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INTRODUCTION

La dystrophie facio-scapulo-humérale (FSHD) est une forme de dystrophie musculaire
héréditaire parmi les plus fréquentes chez 1’adulte, son incidence est estimée a 0.3/10000

personnes/année et sa prévalence de 3.2 a 12/100000 habitants [1-3].

Dans la FSHD1 (forme majoritaire), le dommage est di a une contraction pathogéne des
répétitions D424 dans la région chromosomique 4935[4]. Il existe une corrélation inverse entre
le nombre de délétions et la sévérité clinique ainsi qu’entre 1'dge d'apparition de la maladie et

sa gravité [5].

Cliniguement la FSHD se manifeste par une faiblesse musculaire progressive asymétrique
affectant principalement les muscles du visage, des épaules, des bras mais aussi a un stade
ultérieur les muscles du dos, de la ceinture pelvienne, des membres inférieurs et s’accompagne
parfois d’atteintes extra musculaires (rétine, cochlée, respiratoire, cardiaque...). Douleurs,
fatigue, chutes, troubles du sommeil... sont souvent associés, entrainant une diminution des
activités et des restrictions de participation ayant des répercussions physiques, mentales et
sociales [6-15].

La FSHD est une maladie incurable, il n'existe actuellement aucun traitement pharmacologique
[16].

La rééducation aérobie et surtout mixte (aérobie et en force modérée) a montré son efficacite,
sa sécurité dans les maladies neuromusculaires (MNM) en particulier la FSHD, avec une
diminution de la fatigue, de la douleur, du déconditionnement cardio respiratoire et
métabolique, l'augmentation des capacités aérobies, force musculaire, l'activité physique

(activités de la vie quotidienne, marche...), qualité de vie, santé mentale... [21-26].

Néanmoins, peu de patients FSHD (FSHDs) ont une activité physique réguliére. Beaucoup ont
un emploi, des hobbies, une vie familiale et/ou amoureuse... [48,49]. lls ont peu de temps a
consacrer a une activité physique et ont de nombreux et fréquents obstacles a cette réalisation
(douleur, fatigue, manque d'énergie...). Peu de patients trouvent des salles de sports avec un
acces adapté (escaliers...) a leur handicap et bien souvent les coachs sportifs ne connaissant pas
cette maladie ne peuvent proposer des exercices adaptés (trop difficiles, ennuyeux...). Par
ailleurs, 33 % des patients atteints de MNM ont des doutes sur leur santé en matiere d'exercice

et ne se sentent pas soutenus par leur entourage pour la pratique du sport [57].



Parmi les FSHDs faisant de la rééducation, peu la trouverait efficace, notamment sur la douleur
(50% d'inefficacite) [8].

Dans ce contexte, il semble donc nécessaire de mettre en place un programme de rééducation
(PR) personnalisé, combiné a une prise en charge multidisciplinaire des conséquences de cette

maladie, afin d'obtenir une meilleure observance et de meilleurs résultats.

L’objectif principal de cette étude, était de montrer qu'une prise en charge multidisciplinaire
incluant un PR personnalise, supervisé par des professionnels de la santé, était sans risque, bien
tolérée, appréciée par les FSHDs et qu'elle pourrait améliorer les patients dans leur globalité,
comme cela peut étre représenté par les différentes dimensions de la CIF (déficiences,

restriction d'activité et de participation, facteurs environnementaux...) [34].

Pour cela, nous avons étudié l'effet et la sécurité de cette prise en charge, sur les capacités
aérobies, la marche, la force, la puissance, la fatigabilité musculaire, les capacités motrices
fonctionnelles, la qualité du sommeil, I’humeur, la fatigue, la douleur, la nutrition, la qualité de

vie et 'autonomie a I’aide d’outils fiables et validés.

Rapport- gratuit.com @



MATERIELS & METHODES

Design de I'étude :

Il s'agissait d'une étude préliminaire, monocentrique, rétrospective et observationnelle qui

¢évaluait l'efficacité d’une prise en charge multidisciplinaire de FSHDs et qui incluait :

20 séances de reéducation, un entretien psychologique et motivationnel, un entretien diététique

avec un bilan nutritionnel
Participants :

Les résultats des FSHDs de tout profil génotypique et phénotypique, suivis au centre de
référence des maladies neuromusculaires et de la SLA de Marseille (au CHU Timone Adultes)
pendant la période du 10/09/2018 au 04/03/2019 ont été analysés. Le diagnostic de la maladie
a été confirmé a partir du fichier informatique de la banque de données du centre de référence

(diagnostic génétique).
Critéres d'inclusion :

Diagnostic moléculaire de la FSHD, 4ge > 18 ans, présence d’au moins une déficience
musculaire aux membres inférieurs, capacité de marche de 10 metres ou plus sans aide humaine,

patient ayant bénéficié du programme de soins en centre de rééducation fonctionnelle
Criteres d'exclusion :

Les patients qui n‘avaient pas réalisé les quatre modalités majeures du PR (ergothérapie,

cycloergometre, isocinétisme, balnéothérapie).
Procédures :
Tous les patients ont éte évalués par un cardiologue avant le début de leur PR.

Toutes les séances de rééducation ont été effectués dans le méme centre de rééducation

fonctionnelle
Avantages et risques attendus :

Cette prise en charge avait pour objectifs daugmenter les capacités aérobies, ralentir

I'involution graisseuse musculaire, améliorer I'endurance et la force musculaire, ralentir le



déficit moteur, d'améliorer les capacités fonctionnelles (marche...), I'autonomie, la participation

(activité professionnelle, passe-temps...), la qualité de vie, apporter un bénéfice psychologique.
Evaluations & MO et M1 ou M2 :

Les patients ont été évalués sur I’ensemble des parameétres étudiés, la semaine qui précédait le

PR et 1 semaine apres la fin du PR.
Parametres évalués :

Epreuve d’effort (Gold Standard de 1'évaluation aérobie) :

Evaluations de la VO2max, MAP (Maximal Aerobic Power), SV1 (ler seuil ventilatoire) par
détermination aérobie indirecte par le calcul du quotient respiratoire (car aucun profil lactique
déterminé pour ce profil de patient) et de la Fc maximale (Fc max) atteinte. Evaluation aérobie
standardisée sur cycloergometre. Les patients ont commencé les épreuves d’effort a une charge
comprise entre 10 et 40 Watt et ont augmenteé tous les 1min la charge de 10 a 20 Watt selon le

sexe et I'age.

