Place de ’ENMG dans le diagnostic de I’hypotonie
du nouveau-neé et du nourrisson

RESUME : ’hypotonie, définie par I’augmentation de I’extensi-
bilité et de la passivité des muscles, peut révéler une atteinte du
nerf périphérique, de la jonction neuromusculaire, du muscle ou
du tissu collagene, comme une atteinte neurologique centrale.
L’électroneuromyographie (ENMG) compléte les données cli-
niques et oriente la stratégie des autres explorations.

Des signes nets et diffus de dénervation sont en faveur de I’amyo-
trophie spinale infantile ; ’TENMG prend une part décisive aux
rares diagnostics différentiels que sont les tétraplégies obstétri-
cales et certaines neuropathies congénitales sevéres. Une altéra-
tion importante des vitesses de conduction nerveuse traduit la
démyélinisation, qui peut étre due & une neuropathie sensitivo-
motrice héréditaire ou a une maladie neurodégénérative.

Des signes myopathiques peuvent révéler une dystrophie muscu-
laire congénitale, une myopathie congénitale structurelle ou
métabolique, mais aussi un muscle dénutri, une anomalie du col-
lagéne, ou des modifications musculaires secondaires a I’hypo-
mobilité. CENMG ne permet une approche plus précise du type
de myopathie que lorsqu’elle met en évidence chez I’enfant ou
chez sa mére des salves myotoniques. Des signes myopathiques
peuvent étre observés dans les syndromes myasthéniques congé-
nitaux, dont les caractéristiques sont précisées par les tests de sti-
mulation nerveuse répétitive.

Une ENMG normale est aussi une information importante per-
mettant d’écarter I’amyotrophie spinale infantile et les neuropa-
thies et d’orienter I’enquéte vers une pathologie neurologique
centrale. Une ENMG normale peut aussi amener au diagnostic
de retard simple du tonus, retenu a posteriori devant une hypo-
tonie strictement isolée d’évolution favorable avant I’age de 2 ans.

L’hypotonie est définie par I’augmentation de
I’extensibilité et de la passivité des muscles et
I’insuffisance du tonus postural (1). L’hypotonie
et le retard des performances motrices sont des
symptomes non spécifiques qui peuvent étre la
conséquence d’une atteinte neurologique cen-
trale, cérébrale, cérébelleuse ou médullaire, ou
bien I’expression d’une pathologie du nerf péri-
phérique, de la jonction neuromusculaire ou du
tissu musculaire. Une hypotonie et un retard
moteur peuvent aussi révéler une maladie du
collagéne ou une erreur innée du métabolisme
(2) et peuvent étre observés chez des nourris-
sons indemnes de toute pathologie neuromuscu-
laire mais souffrant d’une carence affective ou
d’un trouble relationnel (3). Cette diversité étio-
logique fait que le pronostic d’un enfant hypoto-
nique est trés inégal, mais toujours préoccupant.
Une enquéte étiologique bien conduite permet
au médecin d’avoir a chaque étape un discours
juste envers des parents qu’il accompagne vers
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la révélation d’une maladie grave ou d’un han-
dicap. En période néonatale, I’hypotonie peut
étre massive et s’associer a une détresse vitale
qui donne a I’enquéte diagnostique une autre
dimension éthique.

