la qualité de 1’éducation et les résultats respiratoires et anthropométriques.

Ceci est vraisemblablement 1i¢ au professionnalisme et a la continuité de soins assurés par le

kinésithérapeute libéral.

Un des objectifs secondaires était de faire un état des lieux des pratiques en France, mais nous
n’avons malheureusement recueilli que 40,5% de réponses. La majorité des centres
instauraient la kinésithérapie respiratoire des le diagnostic a plus de 80% mais dont seulement
17% de maniére quotidienne. Plus de 15% des centres ne débutaient pas ce traitement des le
diagnostic alors que la conférence de consensus frangaise le recommande méme chez I’enfant

asymptomatique.4

Concernant les principaux résultats de notre étude, notre population avait significativement un
meilleur VEMS pour la classe d’age 6-12 ans et un meilleur IMC en Z-score pour les classes
0-4 ans et 5-9 ans que la moyenne nationale.
Ces résultats positifs ne sont probablement pas du seul fait de la kinésithérapie respiratoire.
En effet, beaucoup d’autres facteurs sont a prendre en compte comme les facteurs prédictifs
propres a chaque patient : les mutations, le sexe, le mode de diagnostic, I’insuffisance
pancréatique, le nombre de surinfections, la colonisation bactérienne, les parametres
anthropométriques et respiratoires; les facteurs liés a I’environnement et a 1’observance
thérapeutique.”
Cependant, les différentes cohortes frangaises sont comparables sur le plan de ces facteurs
prédictifs.’
La prise en charge au CRCM enfants du CHRU de Nancy par rapport aux autres CRCM
différe uniquement dans :

= la précocité de la prise en charge par kinésithérapie respiratoire,

= le quotidien de sa réalisation,

= [P’ETP des parents des le diagnostic.
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Notre étude laisse donc a penser qu’il y a un lien fort entre ces résultats trés positifs et les
pratiques de kinésithérapie respiratoire en ce qui concerne la précocité¢ de leur instauration,

I’éducation des parents mais aussi la périodicité des séances.

Si on compare au sein de notre propre centre, I’échantillon de la population retenu dans
notre étude avait significativement des meilleurs parameétres que la population globale de
notre centre.

En ce qui concerne le VEMS des 6-12 ans, la moyenne dans notre étude était de 108% versus
103% pour la moyenne globale ; la moyenne globale de notre centre étant calculée tous les
ans par le Registre National de la Mucoviscidose a partir des valeurs des enfants suivis au
CRCM durant I’année concernée, y compris a partir des données des enfants exclus de notre
¢tude (enfants suivis initialement dans un autre centre).

Nous avons retrouvé les mémes résultats positifs pour 'IMC en Z-score.

Il y a donc une amélioration statistiquement significative dans la population étudiée, qui a été
prise en charge a Nancy depuis le diagnostic et les valeurs globales de notre centre pour les
enfants du méme age.

Si I’on se réfere au Registre National de la Mucoviscidose, avec une médiane globale a
103,4%, le CRCM pédiatrique de Nancy s’est classé en 2°™ position de la meilleure moyenne
des VEMS au niveau national en 2013 et en 10°™ position pour le Z-score médian de 1'IMC
des moins de 18 ans (Annexe 4).'

Ces résultats sont en faveur de 'intérét d’une prise en charge précoce et quotidienne par
kinésithérapie respiratoire.

Aucune étude connue a ce jour ne nous permet de comparer nos résultats, de par

I’hétérogénéité des techniques mais aussi des recommandations.

Pour rappel, les recommandations concernant la kinésithérapie respiratoire varient d’un pays a
Iautre :
= aux Etats-Unis: la Cystic Fibrosis Foundation recommande que la kinésithérapie
respiratoire soit initiée dans les premiers mois de vie pour les enfants atteints de
mucoviscidose de moins de 2 ans, (niveau de preuve bas, bénéfice modéré).”
Les techniques sont différentes, 80% des enfants de moins de 2 ans bénéficient d’un
drainage de posture et au-dela de cet age, une kinésithérapie passive par veste

pneumatique est proposée par absence de remboursement des frais de kinésithérapie ;
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= en Angleterre : la conférence de consensus recommande une prise en charge par
kinésithérapie respiratoire précoce, avec une fréquence et une durée des séances
variant selon la sévérité de la maladie, les exacerbations, les circonstances
individuelles. Dans la majorité des cas, la kinésithérapie respiratoire est préconisée 2

fois par jour pendant 10 a 15 minutes, mais son application est aléatoire ; >’

= en France : aprés divergence d’opinion des experts, le consensus recommande des
séances de kinésithérapie respiratoire en fonction de 1’état clinique et une prise en

, s A , . 4 c s .
charge régulicre méme chez I’enfant asymptomatique.” Ceci génére des prises en

charge trés différentes.