Les tests de marche (test de marche de 6 min = 6MWT et le test de marche de 10 métres =
10MWT :

pour le BMWT, les données recueillies étaient la distance parcourue, la saturation (Sa02%), la
Fc au repos, puis, a l'effort a 1,2,3,4,5 et 6min, puis, a 5 et 15min de récupération. Le nombre

d'arréts et leurs causes ont été notifiés [35].

Pour le 10MWT, le patient devait marcher a une vitesse confortable sur une distance de 10

meétres, le temps était enregistré par un chronometre.

Evaluations en isocinétisme de la force musculaire des deux membres inférieurs :

en isocinétisme (mode concentrique), sur les fléchisseurs/extenseurs du genou avec la
réalisation de 10 répétitions a 180°/s (puissance/explosivité), de 5 répétitions a 120°/s
(puissance/force), de 3 répetitions a 60°/s (force maximale). Pour éviter toute variabilité dans
les mesures, l'installation du patient sur la machine d’isocinétisme a été réalisée par le méme
kinésithérapeute a chaque évaluation, qui avait enregistré avant la 1% évaluation les paramétres

d'installation spécifiques au patient [29].



Echelles motrices fonctionnelles (MFM-32, échelle de Brooke, échelle de Vignos, FAC

modifiée) :

la MFM-32 (Motor Function Measure) est une échelle quantitative, fiable et validée dans les
MNM, réalisable quelle que soit la gravité de la maladie. Elle permet I’évaluation de la posture
et des mouvements du corps entier et est divisée en 3 domaines (D1 : station debout et transferts,

D2 : pour la motricité axiale et proximale, D3 : pour la motricité distale) [36].

Score de Brooke (évaluation fonctionnelle des membres supérieurs) se compose de six
événements (chacun constituant un grade). 6eme grade = ne peut lever les mains a la bouche et
n’a aucune fonction utile des mains, au ler grade, = possibilité a partir de la position des bras
le long du corps de faire une abduction des membres supérieurs pour que les mains se rejoignent

au-dessus de la téte a la verticale [37].

Le grade de Vignos (évaluation fonctionnelle des membres inférieurs) est une analyse des
capacités de marche sur 10 niveaux. 1* grade = le patient marche et monte les escaliers sans

aide, au 10e grade = le patient est confiné au lit [38].

La FAC-Modifiée est composée de 9 classes, classe 0 = le patient ne peut pas marcher ou a
besoin de l'aide de plus d'une personne, a la classe 8 = le patient est indépendant et peut marcher
seul sur une surface plane et monter seul les escaliers sans I'aide d'une rampe ou d'une canne

avec le passage normal des marches [39].

Scores neurologigue (score FSHD, CSS) :

le score FSHD évalue la sévérité de la déficience musculaire dans 6 régions du corps (visage,
membres supérieurs, ceinture scapulaire, ceinture pelvienne, muscles abdominaux, jambes).
Chaque région du corps a un score allant de 0 a 15, les scores les plus élevés indiquant une

faiblesse musculaire plus sévére [40].

CSS (Clinical Severity Score), est une echelle de gravité clinique divisée en 10 degrés allant de
0,5 point = faiblesse faciale, a 5 points = en fauteuil roulant. Un score CSS < 2 était attribué
aux patients avec une faiblesse des muscles du visage et des épaules, un score CSS > 2 était
attribué aux patients présentant aussi une faiblesse des muscles pelviens et des membres

inférieurs [41].



Evaluations du sommeil (PSOI, ISI) :

PSQI (Pittsburgh Sleep Quality Index), est un auto questionnaire qui évaluait la gualité du
sommeil et les troubles du sommeil, comprenant 19 questions réparties en 7 composantes :
qualité subjective du sommeil, latence du sommeil, durée du sommeil, efficacité habituelle du
sommeil, troubles du sommeil, utilisation de somniferes et présence de troubles durant la

journée. Un score PSQI global > 5 indiquait une mauvaise qualité de sommelil [42].

ISI (Insomnia Severity Index) est un auto-questionnaire comprenants/ itemss Le score total
varie de 0 a 28 points, répartis-en 4 catégories (de 0 a 7 pointss= aucunerinsomnie, de 8 a 14
points = insomnie légére = sub-clinique, de 15 a 21 points = insomnie clinique modérée, de 22

a 28 points = insomnie clinique grave) [43].

Evaluations psychologigues (entretien motivationnel, BDI-Il,.E\VVN fatigue mentale) :

I'entretien motivationnel initial a permis de recueillip’les attentes du patient, mais aussi ses

craintes. L'entretien motivationnel final a permis degfaire le.point sur les bénéfices obtenus.

BDI-1l1 (Beck Depression Index version n°ll), €St un, auto-questionnaire basé sur I'état
psychologique des derniéres semaines voir.des derniers mois, évaluant les domaines cognitif et
affectif, les symptémes somatiques et végetatifssdl comprend 21 items. Un score total < a 13
points = pas de dépression, un score totall= 14 points = dépression (de 14 a 19 points =
dépression légére, 20 a 28 points = dépression modérée, 29 a 63 points = dépression sévere)
[44].

EVN fatigue mentale (cotée de‘0 a 10 points) qui etait réalisée au début et a la fin de chaque

séance de rééducation

Evaluations de la fatigue'physique (FSS, EVN fatigue physigue) :

FSS (Fatigue Severity,Scale), est un auto questionnaire du niveau de fatigue, comprenant 9
questions mesurant la gravité de la fatigue. Le score maximal étant de 63 points. Un score total

<36 = pas de fatigue chronique, un score total > 36 = fatigue chronique [45].