Affirmer I’hypotonie demande une certaine
expérience du comportement moteur normal du
tout-petit et des sensations que I’on éprouve en
portant I’enfant dans ses bras, en le changeant de
position, en le manipulant. Tout en interrogeant
les parents, on peut déja observer I’attitude du
bébé, le tronc effondré, la téte ne restant droite
gue si elle est bien calée contre le tronc ou le
bras de sa mére, les membres ballants, le visage
peu expressif. En décubitus dorsal, la posture
caricaturale est « en batracien », les membres
restent sur le plan du lit, les hanches en flexion
modérée et en large abduction, les genoux flé-
chis, les bras étendus le long du corps, la téte en
appui latéral. Dans la manceuvre du tiré-assis, la
téte reste tombante en arriére. En position ven-
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trale, lorsqu’une main souléve I’enfant, on note
I’absence d’extension de la téte et du tronc et le
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ballant exagéré des membres. L’étirement passif
montre I’hyperextensibilité des différents
groupes musculaires selon des manceuvres clas-
siques révélant le signe du foulard, le contact
talon-oreille. 1l est important de s’assurer que
cette hypotonie est bien un fait constant,
retrouvé a des examens successifs, et non pas
une situation transitoire liée & la somnolence,
une maladie aigué ou I’effet sédatif d’un traite-
ment.

L’évaluation de la force musculaire permet de
distinguer I’hypotonie paralytique des maladies
neuromusculaires périphériques, et I’hypotonie
d’origine centrale qui a une prédominance axiale
avec conservation de la force musculaire. On
montre que la force musculaire est conservée en
provoquant la mise en jeu de groupes muscu-
laires lors de changements de position et en
réaction a des stimulations : lors des mobilisa-
tions passives, la chute des membres est freinée ;
en réaction a des stimulations, le bébé s’agite et
les membres se décollent du plan du lit. Un défi-
cit de force musculaire est suspecté lorsque les
membres restent en appui sur le plan du lit et y
retombent lourdement aprés mobilisation pas-
sive, les mouvements actifs se limitant aux
extrémités, et lorsqu’on constate une amyotro-
phie, des rétractions musculo-tendineuses, un
visage trop lisse, un ptdsis, un cri faible, un tho-
rax étroit, un ballonnement abdominal, I’aboli-
tion des réflexes ostéotendineux (tableau I).

un fond d’hypotonie variable, on observe une
pathologie respiratoire trainante ou a répétition,
un cri faible, un pt6sis bilatéral variable.

L’enquéte diagnostique d’une hypotonie ou
d’un retard moteur du nourrisson gagne a étre
guidée par I’électroneuromyographie (ENMG)
qui compléte les données cliniques et aide a
définir la stratégie des autres examens paracli-
niques. Actuellement, la biologie moléculaire ne
peut rechercher directement que I’amyotrophie
spinale infantile (ASI), la dystrophie musculaire
myotonique de Steinert et le syndrome de Willi-
Prader. Qu’elle montre des signes d’atteinte neu-
rogene, une altération de la conduction
nerveuse, des anomalies évocatrices de patholo-
gie musculaire ou qu’il soit normal, ’TENMG
oriente le diagnostic étiologique de I’hypotonie
et permet au médecin de donner aux parents les
premiers éléments d’information.

Pendant la progression de son exploration
ENMG, I’examinateur voit se dessiner I’une des
deux grandes situations : soit I’association
d’anomalies va plaider en faveur d’une atteinte
neuromusculaire, soit les différents paramétres
successivement étudiés sont tous normaux.
Nous envisagerons successivement les diagnos-
tics possibles lorsque I’/ENMG oriente vers une
atteinte de la corne antérieure, une polyneuropa-
thie, un processus myopathique, et dans le cas ou
elle se révéle normale.

HYPOTONIE AVEC SIGNES DE DENERVATION
ET/OU ALTERATION DES VITESSES DE
CoNDUCTION NERVEUSE MOTRICES

TABLEAU | : HYPOTONIE DU NOUVEAU-NE ET DU NOURRISSON :
SIGNES EN FAVEUR D’UNE MALADIE NEUROMUSCULAIRE

- Hypomobilité feetale
AMYOTROPHIE SPINALE INFANTILE

Diplégie faciale, ptosis, ophtalmoplégie
Microrétrognathisme, limitation d’ouverture buccale
Cri faible, déformation thoracique

Amyotrophies, rétractions, limitations articulaires
Abolition des réflexes ostéotendineux