Globalement, ces recommandations se rejoignent sur le principe, préconisant une prise en
charge précoce y compris chez 1’enfant asymptomatique, méme si le niveau de preuve est bas

et les résultats controversés.

Concernant les limites de notre étude, le choix du VEMS comme marqueur du suivi
respiratoire des enfants atteints de mucoviscidose est critiquable.

En effet, ce parametre n’est pas le meilleur pour évaluer 1’obstruction bronchique distale.
L’idéal aurait été d’utiliser les indices de distension et ’indice de clairance pulmonaire
couplés au scanner thoracique, mais le VEMS est le seul paramétre actuellement retenu dans

les registres et les études.

Il y a également un biais de sélection dans notre étude car nous avons gardé les 7 enfants
diagnostiqués en dehors de la période néonatale, avec par conséquent une prise en charge plus

tardive mais instaurée précocement lors du diagnostic.

Par ailleurs, certains centres ont stipulé¢ dans leurs réponses au questionnaire qu’il pouvait y
avoir une différence de résultats car certains centres sont greffeurs. Cependant, il y a trés peu
d’enfants greffés dans la tranche d’age 0-12 ans, le plus jeune sur liste de greffe ayant 8 ans.
De 2002 a 2013, seulement 12 enfants de moins de 12 ans ont été greffés au niveau
pulmonaire soit 1 enfant par an en France.' Ce chiffre n’explique donc pas les variations de
résultats d’'un CRCM a I’autre. A Nancy, au CRCM pédiatrique, nous n’avons actuellement

dans cette tranche d’age aucun patient sur liste de greffe ou greffé.
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Pour finir, par rapport aux résultats trés encourageants de cette étude, on ne peut pas conclure
exclusivement sur I’'impact de la kinésithérapie respiratoire précoce, étant donné que nous

n’avons pu réaliser d’étude multivariée.

Nous n’avons pas évalué la qualité de vie des enfants en raison du jeune age de certains ; la

kinésithérapie respiratoire quotidienne étant trés chronophage pour les patients.

5. Conclusion

Les résultats de ce travail révélent une situation respiratoire et nutritionnelle trés favorable des
enfants suivis au CRCM enfants du CHRU de Nancy.

La kinésithérapie respiratoire instaurée précocement dans cette maladie chronique incurable y
contribue.

Cela implique une information, puis un accompagnement régulier de la famille, tant pour la
compréhension de la maladie que pour I’adhésion au traitement, avec une adaptation
permanente a 1’age de ’enfant et a la sévérité de la maladie.

La précocité de I’ETP est un des garants d’un meilleur pronostic évolutif et d’un meilleur
vécu de la maladie.

Cette étude est donc prometteuse, dans une société ou les parents puis les enfants doivent
devenir acteurs de leur maladie ; elle ouvre des perspectives pour I’ensemble des pathologies
chroniques de I’enfant.

Ceci nous encourage fortement a poursuivre nos pratiques.
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7. Annexe 1 : Questionnaire a I’attention des parents

Madame, Monsieur,

Votre enfant vient régulierement a 1’hopital d’enfants pour le suivi de sa mucoviscidose.

Le dépistage a la naissance, depuis 2002, a permis une prise en charge spécialisée et plus
précoce de la maladie, dans le but de prévenir les complications et de vous donner
progressivement les informations et les compétences pour accompagner votre enfant au
quotidien.

La kinésithérapie respiratoire est un des traitements les plus importants, mais c’est aussi le
plus contraignant.

A Nancy, un apprentissage des gestes de kinésithérapie respiratoire vous a été proposé par
Madame Marie-Christine Issartel, kinésithérapeute référente, des le diagnostic.

Nous aimerions connaitre votre vécu concernant cet apprentissage, toutes vos remarques nous
permettront de comprendre vos appréhensions, vos difficultés, vos satisfactions afin de
corriger la prise en charge des nouveaux enfants dépistés.

Nous vous serions trés reconnaissants de remplir ce nouveau questionnaire, dont les réponses
seront analysées par Mlle Francoise Zitvogel, interne de pédiatrie, trés sensibilisée a la
maladie de votre enfant lors de son stage au CRCM.

L’équipe soignante est a votre disposition pour toute information complémentaire.

Nous vous remercions d’avance pour votre précieuse collaboration.