EVN fatigue physique (cotee de 0 a 10 points) qui était réalisée au début et a la fin de chaque

séance de rééducation



Evaluation de la douleur :

gréace a une EVN cotée de 0 a 10 points qui était réalisée au début et a la fin de chaque séance

de rééducation. La localisation de la douleur était aussi notifiée

Evaluation de I'autonomie (MIF) :

gréce a la MIF (Mesure de 1’Indépendance Fonctionnelle) par interrogatoire [46]. C'est une

échelle d'autonomie divisée en 6 domaines avec un score global maximal de 126 points.

Evaluation de la gualité de vie (SF-36) :

grace a la SF-36 (Short Form 36 Health Survey) qui est un questionnaire abrégé sur la santé
mentale et physique comprenant 11 questions liées au domaine de la santé physique et mentale
ayant des répercussions sur le travail, les passe-temps, la famille/les amis et la vie sociale.
Chaque domaine est divisé en 4 catégories avec un score compris entre 0 et 100% La moyenne
des différentes catégories dans chaque domaine (domaine physique et domaine mental) donnant

deux scores globaux compris entre 0 et 100% [47].

Bilan nutritionnel (bilan alimentaire, IMC) :

I'évaluation diététique initiale faisait I'inventaire du bilan alimentaire actuel (utilisation d'un
calendrier alimentaire de I'ensemble des apports alimentaires de la semaine précédant le début
du PR) mais aussi, de I’évolution du poids depuis les 5 derniéres années. A l'issue de
I'évaluation diététique initiale effectuée par la diététicienne, des conseils diététiques étaient
dispensés par celle-ci. Lors de I'évaluation diététique finale, la diététicienne faisait I'inventaire
du plan nutritionnel suivi pendant I'étude (comparaison/évolution) et donnait si nécessaire, des

consignes de réajustements diététiques.
L'IMC (indice de masse corporelle) des patients a également été recueilli.

Ont également été recueillis :

le sexe, I'age, antécédents médicaux, 1'dge d'apparition de la maladie, 1’dge du diagnostic,
génotype, nombre de délétions, latéralité, force musculaire des membres inférieurs au testing
musculaire (échelle MRC), profession, niveau d'activité, hobbies, présence d’un appareillage
ou d’aides techniques, le type et la fréquence de la rééducation habituelle des patients et tous

leurs traitements.



Programme de rééducation :

Dans cette étude, les patients ont réalisé un PR mixte (aérobie en cycloergomeétre et en force
modérée en isocinétisme aux membres inférieurs) associé a une thérapie conventionnelle

(musculation et entretien articulaire en ergothérapie et balnéothérapie) des membres supérieurs.

La fréquence de rééducation était de 3 seances par semaine en alternance avec 2 séances par
semaine pendant 8 semaines (2 mois de formation) ou de 5 séances par semaine pendant 4
semaines (1 mois de formation). Quelle que soit la modalité de rééducation, tous les patients
avaient effectué 20 séances de rééducation. Pour chaque séance de rééducation, les patients ont

suivi le méme programme a chaque fois (méme ordre, méme période).
La rééducation aérobie :

elle consistait en 30 minutes de vélo (5 minutes d'échauffement et 25 minutes de pédalage a
intensité constante) sur un cycloergometre (type C-max Multi form). L'intensité constante a été
déterminée par ’épreuve d'effort initiale, correspondant a la fréquence cardiaque (Fc)
enregistrée au premier seuil ventilatoire (SV1). Les patients devaient pedaler entre la Fc a SV1

et la méme Fc moins 5%.
La rééducation en isocinétisme :

elle a été réalisée grace a une machine d’isocinétisme (type Con-Trex). Lors de la premiere
évaluation (MO0), la force maximale concentrique (1-RM) des fléchisseurs / extenseurs de
genoux aux 3 vitesses (60°/s, 120°/s, 180°/s) a été déterminée des deux cOtés. Avec ces données,
le patient effectuait des séances comprenant 8 répétitions a 180°/s + 6 répétitions a 120°/s + 4

répétitions a 60°/s + 6 répétitions a 120°/s + 8 répétitions a 180°/s a :

40% de 1-RM la premiére semaine (1 mois de formation) ou les deux premiéres semaines (2
mois de formation) avec une augmentation du niveau de résistance de 10% de la 1-RM par

semaine (1 mois de formation) ou toutes les deux semaines (2 mois de formation).
La rééducation conventionnelle :

elle comprenait une heure de musculation et d'entretien articulaire des membres supérieurs en
ergothérapie, supervisé par un ergothérapeute et des exercices similaires durant une heure de

balnéothérapie.



Analyses statistiques :

Pour la comparaison des valeurs moyennes avant et apres, un test de Student apparié avec
Bootstrap a été utilisé.

Pour les analyses de concordance, il a été utilise le test de Kappa.
Pour les analyses de contingence, a été utilisé un test du Chi2 ou un test exact de Fisher.
Pour les analyses de corrélation, un test de Spearman a été utilisé.

Pour toutes les analyses statistiques, le risque o a été fixé a 5% (p < 0,05).
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RESULTATS

Caractéristiques cliniques des patients (cf Table 1) :

Les patients qui faisaient de la rééducation avant ce PR, faisaient de I’entretien articulaire,

renforcement musculaire, physiothérapie et de la balnéothérapie

Parmi les patients qui faisaient du sport ou avaient des hobbies, certains pratiquaient la marche,

la natation, le yoga, 1’écriture, le dessin...

Parmi les patients qui prenaient des antalgiques, 90% d’entre eux prenaient du Paracétamol et
20% des AINS.

Parmi les patients qui portaient un appareillage ou utilisaient une aide technique, aucun des
patients ne portait ses chaussures orthopédiques, néanmoins le patient ayant une canne anglaise

I’utilisait quotidiennement

Concernant 1a VO2max (ml/kg/min) et la MAP (Watt) aux épreuves d’effort entre T0 et
T1(cfFigl):

La VO2max a augmenté significativement (S) en moyenne de 2,125 (0,75-3,62) ml/kg/min (p
=0,022). La MAP a augmenté S en moyenne de 8,750 (3,75-15) Watt (p = 0,044).