Cotes gréles, surélévation du diaphragme

Dysplasie de hanche

Augmentation des créatine phosphokinases sériques

Il est utile de préciser le caractére congénital
ou acquis du déficit moteur et I’évolution
motrice depuis la naissance. La diminution des
mouvements feetaux, un hydramnios, des rétrac-
tions tendineuses ou des déformations postu-
rales témoignent du début prénatal avec
hypomobilité feetale. Lexistence d’un intervalle
libre de quelques jours, semaines ou mois pen-
dant lesquels I’enfant semblait normal plaidera
en faveur du caractére acquis et progressif de
I’affection. Une hypotonie s’exagérant par acces
comportant anorexie ou vomissement fait évo-
quer une maladie métabolique. Un syndrome
myasthénique congénital est évoqué lorsque, sur

Les formes sévére (type 1) et intermédiaire
(type II) d’ASI se révélent chez le nouveau-né
ou le nourrisson par un déficit moteur progres-
sif. LENMG montre des anomalies caractéris-
tiques de I’atteinte de la corne antérieure de la
moelle. La biopsie musculaire montre une for-
mule typique (4) ou des grappes de fibres mus-
culaires uniformément atrophiées sont séparées
par des fibres intactes ou des fibres de type |
hypertrophiées. L’absence ou la mutation du
géne SMN en 513 est observée dans 98 % des
cas (5).

L ASI type I, maladie de Werdnig-Hoffmann,
réalise un tableau d’hypotonie paralytique géné-
ralisée d’installation rapide dans les six premiers
mois empéchant I’acquisition de la station
assise. Les signes ENMG d’ASI type | consti-
tuent un ensemble stéréotypé d’anomalies dif-
fuses (6, 7). Au repos, on peut observer une
activité spontanée de fibrillation et de potentiels
lents peu amples monomorphes, parfois poly-
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phasiques. Une activité spontanée particuliere
par sa fréquence (de 5 a 15 Hz), sa longue per-
sistance, et son possible déclenchement par une
contraction musculaire, a été décrite (8), mais
elle n’est pas habituellement recherchée. L’acti-
vité de contraction volontaire est pauvre et ryth-
mique, de fréquence basse et s’accélérant lors
des efforts moteurs ; elle est faite de potentiels
d’unité motrice (PUM) lents de morphologie
simple ou polyphasique. La stimulation des
nerfs mixtes révele I’augmentation des seuils
d’excitabilité, la faible amplitude des réponse
motrices, I’abolition des réponses réflexes H.
Les latences motrices distales sont normales ou
peu augmentées. Les vitesses de conduction ner-
veuse (VCN) motrices sont normales, ou modé-
rément, voire franchement ralenties. Ainsi, un
ralentissement des VCN motrices, en particulier
des troncs nerveux des membres inférieurs, ne
doit pas faire écarter le diagnostic d’ASI. Ce
ralentissement est attribué a I’importance de la
perte axonale (9) et a une hypomyélinisation
(10). La normalité des potentiels sensitifs
montre que I’atteinte des motoneurones est iso-
lée, écartant ainsi I’hypothése d’une neuropathie
congénitale.

