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L’atteinte des muscles respiratoires est très fréquente 
au cours de nombreuses maladies neuromusculaires 
(MNM). De plus, la faiblesse des muscles respiratoires 
engendre un déficit pulmonaire restrictif et une aug-
mentation des résistances des voies aériennes supé-
rieures, qui peuvent aggraver les troubles respiratoires 
du sommeil (TRS) tels que l’hypoventilation alvéolaire 
nocturne et/ou les apnées obstructives du sommeil [1, 
2]. Lorsque l’on sait que les MNM constituent un groupe 
de maladies relativement commun (prévalence 1/3 000) 
et que l’insuffisance respiratoire chronique est la cause 
la plus fréquente de mortalité dans les MNM [3], on 
comprend bien l’importance d’un suivi clinique et d’une 
évaluation de la fonction respiratoire réguliers.
Les TRS représentent une cause majeure de morbidité 
et de mortalité chez l’enfant neuromusculaire, avec 
une prévalence environ 10 fois supérieure à celle de la 
population générale [4]. Cependant, le diagnostic des 
TRS est parfois difficile. Il n’y a en effet aucun symp-
tôme et/ou index clinique diurne capable de prédire 
les TRS chez l’enfant neuromusculaire. La polysomno-
graphie reste l’examen de référence pour diagnostiquer 
les TRS, mais cet examen n’est pas toujours faisable 
facilement et rapidement dans tous les centres, et 
requiert du temps et une certaine expertise. D’autre 
part, il semble important de déterminer à quel moment 
réaliser la polysomnographie et selon quels critères, 
vu qu’aucune indication n’est clairement validée pour 
l’enfant neuromusculaire.
De nombreuses études se sont intéressées à évaluer les 
liens possibles entre paramètres diurnes (symptômes, 
fonction pulmonaire, gaz du sang, etc.) et nocturnes 
des TRS chez l’enfant présentant diverses MNM, avec 
pour objectif d’identifier un paramètre diurne simple, 
fiable et hautement spécifique des TRS. Nous présen-
tons ici une synthèse de ces études, assez contradic-
toires, après un bref aperçu de la physiopathologie des 
TRS chez les enfants neuromusculaires.

Le sommeil chez les patients 
neuromusculaires

Chez le sujet normal, le sommeil a de 
nombreux effets sur la respiration, 
avec une modification de la réponse 
des chémorécepteurs et mécanoré-
cepteurs, une réduction de la réponse 
(éveil) aux stimulus (hypercapnie, 
hypoxémie), une modification de la 
mécanique respiratoire, ayant pour 
conséquence une réduction physio-
logique de la ventilation. De plus, le 
tonus des muscles pharyngés dila-
tateurs et des muscles intercos-
taux diminue avec la profondeur du 
sommeil, avec une atonie complète 
pendant le sommeil REM (rapid eye 
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L’hypoventilation alvéolaire – dont la définition exacte 
n’est pas consensuelle chez l’enfant – peut résulter de 
la survenue d’un ou de plusieurs mécanismes plus ou 
moins associés [5, 6] : (1) une faiblesse des muscles 
respiratoires, des muscles oropharyngés et des muscles 
de la cage thoracique ; (2) une altération de la méca-
nique respiratoire augmentant le travail respiratoire 
et aggravant la fatigue des muscles respiratoires ; (3) 
une hypotonie et/ou atonie des muscles respiratoires 
au cours du sommeil REM ; (4) une diminution de la 
réponse des chémorécepteurs ; (5) un syndrome res-
trictif secondaire à une scoliose. Avec la progression de 
la MNM, l’hypoventilation alvéolaire devient de plus en 
plus sévère et s’accompagne d’une hypercapnie et d’une 
hypoxémie nocturnes.
La présence d’une scoliose, d’anomalies anatomiques 
(morphologie cranio-faciale), d’une obésité, et/ou 
une paralysie diaphragmatique sont autant de facteurs 
susceptibles d’aggraver les TRS et doivent être corrigés 
dans la mesure du possible.