1 patient qui était dans la catégorie de VO2max « < Tres Faible » (VO2max < 19.5 ml/kg/min)
a TO, était passé dans la catégorie « Trés Faible » (VO2max 19.5-23 ml/kg/min) & T1 (kappa =
0.7,p < 0.001 = S)

1 patient qui était dans la catégorie de VO2max « Tres Faible » (VO2max 20.1-25.8 ml/kg/min)
aTO, était passé dans la catégorie « Faible » (VO2max 26.8-29.4 ml/kg/min) a T1 (kappa = 0.7,
p<0.001=Y9)

Concernant les tests de marche (6MWT et le 10MWT) entre TO et T1 (cf Fig 2) :

La distance de marche a augmenté S en moyenne de 92 métres (51.54-135.3) (p = 0.016).

La vitesse de marche confortable a augmenté S en moyenne de 0.28 (0.16-0.4) métres/s (p =
0.002)
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Concernant la force musculaire des membres inférieurs en isocinétisme (180°/s, 120°/s,
60°/s) entre TO et T1 (cf Table 2) :

La force d'extension et de flexion des genoux avait augmenté S en moyenne a vitesses rapides
(180°/s, 120°/s).

La force d'extension et de flexion des genoux avait augmenté non S en moyenne a vitesse lente
(60°/s)

Concernant les scores neurologiqgues (score FSHD, CSS) et les échelles fonctionnelles
(MEM-32, score de Brooke, grade de Vignos, échelle FAC-modifiée) entre TO et T1 :

En moyenne, pas de changements significatifs des scores neurologiques entre TO et T1 (p =
NS).

En moyenne, pas de changements significatifs dans les 3 dimensions (D1, D2, D3) et du score
global de la MFM-32 (p = 0,479, p = 0,417, p = 0,192, p = 0,389 respectivement).

En moyenne, pas de changements significatifs du grade de Vignos (p = 0,096), du score de
Brooke et de la FAC-modifiée (p = NS)

Concernant ’autonomie (MIF) et I’évaluation diététique (poids, IMC) entre TO et T1 :

Variations NS des moyennes du score global et des différentes composantes de la MIF (p = NS)
et des moyennes de poids et d'IMC, avec une perte moyenne de 1,59 (-0,10- -3,84) Kg (p =
0,259) et 0,63 (-0,007- -1,46) Kg/m? (p = 0,228).
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Figure 1: VO2max (ml/kag/min) et MAP (Watt) aux épreuves d’effort entre TO et T1

T1-TO

TO T1 T1-TO (%) p
VO2max
(ml/kg/min) 20 (17,5-23) | 22,13 (18,69-26,13) | 2,125 (0,75-3,625) 11 0,022
MAP
(Watt) 75 (60-95) 83,75 (65-110) 8,75 (3,75-15) 12 0,044
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Figure 2: distance de marche au 6MWT(m) et vitesse de marche au 10MWT(m/s) entre

TOetT1
T1-TO
TO T1 T1-TO (%) p
Distance marche 355.38 447 .4 92 26 0.016
(6MWT) (297.7-412.5) |(391.96-495.23) | (51.54-135.3) '
Vitesse marche 1.18 1.46 0.28 24 0.002
(10MWT) (1.04-1.33) (1.27-1.61) (0.16-0.4) '
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Table 2: Force musculaire des membres inférieurs en isocinétisme (180°/s, 120°/s, 60°/s)

entre TOet T1
T1-TO
TO T1 T1-TO (%) D

Extension 0.621 0.738 0.117 19 0013

180°/s (0.430-0.812) | (0.455-1.021) | (0.025-0.209) '
Extension 0.749 0.887 0.138 18 0.001

190%/s (0.486-1.012) | (0.546-1.228) | (0.06-0.216) '
Extension 0.938 0.969 0.031 3 0,656

60°/s (0.618-1.259) | (0.512-1.427) | (-0.106-0.168) '
Flexion 0.413 0.661 0.247 50 0.001

180°/s (0.306-0.521) | (0.402-0.919) | (0.096-0.398) '
Flexion 0.518 0.716 0.197 28 0.007

190°/s (0.376-0.660) | (0.431-0.999) | (0.055-0.339) '
Flexion 0.657 0.747 0.09 1 0.158

60°/s (0.454-0.859) | (0.419-1.074) | (-0.035-0.215) '
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Concernant la douleur (EVN) entre TO et T1 (cf Fig 3) :

L’EVN douleur a diminué en moyenne de 2,5 (-0,25 a -4,75) points, soit 25 % (p = 0,09).

Concernant la fatigue (FSS, EVN) entre TO et T1 (cf Fig 3):

La FSS a diminué en moyenne de 10,75 points (-3,07- -19,18), soit 17,06 % (p = 0,06).

EVN fatigue physique a diminué S en moyenne de 3,87 (-2,19- -5,5) points, soit 38,7 % (p =
0,016)

Concernant le sommeil (PSOI, ISI) entre TO et T1 (cf Fig 3) :

Le score global PSQI a diminué S de 2 points en moyenne (-0,81- -3,12), ou S de 9,52 % (-3,86
-14,88) en moyenne (p = 0,04). Parmi les 7 composantes du PSQI, seule la composante

"Efficacité Habituelle du Sommeil™ a diminué S en moyenne de -1,19 (-0,59- -2,97) % (p =
0,045).

Le score ISl a diminué S en moyenne de - 4,8 (-1,9- -7,6) points, ou en moyenne S de 17,14 (-
6,78- -27,14) % (p = 0,022).

Concernant les évaluations psychologiques (BDI, EVN) entre T0 et T1 (cf Fig 3) :

Le score BDI a diminué S en moyenne de 2,7 points (-0,75 a -4,9 points), ou S en moyenne de
12,86% (p = 0,042).

EVN fatigue psychologique a diminué NS en moyenne de 2,125 (-0,06 a -4,75) points, ou NS
en moyenne de 21,25 % (p = 0,156).

Concernant la qualité de vie évaluée par les 2 domaines de la SF-36 entre TO et T1 (cf
Fig 3) :

Le score physique globale de la SF-36 a augmenté S en moyenne de 17,09 (8,37-25,81) % (p =
0,04).