Dans les formes les plus sévéres d’ASlI type I,
les paralysies ont un début prénatal et se révelent
par une hypotonie néonatale massive, parfois
associée a une détresse respiratoire ou des rigi-
dités articulaires. Devant ce tableau clinique
commun aux formes néonatales séveres de dif-
férentes maladies neuromusculaires, le diagnos-
tic de certitude est urgent pour guider les
décisions de soins et le conseil génétique. Dans
cette situation, ’TENMG pratiquée en période
néonatale permet de confirmer I’atteinte de la
corne antérieure et de justifier la recherche de la
délétion du géne SMN, alors qu’une biopsie
musculaire précoce peut étre normale ou ne
montrer que de discrétes anomalies non spéci-
fiques (11). La révision des résultats de
I’ENMG et de la biopsie musculaire pratiqués
entre J2 et J45 chez 5 patients illustre le
contraste entre la sévérité des altérations de
I’ENMG et le peu d’anomalies histopatholo-
giques (12). Les signes neurogénes, fibrillations
et tracés de contraction pauvres, étaient présents
dans plusieurs muscles dans tous les cas dés le
premier examen a J2, J18, J20, J30 et J46. Les
réponses motrices étaient altérées dans tous les
muscles, de seuil augmenté, de morphologie
simplifiée et d’amplitude diminuée, et méme
abolies dans les muscles distaux des membres
inférieurs chez 2 des 5 patients. Les VCN
motrices étaient normales chez 2 enfants, ralen-
ties de 20 a 40 % chez les 3 autres. Le potentiel
sensitif de nerf sural était conservé. Une biopsie

musculaire prélevée entre J18 et J45 ne montrait
gue des anomalies mineures de type inégalité de
calibre des fibres musculaires ou de discrete
atrophie des fibres de type Il alors que la pro-
portion numérique et la répartition topogra-
phique des types de fibres étaient normales. La
constitution d’une formule histopathologique
typique a été constatée lors d’une seconde biop-
sie a I’age de 4 mois chez 2 enfants et lors de
I’examen post-mortem entre 4 et 8 mois chez 2
autres. Dans certains cas d’ASI a début prénatal,
il s’avere impossible d’obtenir non seulement les
réponses motrices des muscles distaux, mais
aussi les potentiels sensitifs, empéchant de dis-
tinguer formellement I’ASI d’une polyneuropa-
thie (13-15).

Dans les tableaux cliniques mimant I’ASI
type I, FENMG prend une part décisive au dia-
gnostic différentiel. Labsence de signe de déner-
vation et le constat de signes myopathiques fera
renoncer a I’étude du géne SMN et réorientera
vers la pratique d’une biopsie musculaire et
d’autres études génétiques. Des lésions médul-
laires provoquant une tétraplégie néonatale
seront distinguées par les caractéristiques des
anomalies de ’TENMG et leur topographie. Lat-
teinte médullaire peut étre périnatale, trauma-
tique ou ischémique, ou prénatale lorsqu’une
posture feetale en hyperextension ou en inflexion
latérale du cou provoque une nécrose médullaire
cervicale (16). Chez ces nouveau-nés, la spasti-
cité n’apparait que secondairement, les troubles
sphinctériens et le déficit sensitif peuvent passer
inapergus. Les signes de dénervation ne sont pas
généralisés, ils sont asymétriques et de sévérité
inégale selon les territoires, et ’ENMG est I’oc-
casion de constater I’anesthésie du tronc et des
membres. Une hypotonie sévére avec aréflexie
et détresse respiratoire peut aussi révéler une
neuropathie congénitale démyélinisante (17) ou
axonale (18).

Il existe une forme rare d’ASI type | révélée
par une paralysie diaphragmatique qui peut res-
ter isolée pendant quelques semaines (19).
LENMG permet un diagnostic rapide lors-
gu’elle met en évidence I’atteinte cliniguement
inapparente de muscles des membres. Cette ASI
diaphragmatique peut étre liée a une délétion en
11g13-g21 (20) ou a une mutation du géne
IGHMBP2 qui provoque aussi une neuropathie
sensitive (21).

Une ASI peut étre associée a une atteinte plus
diffuse du systéme nerveux et a des malforma-
tions constituant différents syndromes ou le
géne SMN est parfois intact. Il peut s’agir d’une
hypoplasie du tronc cérébral avec neuropathie
sensitivomotrice, d’une hypoplasie pontocéré-
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belleuse type 1, de malformations cérébrales,
d’une arthogrypose sévere. Ces syndromes rares
sont définis selon des critéres cliniques, anato-
mopathologiques et génétiques (22, 23).