L’¢équipe du CRCM

@\ H\D
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Questionnaire a I’attention des parents

1. Informations générales

1. Qui remplit ce questionnaire ?

[[] Maman [] Papa [[] Maman et Papa

2. Quel age aviez-vous au moment du diagnostic ?

Maman : Papa :

3. Quelle est votre activité professionnelle ? (facultatif)

Maman : Papa :
4. Quel est I’age actuel de votre enfant ?
|:| 0-3 ans |:| 3-6 ans |:| 6-12 ans

5. A quel 4ge le diagnostic a-t-il été posé ?

Avant la Les lers Suite au Apres I’age
naissance jours de vie dépistage de 2 mois

6. Etait-il votre premier enfant ?

Oui Non
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2. Le 1°" apprentissage de la kinésithérapie respiratoire

1. Le délai entre ’annonce du diagnostic et le 1" apprentissage
vous a semblé :

[] court [] correct long

2. Quel délai vous semblerait correct ?

jours

3. Votre 1°" apprentissage s’est effectué :

P I’hdpital de jour ] En hospitalisation

4. Sur quelle durée s’est effectué votre apprentissage ?

jours

5. La durée totale de cet apprentissage vous semble :

Courte Adaptée Longue

6. Quelle durée vous semblerait nécessaire ?

jours
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3. Le contenu des séances

1. Les informations concernant la maladie vous ont paru:

suffisantes |:| insuffisantes Sans avis

2. Les explications propres a la kinésithérapie vous ont paru?

D suffisantes |:| insuffisantes D Sans avis

3. L’explication des gestes de kinésithérapie pendant votre
apprentissage était :

|:| complete |:| incomplete |:| Sans avis

4. Les informations données étaient-elles compréhensibles ? :

|:| oul |:| non |:| Sans avis
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4. A propos de la pratique des gestes de Kinésithérapie
respiratoire :

1. L’apprentissage des gestes a été :

facile difficile Tres difficile

2. Si vous avez trouvé ’apprentissage difficile, pourquoi ?
(plusieurs choix possibles)

D En raison de 1’émotivité

Les explications étaient trop compliquées

Les explications étaient insuffisantes

La reproduction des gestes était difficile

Les gestes n’ont pas assez €té répetes

Vous avez eu du mal a comprendre I’utilité de votre
participation
Vous avez eu le sentiment de faire mal a votre enfant

Autre :

3. Quelles techniques étaient les plus difficiles a réaliser lors de

votre apprentissage?

D Le mouchage D Le reniflement D Les pressions sur
le thorax

D Le déclenchement de la toux D Autre :
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4. Quelles techniques étaient les plus difficiles a réaliser au
retour a la maison :
|:| Le mouchage |:| Le reniflement |:| Les pressions sur
le thorax
|:| Le déclenchement de la toux |:| Autre :

5. Pour quelle(s) raison(s) a-t-il été difficile de réaliser ces
techniques a domicile ? (plusieurs choix possibles)

L’apprentissage €tait insuffisant

Vous aviez peur de faire mal a votre enfant

Vous aviez peur de mal reproduire le geste

Vous n’aviez pas envie de le faire

Vous n’aviez pas assez de temps

Autre :

L’apprentissage a-t-il été poursuivi par votre kinésithérapeute
libéral ?

Oui Non

Quels supports vous paraitraient utiles ? (plusieurs choix

possibles)
[ Un livret simplifié

] un support vidéo montrant les gestes appris durant la s€ance

] un support vidéo personnalis¢ (film de votre enfant pendant la
séance)

|:| Autre :
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S. Votre sentiment global

1. Avez-vous appliqué ces techniques a votre enfant au moins le
week-end ou durant les vacances ?

[] Oui [] Non

2. Votre apprentissage vous a-t-il servi dans votre vie de tous
les jours ?

Oui Non Sans avis

3. Vous étes-vous senti plus rassuré(e) ?

Oui Non Sans avis

4. L’apprentissage de la kinésithérapie respiratoire en fonction
de I’age et du probléme respiratoire vous a-t-il permis de
mieux appréhender les soins de votre enfant ?

D Oui D Non D Sans avis

5. Conscilleriez-vous cet apprentissage a d’autres parents ?

D Oui D Non D Sans avis

Commentaires libres :
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8. Annexe 2 : Questionnaire a I’attention des CRCM

Kinésithérapie respiratoire et mucoviscidose: état des lieux en France.
Madame, Monsieur, Chers Collégues,

Dans le cadre d’un travail de thése au CRCM enfants du CHU de Nancy, nous souhaiterions
établir I’état des lieux en France des pratiques concernant la prise en charge par kinésithérapie
respiratoire des enfants atteints de mucoviscidose depuis la mise en place du dépistage
néonatal en 2002.

Ces données nous permettront d’évaluer notre propre pratique ainsi que 1’impact sur
1'évolution staturo-pondérale et respiratoire par le Z score nutritionnel et le VEMS (données
du registre).

Merci d’avance pour votre précieuse collaboration.

Frangoise ZITVOGEL, interne en D.E.S de pédiatrie a Nancy.