Parmi les 4 composantes du domaine physique, seule la composante "Douleurs Corporelles” a
augmenté S en moyenne de 26,87 (14,85-42,96) % (p = 0,028).

Parmi les 4 composantes du domaine mental, seule la composante "Fonctionnement Social™ a
augmenté S en moyenne de 7,81 % (3,12-14,06) % (p = 0,038).

Il existait a TO une correlation S négative entre le score de Douleur (ENV) et le "Score Physique
Global" de la SF-36 (p = - 0.706 [-0.116 ; -0926]))
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Fig 3: Evaluations de la douleur (EVVN %), Fatigue (FSS %, EVN %), Sommeil (PSOI

%0, IS1 %), Humeur (BDI %, EVN), Qualité de vie (SF-36 %)

TO T1 T1-TO p
275 2.5 -25
Douleur (%) 0.09
(10-50) (0-7.5) (-2.5- -47.5)
48.81 31.75 -17.06
FSS (%) 0.06
(37.90-62) | (24.51-38.89) | (-4.87--30.45)
Fatigue Physique 45 6.2 -38.7 0.016
(%) (24.4-61.2) (0-15) (-21.9- -55)
29.76 20.23 -9.52
PSQI score global (%0) 0.04
(19.96-41.35) | (7.74-35.71) | (-3.86- -14.88)
29.64 125 17.14
IS (%) 0.022
(13.40-47.31) | (3.05-23.38) | (-6.78- -27.14)
29.52 16.67 -12.86
BDI (%) 0.042
(16.45-44.28) | (6.67-26.19) | (-3.58- -23.3)
Fatigue Psychique 26.25 5 -21.25
0.156
(%) (7.5-48.75) (0-11.16) (-6- -47.5)
SF-36 (%) 49.22 66.31 17.09
. 0.04
Score Physique Global | (42 90-54.29) | (60.43-72.86) | (8.37-25.81)
SF-36 (%) 74.61 81.03 6.42 -
Score Mental Global | (g6.48-82.89) | (67.36-93.36) | (-3.7-15.05)
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DISCUSSION

Comme il a été recommandé dans les précédentes etudes, le PR d'une myopathie (en particulier
pour les dystrophies) doit étre personnalisé, guidé, adapté, diversifié, de niveau faible a modéré,
avec si possible un jour de repos tous les deux jours avec des évaluations et une supervision

systématique (journal d'entrainement, échelle de douleur, de fatigue...) [25-26].
Le cycloergometre est un outil fiable et validé pour I'évaluation et I'entrainement aérobie [27].

La rééducation musculaire excentrique ou isométrique n'est pas recommandée dans les

dystrophies musculaires comme la FSHD car serait source de Iésions musculaires.

Un travail concentrique en force modérée permettrait un gain de force mais sans gain

fonctionnel s'il est effectué seul [18-20].

L'isocinétisme est le gold standard pour I'évaluation de la force M et permet d'obtenir une
rééducation en force dans les MNM [28-31].

La balnéothérapie a montré des effets antalgiques et relaxants dans plusieurs maladies, [32,33].

Comme il est mentionné dans l'introduction, il n'existe pas de traitement curatif, mais l'activité
physique est recommandée, mais rarement pratiquée en raison de nombreux obstacles (douleur,

fatigue...) a sa pratique.

Considérant ces différents éléments, il semblait alors nécessaire d’évaluer les bénéfices de ce

PR supervisé

Il s'agissait d’une étude qui évaluait la sécurité et I'efficacité d'un PR personnalise et combiné
(aérobie, force, ergothérapie, balnéothérapie) dans le cadre d'une prise en charge

multidisciplinaire de FSHDs en centre de rééducation fonctionnel.

Ce PR a été sans risque, bien toléré et apprécié¢ par FSHDs. En effet le taux d’adhésion au PR

était excellent (99 %). Un seul patient n'avait pas eu 2 séances a cause d’une pharyngite.
Ce PR a amélioré les FSHDs sur de nombreux paramétres :

Lorsqu’on compare les VO2max de notre échantillon avec les valeurs de la population générale
adulte saine (American College Of Sports Medicine ACSM 2014), 2 patients avaient changé
de catégorie par I’augmentation de leurs VO2max a I’épreuve d’effort (kappa = 0.7, p < 0.001
= S). Les améliorations des parametres aérobies (VO2max et MAP) étaient en moyenne de 11

% (p = 0,022) et 12 % (p = 0,044) respectivement. Résultats similaires, voire légérement
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inférieurs a ceux des études précédentes (10% et 18% [22], 16% et 17% [17], 19% et 27% [23]).
Néanmoins, ce PR était plus court (1 ou 2 mois) que les études précédentes (3 a 6 mois) [22,23]
et n'incluait pas de séances d'entrainement de type High Interval Training contrairement a
d’autres études [17,23]. High Interval Training étant un mode d'entrainement connu pour
augmenter les paramétres aérobies (VO2max), de maniére plus importante qu'un entrainement
type Moderate Training, type d'entrainement effectué dans cette étude [17,50]. Parmi les causes
d'arrét des patients aux épreuves d’effort, la premiere cause était d'origine musculaire, rarement
cardiaque mais jamais respiratoire. Cela semblait indiquer que la limitation des performances
aérobies (VO2max) des FSHDs était souvent liée a un dysfonctionnement musculaire. Ceci est
corroboré par les études de Turki en 2012 [51] et de N.Olivier en 2015 [52] qui ont montré que
les FSHDs ont un défaut de fonctionnement mitochondriale au niveau musculaire et un défaut
dans la délivrance et/ou de I’utilisation de 1’oxygene musculaire, ce qui pourrait expliquer en
partie les mauvaises performances aérobies des FSHDs. De plus, des études [52,53], ont montré
que les FSHDs ont une diminution de leur métabolisme aérobie (glycolyse, glycogénolyse,
lipolyse, métabolisme des acides aminés...), qui sont les voies énergétiques impliquées dans les
activités en endurance. Il y aurait aussi une augmentation de la glycolyse anaérobie, productrice
de lactates, qui peut entrainer une acidose métabolique et, par conséquent, une fatigabilité
musculaire précoce, entrainant une cessation précoce de I'effort. Il est a noter qu'a T1, les
épreuves d’effort des patients ont été amélioré principalement dans la composante musculaire,
ce qui pourrait refléter une amélioration de cette fonction musculaire grace au PR, en particulier
dans les fonctions métaboliques et mitochondriales. De plus, le déconditionnement cardio-
vasculaire augmenterait la dette musculaire en oxygene, renforcant 1'intérét d’un entrainement

aérobie pour ces patients.