L’ ASI type Il provoque un déficit moteur
acquis laissant au nourrisson la capacité d’ac-
quérir et de conserver transitoirement la station
assise mais pas la marche. Les signes de déner-
vation n’ont pas la méme présentation que dans
I’ASI type I. Les activités spontanées de fibrilla-
tion ou de potentiels lents sont rarement obser-
vées. Les PUM sont lents et amples traduisant
I’extension des territoires d’unité motrice, ils
peuvent étre polyphasiques. Les VCN motrices
sont normales ou a la limite inférieure de la nor-
male, les réponses motrices ne sont de faible
amplitude que si I’amyotrophie distale est mar-
quée. Les réponses réflexes H, habituellement
absentes, peuvent étre conservées en particulier
dans le soléaire. Les potentiels sensitifs sont
normaux.

NEUROPATHIES

Les neuropathies périphériques congénitales
ou a début précoce sont rares mais d’origines
diverses (tableau II). La plupart sont une mani-
festation d’une maladie métabolique ou dégéné-
rative d’origine génétique, les polyneuropathies
acquises immunoallergiques étant exception-
nelles avant I’a4ge de la marche. La détection
d’une neuropathie par ’ENMG est un élément
important qui réoriente un diagnostic générale-
ment non évoqué initialement.

Les signes ENMG des neuropathies démyéli-
nisantes sont dominés par les troubles de I’exci-
tabilitt et de la conduction nerveuse
augmentation des seuils d’excitabilité, ralentis-
sement profond des VCN motrices, dispersion
temporelle des réponses motrices et blocs de

conduction. Les signes de dénervation peuvent
étre absents ou discrets lors des ENMG pré-
coces. Les potentiels sensitifs sont le plus sou-
vent absents ; lorsqu’ils peuvent étre enregistrés,
ils sont altérés en latence et amplitude et la VCN
sensitive est nettement ralentie. La neuropathie
démyélinisante la plus souvent détectée dans ce
contexte d’hypotonie-retard moteur du nourris-
son est la maladie de Charcot-Marie-Tooth
(CMT) de type I. Les observations d’amyélini-
sation ou d’hypomyélinisation congénitales et de
CMT 11l sont peu nombreuses. La caractéris-
tigue commune a ces neuropathies démyélini-
santes héréditaires est I’effondrement des VCN
motrices de fagon homogéne et uniforme dans
différents segments de nerfs mixtes et de nerfs
sensitifs, avec des valeurs de 10 a 30 m/s chez
les enfants atteints de CMT I, de 6 a 10 m/s en
cas de CMT IlI, voire non mesurables par
absence de réponse motrice distale dans les
hypomyélinisations congénitales. Si la maladie
de Guillain-Barré est exceptionnelle avant I’age
de 15 mois et se présente comme un déficit
moteur acquis, une polyneuropathie inflamma-
toire subaigué-chronique peut débuter tres t6t
(24) et de facon assez insidieuse pour mimer une
neuropathie congénitale. Les particularités des
polyneuropathies inflammatoires & I’ENMG
sont la dispersion temporelle non uniforme des
réponses motrices, le caractere inégal du ralen-
tissement des VCN d’un segment nerveux a
I’autre, et la présence de blocs de conduction.
Ces mémes anomalies peuvent étre observées
dans la leucodystrophie métachromatique, la
maladie de Krabbe, le syndrome de Cockayne,
la maladie de Niemann-Pick. Dans ces maladies
dégénératives, le retard moteur est associé a des
signes neurologiques centraux, mais la neuropa-
thie peut étre révélatrice et rester isolée quelques

TABLEAU Il : PRINCIPALES NEUROPATHIES CONGENITALES ET A DEBUT PRECOCE

Neuropathies démyélinisantes

Neuropathies axonales

- Charcot-Marie- Tooth | (CMT 1)

CMT 111 (Dejerine-Sottas)