Relation entre TRS et symptômes cliniques-
questionnaires

Les patients neuromusculaires présentant une fai-
blesse des muscles respiratoires se plaignent souvent 
de céphalées matinales, d’un sommeil non réparateur, 
d’une hypersomnolence diurne, d’une concentration 
altérée et/ou de troubles de l’attention, d’une fatigue 
voire même d’une léthargie. Cependant, les TRS et l’in-
suffisance respiratoire nocturne peuvent se manifester 
de manière insidieuse, c’est-à-dire en l’absence de tout 
symptôme clinique [7-9].
Plusieurs études ont recherché un lien entre la pré-
sence et/ou la sévérité des symptômes cliniques 
diurnes et les TRS, une hypoxémie et/ou une hyper-
capnie nocturnes. Les résultats de ces études sont très 
contradictoires. En effet, de nombreuses études n’ont 
observé aucun lien ou seulement de très faibles cor-
rélations entre symptômes et TRS et/ou gaz du sang 
nocturnes chez des enfants/adolescents avec une 
dystrophie musculaire de Duchenne (DMD), une amyo-
trophie spinale (SMA) ou diverses MNM [4, 10-12]. Par 
ailleurs, parmi le petit nombre d’études réalisées chez 
l’enfant/adolescent neuromusculaire qui ont établi 
un lien entre symptômes et TRS [13-15], aucune n’a 
clairement démontré une association significative 
entre les différents paramètres. Seule l’étude de 
Steier et al. [16] a observé, chez l’adulte présentant 
une paralysie diaphragmatique, le fort pouvoir pré-
dictif d’un questionnaire pour détecter les TRS. Le 
questionnaire recherche (a) la présence ou non d’une 

movement), tandis que le diaphragme maintient son activité pendant 
le sommeil non REM mais voit son activité tonique se réduire en phase 
REM. Cette « hypoventilation nocturne physiologique », beaucoup plus 
marquée au cours du sommeil REM, est responsable d’une réduction 
modérée de la pression artérielle en oxygène et d’une augmentation 
modérée de la pression artérielle en dioxyde de carbone (PaCO2). 
Toutes ces variations ventilatoires nocturnes n’ont cependant aucun 
effet chez le sujet sain ; en revanche, dans le cas d’une faiblesse des 
muscles respiratoires, elles peuvent précipiter la survenue de TRS, 
d’une hypoxémie ou d’une hypoventilation nocturne, allant jusqu’à 
conduire à une insuffisance respiratoire nocturne.
Chez l’enfant neuromusculaire, les TRS sont généralement le résultat 
d’une combinaison de deux événements principaux : une hypoven-
tilation alvéolaire et des apnées obstructives du sommeil. D’autres 
événements respiratoires peuvent aussi être observés, comme des 
apnées centrales, principalement dans les MNM avec atteinte de la 
structure et de la fonction cérébrales, des limitations de débit, une 
respiration périodique, et des éveils liés à des efforts respiratoires 
(RERA). Les TRS surviennent principalement au cours du sommeil REM 
lorsque la faiblesse musculaire est encore modérée et les manifesta-
tions respiratoires diurnes pas encore patentes. Au fur et à mesure 
de la progression de la MNM, les TRS se généralisent sur l’ensemble 
de la nuit (phases REM et non REM), et une insuffisance respiratoire 
nocturne, puis diurne, peut survenir en l’absence de traitement 
(Figure 1).
Les apnées obstructives chez les patients neuromusculaires peuvent 
être dues non seulement à une hypertrophie adéno-amygdalienne, une 
obésité, une macroglossie, une glossoptose, ou à des anomalies des 
voies aériennes supérieures comme c’est le cas chez d’autres patients 
ou pathologies, mais aussi à une faiblesse des muscles pharyngés dila-
tateurs – nécessaires au maintien de l’ouverture des voies aériennes – 
qui va entraîner une augmentation des résistances des voies aériennes 
supérieures au cours du sommeil. Ce mécanisme est surtout observé 
pendant le sommeil REM du fait de l’atonie des muscles pharyngés.
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Figure 1. Pathogenèse des troubles respiratoires chez les patients atteints de 
maladie neurologique.

HS_Novembre_2015.indd   15HS_Novembre_2015.indd   15 27/10/2015   10:27:3727/10/2015   10:27:37



 16 m/s hors série n° 3, vol. 31, novembre 2015

Ces résultats discordants peuvent être expliqués par 
la diversité des populations étudiées (populations 
constituées de différentes MNM, âge et sévérité des 
patients, etc.), au manque de consensus pour les 
différentes définitions utilisées et/ou critères de nor-
malité choisis. De larges études sont nécessaires tout 
d’abord pour établir des définitions et des critères 
de normalité propres à la pédiatrie (hypoventilation, 
hypoxémie nocturnes, etc.) et comprendre les méca-
nismes conduisant aux TRS dans les différentes MNM, 
avant de pouvoir identifier et quantifier plus précisé-
ment les TRS chez ces patients. En effet, la définition 
d’une hypoventilation alvéolaire nocturne « clinique-
ment pathologique » dans une MNM n’est pas validée 
chez l’enfant alors que cette situation constitue un 
des principaux événements conduisant à une insuffi-
sance respiratoire nocturne.