La distance de marche au 6MWT a augmenté en moyenne de 26% (92 m), (p = 0.016). Valeur
supérieure a celle des études précédentes (+14% [23], 32 m et 34 m [17,22]) et valeur

cliniquement significative chez les FSHDs, car > 34,3 m (Einchinger 2017 [35]).

Amelioration aussi de la vitesse de marche de 0,25 m/s (26%) (p = 0,016), chiffre plus éleve
que les 7 % d'une étude précédente [22]. Ces résultats pourraient s'expliquer par le fait, que
I'activité de marche est une activité d'endurance mais aussi une activité nécessitant de la force
au niveau des muscles antigravitaire en particulier les quadriceps, qui contrairement a d'autres

¢tudes bénéficiaient dans ce PR d’un entrainement spécifique en force, en isocinétisme [19,35].
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En moyenne, la force musculaire des fléchisseurs/extenseurs du genou en isocinétisme (vitesse
concentrique 60°/s) des patients, était inférieure a celle de la population adulte générale inactive
saine, avec une force musculaire dans les quadriceps < 1,5 Nm/Kkg et aux ischio-jambiers < 1,10
Nm/kg, confirmant la faiblesse musculaire de cette population [31] Les résultats en isocinétisme
ont montré une augmentation de la puissance/explosivité des fléchisseurs/extenseurs du genou,
a des vitesses de 180° et 120°/s (surtout les ischio-jambiers). Changement non significatif de
I'extension/flexion des genoux a vitesse lente (60°/s). Ceci s'explique en partie par le fait que
cette rééducation en isocinétisme était en comportait un nombre limité de répétitions a vitesse
lente, vitesse favorisant mieux un gain de force comparativement aux vitesses plus rapides.
Cette étude semble confirmer que l'isocinétisme est un outil sensible et reproductible pour
I'évaluation de la force des patients atteints de MNM et il a montré sa bonne tolérance et son
efficacité pour une rééducation en force chez les FSHDs [29]. Cependant, I'isocinétisme a de
nombreuses limites : son codt est éleve, elle nécessite un personnel qualifié pour l'utiliser et elle
ne serait pas efficace pour évaluer la fatigabilité musculaire, ce qui est un parameétre intéressant
a evaluer dans cette population [29]. De plus, pour les FSHDs, le "mode concentrique normal”
n'est pas toujours approprié, si la force musculaire est réduite contre la gravité (MRC < 3). Il
est possible dans ce contexte d'utiliser le mode passif avec compensation de gravité (mode
CPM), mais le gain de force serait moindre [29].

Les scores cliniques (score FSHD et CSS) et fonctionnels (MFM-32, score Vignos, score
Brooke, score Brooke, FAC-Modifi€) ne se sont pas améliorés significativement. Ces résultats
ne sont pas étonnants car la FSHD étant une maladie d’évolution progressive. Ce PR ne
cherchait pas une régression de la maladie mais simplement a ralentir son évolution. La stabilité
de ces scores semble néanmoins montrer la sécurité de ce PR concernant ces fonctions. Le
résultat de la MFM-32 du patient le plus déficitaire semble méme suggérer que ce type de PR
pourrait améliorer fonctions motrices chez ce type de patient. En effet, ce patient avait amélioré
son score global de la MFM-32 de 15%, améliorations significatives sur les composantes D1 =
+18% et D2 = +17% de la MFM-32, correspondant aux évaluations de la position debout et des
transferts (D1) et des habiletés motrices axiale et proximale (D2). La composante D3 qui évalue
les habiletés motrices distales n'a pas été améliorée de fagon significative. Résultats montrant
gue ce PR pourrait améliorer les fonctions évaluées par les composantes D1 et D2 de la MFM-
32. Ces résultats pourraient étre expliqués pour la composante D2 par le fait que I'ergothérapie
et la balnéothérapie effectuées par les patients incluaient des exercices proximaux des membres

supérieurs et pour la composante D1 par un entrainement en force des membres inférieurs en
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isocinétisme. Chez les patients les plus déficitaires, des petits changements cliniques peuvent

avoir un gros impact fonctionnel.