Hypomyélination congénitale, myélination congénitale
- Neuropathie héréditaire avec sensibilité a la pression
Neuropathies inflammatoires subaigués-chroniques
Leucodystrophie métachromatique

Maladie de Krabbe

Syndrome de Cockayne

Maladie de Niemann-Pick

Neuropathie a axones géants

— Maladie de Leigh

— Adrénoleucodystrophie

- Syndrome de Lowe

— Carence en vitamine B12
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- CMT Il

- Neuropathies sensitives héréditaires

Déficit protidocalorique

— Carence en vitamine B1 ou B6

Dystrophie neuroaxonale

Neuropathie & axones géants
Adrénoleucodystrophie

Maladie de Leigh

Polyneuropathie avec paralysie diaphragmatique
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HyYPOTONIES AVEC SIGNES EMG
MYOPATHIQUES

mois, en particulier dans la leucodystrophie
métachromatique.

Une neuropathie axonale isolée n’est qu’ex-
ceptionnellement la cause d’une hypotonie ou
d’un retard moteur du nourrisson. La maladie la
plus fréquente, la maladie de CMT II, se révele
habituellement plus tard par une déformation
des pieds avec amyotrophie jambiére. Chez le
tout petit, une neuropathie axonale peut étre
détectée par ’TENMG dans un contexte de retard
psychomoteur ou de signes neurologiques cen-
traux et constituer une clef d’orientation d’un
diagnostic étiologique difficile (tableau II).
C’est en particulier le cas de certaines maladies
mitochondriales et peroxysomiales, de la dystro-
phie neuroaxonale et de la neuropathie a axones
géants. LENMG montre alors des signes de
dénervation et la faible amplitude des réponses
motrices dans des muscles distaux des membres
inférieurs, I’altération d’amplitude des poten-
tiels sensitifs, alors que les VCN motrices et
sensitives sont normales ou peu altérées.

La distinction entre neuropathie axonale et
démyélinisante peut connaitre certaines limites.
Lorsque les potentiels sensitifs et les réponses
motrices distales sont absents, il est impossible
de distinguer une atteinte axonale sévére d’une
neuropathie démyélinisante compliquée de
dégénérescence axonale. Lorsque les signes de
dénervation sont discrets et le ralentissement des
VCN motrices modéré, de I’ordre de 20 % a
30 % des valeurs normales moyennes, la répéti-
tion de ’ENMG & quelques mois d’intervalle
permettra de préciser si c’est le processus de
démyélinisation ou la perte axonale qui domine.

Depuis les progrés des études enzymatiques
et de la génétique moléculaire, I’enquéte étiolo-
gique des neuropathies infantiles s’appuie sur
les données cliniques et ’TENMG, et le recours a
la biopsie nerveuse est moins fréquent (25). En
I’absence d’atteinte du systeme nerveux central,
une fois éliminées les exceptionnelles neuropa-
thies acquises inflammatoires, toxiques et caren-
tielles, la biologie moléculaire permet de
caractériser la plupart des neuropathies démyéli-
nisantes alors que la biopsie nerveuse est néces-
saire au diagnostic précis des neuropathies
axonales. En cas d’atteinte centrale associée, le
diagnostic des maladies de la substance grise et
des leucodystrophies s’appuie sur des études
enzymologiques et peut nécessiter une biopsie
de peau, de nerf ou de muscle.

Des signes EMG myopathiques patents et dif-
fus orientent vers une myopathie, mais ces
signes ne sont pas spécifiques et la biopsie mus-
culaire est nécessaire au diagnostic, a I’excep-
tion de la dystrophie myotonique de Steinert ou
I’étude directe de I’ADN est possible.