De quel centre faites-vous partie?
Dans votre centre, instaurez-vous la kinésithérapie respiratoire des le diagnostic? Oui / Non
Si Oui, a quelle fréquence? 1x/jour / 2-3x/sem / <2x/sem / Uniquement en cas d'exacerbation

Si Non, a partir de quel age la proposez-vous? Avant I'age de 1 an / Apres I'agede 1 an/
Apres le ler épisode d'exacerbation

Proposez-vous un apprentissage de la kinésithérapie respiratoire aux parents? Oui / Non

Si1 Oui, a partir de quand? Dans la 1ere année suivant le diagnostic / Apres la 1ére année
suivant le diagnostic

Pourriez-vous nous indiquer votre dernier IMC en Z-score pour les 5-9ans a partir des
données du registre 2013?

Pourriez-vous nous indiquer votre dernier VEMS moyen en % pour les 6-12 ans a partir des
données du registre 20137

Avez-vous changé vos pratiques depuis la publication des recommandations nationales pour
la prise en charge du nourrisson dépisté en 2014? Oui / Non
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9. Annexe 3 : Mutations

mutation Nombre % / moyenne
2183AA->G:1/c.3908del 1 1,6
54666X/54666X 1 1,6
621+1G->T:I/R347P:1V 1 1,6
D110H/4382delA 1 1,6
G17BR/2896insAG 1 1,6
G542X/R553X 1 1,6
R334W/K710X 1 1,6
Y1092X/Q1100P 1 1,6
€.1130dupA/AF508 1 1,6
AF508/2184insA 1 1,6
AF508/2747delC 1 1,6
AF508/2789+5G->A:I 2 3,2
AF508/621+1G->T:l 1 1,6
AF508/G542X 2 3,2
AF508/G542X:1 2 3,2
AF508/K710X 1 1,6
AF508/L206W 1 1,6
AF508/N1303K:11 2 3,2
AF508/Q220X 1 1,6
AF508/R117C 2 3,2
AF508/R117H 1 1,6
AF508/R347H 2 3,2
AF508/R347P 1 1,6
AF508/R347P:1V 1 1,6
AF508/R560K 2 3,2
AF508/Y1092X:1 1 1,6
AF508/AF508 29 46,8
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10. Annexe 4 : Rapport 2013 du Registre National de la
mucoviscidose

Figure 21. VEMS (%) médian par centre
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RESUME DE LA THESE

Introduction :

La kinésithérapie est la base du traitement respiratoire de la mucoviscidose.

Au CRCM enfants du CHRU de Nancy, ce traitement est instauré quotidiennement dés le
diagnostic et une éducation parentale est proposée. L’objectif de notre étude était d’évaluer
I’impact de la kinésithérapie respiratoire précoce sur les parameétres respiratoires (VEMS) et
anthropométriques (IMC) chez les enfants malades, nés depuis 1’instauration du dépistage
néonatal.

Matériel et méthodes :

Etude de cohorte rétrospective incluant des enfants nés de juin 2002 a décembre 2013 et
suivis depuis leur diagnostic au CRCM enfants de Nancy. Nous avons recueilli la meilleure
valeur de VEMS et d’IMC de I’année 2013. Nous avons également recueilli le ressenti des
parents et les pratiques des autres CRCM.

Résultats :

Nous avons inclus 62 patients, dont 83.8% avec une forme classique de mucoviscidose et
16.2% avec une forme frontiére. Le VEMS moyen des 6-12ans de notre cohorte était
statistiquement supérieur a la moyenne nationale, p<0.0001. L’IMC en Z-score des 0-4 ans et
5-9 ans était également statistiquement supérieur a la moyenne nationale, p=0.01 et p<0.01,
en référence au Registre National de la Mucoviscidose.

Le ressenti des parents sur leur apprentissage des gestes de kinésithérapie respiratoire était
globalement tres bon, 93.1% des parents le recommandaient. Les pratiques des autres centres
étaient trés hétérogenes, 81% des centres instauraient la kinésithérapie respiratoire des les
diagnostic, dont seulement 17% de maniére quotidienne.

Conclusion :

Ces résultats nous encouragent a poursuivre la prise en charge précoce par kinésithérapie
respiratoire et confirment 1’intérét de 1’éducation thérapeutique des le diagnostic.

Impact of early chest physiotherapy in children with cystic fibrosis, born after newborn
screening in France. Retrospective cohort study of 62 patients followed in Nancy.

THESE : MEDECINE SPECIALISEE — ANNEE 2015

MOTS CLEFS : mucoviscidose, enfant, kinésithérapie respiratoire, VEMS, IMC

UNIVERSITE DE LORRAINE,

Faculté de Médecine de Nancy

9, avenue de la Forét de Haye

54505 VANDOEUVRE LES NANCY Cedex
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