Conclusions

Devant le manque de cohérence et la discordance 
entre les différentes études, il apparaît indispensable 
d’élargir les indications d’une étude du sommeil chez 
les enfants neuromusculaires, tant que la pathogenèse 
des TRS ne sera pas clarifiée dans les différentes MNM 
et que la prise en charge ne sera pas standardisée selon 
l’atteinte neuromusculaire.
Les recommandations nationales (Haute Autorité de 
Santé, mai 2012) [22] et/ou internationales [3, 23, 24] 
n’apportent pas plus de consensus quant aux définitions 
à adopter ou à la place de la polysomnographie. Cepen-
dant, les enfants neuromusculaires devraient avoir au 
moins une fois par an une mesure de la capacité vitale 
en position assise et couchée, des gaz du sang à l’éveil 
et une oxymétrie nocturne. Une capnographie nocturne 
devrait être couplée à l’oxymétrie dans la mesure du 
possible. En fonction des résultats de ces examens, la 
polysomnographie se discutera au cas par cas. La mise 
en place d’un traitement ne devrait cependant pas être 
retardée, si un examen polysomnographique n’est pas 
accessible rapidement, dans le cas d’anomalies noc-
turnes patentes.
Une attention particulière devrait être portée aux 
patients neuromusculaires susceptibles de développer 
une faiblesse diaphragmatique, ce qui est le cas dans 
des MNM telles que les myopathies par mutation de 
SEPN1, la maltase acide, les collagénopathies 6 (dys-
trophie musculaire congénitale de type Ullrich, myopa-
thie de Bethlem). ‡
Are respiratory muscle testing helpful to 
prompt sleep studies in children with neuromuscular 
disease?

dyspnée (a1) en position couchée, (a2) lorsque le patient se penche, 
ou (a3) lorsque le patient nage ou est allongé dans son bain, (b) si la 
position du patient pour dormir a changé, (c) si le patient a noté une 
modification de la qualité de son sommeil (éveils, sommeil agité, 
sommeil non réparateur). Ce simple questionnaire mériterait certai-
nement d’être testé chez une population d’enfants/adolescents dans 
les mêmes conditions.
Une recherche systématique et explicite de symptômes cliniques 
diurnes (maux de tête, somnolence…) est quand même recom-
mandée pour orienter ou confirmer des TRS sur des enregistrements 
poly(somno)graphiques. En effet, ces symptômes peuvent aussi bien 
passer inaperçus, être sous-rapportés et/ou être confondus avec la 
symptomatologie de la pathologie neuromusculaire sous-jacente.

Relation entre TRS et fonction respiratoire-muscles 
respiratoires

De nombreuses études ont comparé divers paramètres diurnes, tels 
que des paramètres de fonctionnalité respiratoire (capacité vitale, 
capacité pulmonaire totale, capacité résiduelle fonctionnelle, volume 
résiduel, fréquence respiratoire, commande ventilatoire, etc.), et/ou 
des paramètres de mesure de la force des muscles (pression inspira-
toire maximale ou lors du reniflement, pression expiratoire maximale), 
et/ou les gaz du sang artériels diurnes, à des paramètres nocturnes 
tels que l’index d’apnées-hypopnées (IAH), les gaz du sang noc-
turnes, l’index de désaturations nocturnes. Parmi plus d’une vingtaine 
d’études concernant des populations d’enfants/adolescents avec une 
DMD, une SMA ou diverses MNM, on retiendra l’étude de Toussaint et al. 
[17] qui a montré chez 114 adolescents et jeunes adultes avec DMD 
que la capacité vitale s’avère utile pour détecter une hypercapnie noc-
turne, bien qu’avec une faible spécificité. La capacité vitale (en posi-
tion assise ou couchée) est d’ailleurs l’un des paramètres les mieux 
corrélés aux gaz du sang nocturnes [7, 11, 17, 18] ou aux TRS [18]. 
Seule l’étude de Ragette et al. [18] s’est intéressée à la variation de la 
capacité vitale de la position assise à la position couchée (CV) – qui 
indique une faiblesse diaphragmatique lorsque le CV est supérieur à 
25 % – et a montré que la faiblesse diaphragmatique représentait un 
facteur de risque important pour les TRS et l’insuffisance respiratoire 
nocturne et diurne.
Contrairement à ces études, plusieurs études [4, 9, 12, 14, 20] n’ont 
pas réussi à identifier des paramètres diurnes clairement prédictifs 
des anomalies des échanges gazeux nocturnes et/ou des TRS. L’étude 
de Bersanini et al. [21], qui est la seule étude à avoir comparé un 
nombre aussi important de paramètres diurnes (volumes pulmonaires, 
mécanique respiratoire, force des muscles, endurance des muscles, 
gaz du sang artériels diurnes) aux paramètres polysomnographiques et 
gazométriques nocturnes, n’a en effet retrouvé que de faibles corréla-
tions, chez 52 enfants avec diverses MNM : entre la capacité vitale, la 
capacité résiduelle fonctionnelle, la pression maximale lors du renifle-
ment, la pression gastrique à la toux et l’hypoxémie nocturne ; entre la 
PaCO2 diurne, le pH diurne et l’hypercapnie nocturne ; ou entre la PaCO2 
diurne et l’IAH.
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