L'étude a montré une réduction de la douleur de 25% (- 2,5 points a ’EVN), résultat a la limite
de la significativité (p = 0,09), due a un manque probable de puissance et sachant qu'a TO, seuls
40% des patients étaient douloureux. Tous les patients qui avaient des douleurs a TO (un patient
avec EVN = 8, un patient avec EVN = 6 et deux patients avec EVN= 4), n'avaient plus de
douleur a T1. Tous les patients sans douleur a TO (6 patients) n‘ont développé aucune douleur,
sauf un patient qui avait des myalgies des trapézes (EVN = 2) a T1. C'était un patient présentant
des douleurs paroxystiques, qui n'a eu aucune douleur pendant la majorité du PR. Il est & noter
que les patients avaient recu l'instruction avant le début du PR de ne pas modifier leurs
traitements (antalgiques...) pour ne pas influencer les résultats. Avec 60 % de patients
douloureux, cet échantillon était représentatif des échantillons des précédentes études (54 %
[22], 76 % [12], 88,6 % dont 30,4 % de douleur chronique sévére [8]). Dans notre étude, la
douleur des P se situait aux cervicales (33 %), trapézes (66 %), épaules (50 %), bras (50 %),
hanches (17 %) mollets (17 %). Résultats similaires a des études antérieures [12,11]). 60% des
patients prenaient (plus ou moins régulierement) des antalgiques pour réduire leurs douleurs.
Ce chiffre est inférieur a celui d'une étude précédente dans laquelle 92,2 % des patients
prenaient des antalgiques pour réduire leurs douleurs [8]. Les patients prenaient des antalgiques
simples comme le paracétamol dans 90 % des cas et des AINS dans 20 % des cas. Pourcentages
différents d'une étude précédente ou les AINS et les opioides étaient les plus couramment
utilisés et les antalgiques simples n’arrivaient qu’en troisieéme position [8]. Dans la méme étude,
46,2 % des FSHDs faisaient de la kinésithérapie pour réduire leurs douleurs et 4,4 % se sentaient
bien améliorés, 38,8 % modérément, 50 % n'avaient aucun effet et 6,9 % trouvaient que leurs
douleurs étaient aggravées. Dans notre étude, 90 % des FSHDs n'avaient pas de douleurs a T1,
ce qui démontre qu'un PR personnalisé, supervisé par des professionnels de la santé, peut étre
bien tolérée et pourrait permettre une diminution des antalgiques chez certains patients,
réduisant ainsi les effets indésirables et les codts de santé publique associés a leurs
consommations. 1l est difficile de trouver laquelle des 4 modalités de rééducation a eu le plus
d’impact sur la douleur, mais il est possible de dire que leurs associations n'est pas delétére. On
sait que la réduction de la douleur améliore la qualité de vie des patients atteints FHSDs [8,15].
Ceci est corroboré par les résultats de la SF-36, qui ont montré une amélioration significative

du score physique global a T1 (p = 0,04), notamment grace a lI'amélioration significative de la
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composante "Douleurs Corporelles™ (p = 0,028) et par la corrélation négative significative entre
le score de "Douleur" et le "Score physique global” de la SF-36 (p =- 0,706[-0,116 ; -0926]).

La fatigue physique est souvent présente dans la FSHD (61% des FSHDs en Hollande [9]).
Notre étude a montré une diminution de 17,06 % sur I'échelle de fatigue FSS (p = 0,06). Ce
résultat est a la limite de la significativité probablement lié a un manque de puissance, mais,
résultat meilleur que dans des études précédentes (-9,1% avec I'entrainement aérobie (AET) et
-13,3% avec la thérapie cognitive comportementale (TCC) a 12 semaines [24] et -10,1% a 12
semaines [23]). De plus, avec une diminution moyenne de I’EVN de la fatigue de 38,7% (p =
0,016), ce résultat renforce le fait que ce PR est bien toléré et diminuerait la fatigue physique,
ce qui, comme indiqué dans une étude précédente, pourrait étre un facteur améliorant la qualité
de vie et les capacités fonctionnelles [9]. On aurait pu penser gu'il était contre-intuitif de
demander aux personnes fatiguées de faire de I'exercice, mais ces résultats montrent le

contraire. L'activité physique contrélée semble redonner de I'énergie a ces P.

A TO, 40 % des patients avaient une mauvaise qualité de sommeil (score PSQI > 5) et 50 %
souffraient d'insomnie (score ISI > 7, avec 30 % d'insomnie Iégere et 20 % d'insomnie modérée)
indiquant une prévalence élevée des troubles du sommeil dans notre echantillon, comme dans
les études précédentes ([54], [50 %, 55],[39 %, 66]). A T1, 20 % des patients avaient des
troubles du sommeil (20 % patients avec un score PSQI > 5 et 20 % avec un score ISl > 7),
avec une diminution moyenne des scores de 9,52 % (p = 0,04) pour le PSQI et 17,14 % (p =
0,022) pour le score ISI. Ces résultats montrent la bonne tolérance et I'impact positif de cette
prise en charge sur le sommeil, facteur important pour ces patients, qui sont le plus souvent
actifs (travail, loisirs...) et nécessitent donc d’avoir un bon sommeil et consomment souvent des
somniferes avec les risques et codts associés a leurs consommations. Des études antérieures
[54,56] ont montré que les troubles respiratoires du sommeil sont la cause la plus fréquente des
troubles du sommeil chez les patients atteints de FSHD. Les troubles respiratoires du sommeil
sont souvent asymptomatiques, d'ou I'importance d'utiliser des méthodes fiables comme la
polysomnographie pour les détecter [56]. La polysomnographie est la référence en matiere de
recherche étiologique sur les troubles du sommeil a la différence des scores utilisés (PSQI et
ISI) dans cette étude qui n'ont pas permis d'identifier une étiologie mais seulement d'indiquer

s'il y avait ou non un trouble du sommeil.

30 % des patients prenaient avant le début du PR un thymorégulateur et avaient recu la consigne

de ne pas modifier la fréquence de prise ainsi que la posologie. En ce qui concerne le score de
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dépression BDI, un seul patient présentait une dépression légere a TO (score BDI = 18), les
autres patients n'avaient pas de dépression clinique active (BDI < 13). Néanmoins, tous les
patients ont connu une baisse de leurs scores BDI entre TO et T1 avec une baisse moyenne de
12,86% (p = 0,042). A T1, aucun patient ne souffrait de dépression active. Résultats en faveur
d'un impact positif de ce PR sur les patients avec thymie basse. Ce PR, pourrait donc réduire
I'utilisation des traitements thymorégulateurs et pourrait réduire le développement de troubles
de I'humeur. Parmi les patients de cette étude, 2 patients étaient bipolaires (stabilisés depuis
plus d'un an) avant le début du PR et n‘ont présenté aucune décompensation maniaque pendant

leurs séjours.

Cette prise en charge a aussi amélioré la qualité de vie des patients comme I’indique
I’amélioration des composantes physiques et mentales de la SF-36, alors qu'un autre PR n'avait
pas été en mesure de le faire [23]. En effet, dans notre étude, le Score Physique Global avait
augmenté en moyenne de 17,09% (p = 0,04) entre TO et T1 en particulier, grace a une
amélioration de 26,87% (p = 0,028) de la composante « Douleurs Corporelles ». En ce qui
concerne le score mental, Il'amélioration concernait principalement la composante
« Fonctionnement Social » (+ 7,81 %, p = 0,038), I'augmentation du score mental global, elle,
n'était pas significative (+ 6,42 %, p = 0,242). Ces résultats semblent démontrer que des soins
supervisés et personnalisés peuvent avoir un impact positif sur la qualité de vie,
particulierement sur les composantes de la douleur et du fonctionnement social. En effet, en
réalisant leurs PR en centre de rééducation fonctionnel, les patients ont pu partager avec d'autres
patients ou avec les instructeurs, leur vision de la maladie, leurs capacités, se sentir écoutés et

soutenus, rompre avec leur isolement.

Dans notre étude, 40% de patients travaillaient avant le début du PR, 30% des patients avaient
une activité sportive et 60% avaient des hobbies. Ces résultats sont en partie comparables a
ceux d'études antérieures dans lesquelles 51 % a 56 % des FSHD travaillaient, 30 % faisaient
du sport et 94 % avaient des hobbies [48,49]. Ce PR n'a pas amélioré I'autonomie des patients,
en partie parce qu'il s'agissait d'une population qui disposait déja d'un haut niveau d'autonomie
(score MIF global = 120/126, proche de la normale), d'ou un effet seuil. Malgré leur degre élevé
d'autonomie, il est dit dans la littérature que les FSHDs ont des restrictions dans leurs vies
quotidiennes (63 a 78% au travail, 86% dans le sport, 80% pour les loisirs, 93% pour les taches
ménageres, 71% sur leurs capacités a maintenir une relation amoureuse) et les 3 activités les
plus importantes pour eux sont : utiliser un clavier informatique (66% des cas), utiliser une

fourchette et un couteau (52% des cas) et attacher une fermeture éclair d’une veste (45% des
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cas). Les activités pour lesquelles ils ont le plus de difficultés sont : boutonner une chemise
(56% des cas), débouchonner une bouteille (47% des cas), attacher la fermeture éclair d'une
veste (44% des cas) [48,49]. Ces difficultés signalées par les FSHDs dans les études précédentes
portent principalement sur les activités de préhension (motricité distale) évaluées par la
composante D3 de la MFM-32. 11 serait surement nécessaire d’accés plus les exercices en
ergothérapie, sur des exercices travaillant la motricité fine distale, en particulier les 3 activités
mentionnées ci-dessus. En effet, I'ergothérapie effectuée par les patients, comprenait
principalement des exercices travaillant la motricité proximale et la préhension grossiere

distale.

Notre étude a montré une stabilité du poids et de I'IMC qui était en moyenne de 23,81 kg/m?
avant le début du programme. En ne perdant pas ou en ne prenant pas de poids, cela semble
indiquer que les patients respectaient bien les régles d'hygiéne alimentaire et qu’ils ne perdaient

pas de masse maigre (muscle) ou ne prenaient pas de poids (graisse).

Limites méthodologiques :

Les résultats de notre étude doivent étre interprétés avec prudence en raison de leurs faiblesses

méthodologique.

Il s'agissait d'une étude rétrospective, avec un petit nombre de patients (n=10) entrainant un
mangue de puissance. De plus, I'échantillon était monocentrique, ce qui n'était pas tres

représentatif de la population générale des FSHDs.
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CONCLUSION

Cette étude a montré qu'une prise en charge multidisciplinaire en centre de Médecine Physique
et de Réadaptation incluant un programme de rééducation combiné et des conseils hygiéno
diététiques, améliorerait les parametres aerobies, la marche, la force musculaire, le sommeil,
I'numeur et diminuerait la fatigue, la douleur, favorisant ainsi la qualité de vie et I’adhésion des

FSHDs a la rééducation

Il serait intéressant de mener de maniére prospective le méme type d'étude en cross over afin

d’avoir une plus grande rigueur méthodologique
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Résumé

Introduction

L’activité physique est recommandée chez les patients ayant une dystrophie facio scapulo
humérale (FSHD) mais est peu réalisée en pratique.

L’objectif de cette étude, était de montrer qu'une prise en charge multidisciplinaire incluant
une rééducation combinée, associée a des régles hygieno diététiques, pourrait améliorer les

patients FSHD dans leur vie quotidienne

Matériels & Méthodes

Analyse rétrospective de patients FSHD, suivis au centre de référence des maladies
neuromusculaires de Marseille ayant effectué une rééducation aérobie et en force en
isocinétisme des fléchisseurs/extenseurs de genou, associée a de 1’ergothérapie et de la
balnéothérapie centrées sur les membres supérieurs ayant bénéficié de conseils hygiéno
diététiques.

Evaluations des patients a MO et M1 ou M2 : paramétres aérobies (VO2max, MAP), la
marche (6MWT, 10MWT), la force musculaire des membres inférieurs en isocinétisme,
scores neurologiques (FSHD, CSS), d’échelles fonctionnelles (MFM-32, Brooke, Vignos,
FAC-modified), la douleur (EN), la fatigue (FSS, EN), du sommeil (PSQI, ISI), I’humeur
(BDI, EN), la qualité de vie (SF-36), I’autonomie (MIF), la diététique (IMC).

Résultats

Echantillon de 10 patients analysés montrant une amélioration significative :

la VO2max (11%, p = 0.022), la MAP (12%, p = 0.044), le 6MWT (26%, p = 0.016), le
10MWT (24%, p = 0.002), I’extension de genou a 180°/s (19%, p = 0.013) et a 120°/s (18%,
p = 0.001), Ja flexion de genoufa 180°/s (60%, p = 0.001) et a 120°/s (38%, p = 0.007), la
fatigue (38.7 %, p = 0.016), du sommeil (9.52 & 17.14 %, p = 0.04 et 0.022), I’humeur
(12,86%, p = 0.042), de la composante physique SF-36 (17.09%, p = 0.04)

Conclusion
Cette etude a montré qu'une prise en charge multidisciplinaire (rééducation combinée +
conseils hygiéno diététiques), pourrait améliorer les patients FSHD dans leur vie quotidienne

ainsi que leur adhésion a la rééducation

Mots clés : Dystrophie facio scapulo humérale / Rééducation / Aérobie / Marche / Force /

Douleur / Qualité de vie / Fatigue
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