Les signes EMG classiques des maladies
musculaires sont des altérations des PUM et de
leur recrutement lors de la contraction volontaire
progressive : tracés d’emblée interférentiels de
faible amplitude, augmentation du nombre de
PUM brefs de faible amplitude et du nombre de
PUM polyphasiques. Chez le tout-petit, la
contraction volontaire est souvent d’emblée
maximale, car c’est une contraction brusque
obtenue en réaction a une stimulation cutanée ou
a un changement de position. Mais, on peut rele-
ver en faveur d’une myopathie, la facilité avec
laguelle on enregistre un tracé riche alors que
I’enfant n’a qu’ébauché le mouvement, et I’am-
plitude des tracés plus faible dans des muscles
proximaux que dans des muscles distaux. De
plus, la faible amplitude et la morphologie poly-
phasique et déchiquetée des réponses motrices
est un signe typique des atteintes musculaires de
I’enfant (26). Ainsi, un syndrome ENMG myo-
pathique est bien reconnaissable : silence élec-
trique au repos, tracés de contraction
interférentiels de faible amplitude, riches en
PUM brefs et en PUM polyphasiques a pentes
crochetées, réponses motrices obtenues pour un
seuil d’excitabilité faible, de morphologie poly-
phasique et aux pentes crochetées, peu amples,
présence des réponses réflexes H. Les signes
myopathiques sont diffus, prédominent souvent
dans les muscles proximaux et peuvent aussi
étre mis en évidence dans le diaphragme.

La normalité des latences motrices et des
VCN motrices et sensitives permet de montrer
que la maladie est purement musculaire. Un
ralentissement associé des VCN motrices ou
sensitives oriente vers certaines myopathies
mitochondriales et certaines dystrophies muscu-
laires congénitales. LENMG peut de plus révé-
ler un phénomeéne myotonique qui fera suspecter
en particulier la dystrophie myotonique de Stei-
nert, mais aussi une dystrophie musculaire
congénitale, une glycogénose ou une myopathie
a inclusions cytoplasmiques.

L’ENMG DES MALADIES MUSCULAIRES
A REVELATION PRECOCE

La concordance entre des signes ENMG myo-
pathiques et des lésions histologiques myopa-
thiques est tres inégale dans les différentes séries
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publiées de maladies musculaires du nouveau-né
et du nourrisson, en sachant que la distinction
n’y est pas faite entre dystrophies musculaires et
myopathies congénitales métaboliques ou struc-
turelles (27). Des lésions dystrophiques se tra-
duisent plus souvent par des signes EMG
myopathiques que des lésions non dystro-
phiques. En général, ’TEMG est plus sensible
pour détecter des myopathies qui provoquent de
la nécrose, de la désorganisation et de la vacuo-
lisation des fibres musculaires. Les altérations
de la proportion numérique des types de fibres,
du calibre des fibres et de la quantité de tissu
interstitiel ne provoquent des signes EMG myo-
pathiques que si elles sont sévéres (28).

La dystrophie myotonique congénitale de
Steinert peut se présenter sous une forme gra-
vissime avec défaillance respiratoire, ou moins
sévere dominée par I’hypotonie. La maladie
maternelle est souvent méconnue lors de la nais-
sance de I’enfant. La révision d’une série de 10
cas examinés entre la naissance et 4 ans (29) a
montré que les signes myopathiques étaient nets
dans au moins deux muscles chez tous les
patients. Un phénomene myotonique a été mis
en évidence par une stimulation nerveuse de
longue durée chez 6 enfants dont 3 nouveau-nés
alors que la myotonie clinique était absente. Une
fois la maladie suspectée, le diagnostic est rapi-
dement confirmé par la mise en évidence de la
myotonie chez la mére et par I’étude de I’ADN.

Les dystrophies musculaires congénitales for-
ment un groupe hétérogéne dont les caractéris-
tigues communes sont un déficit moteur présent
dés la naissance ou dans les premiers mois et les
anomalies dystrophiques typiques de la biopsie
musculaire. La révision d’une série de 26
patients (30) a montré des signes myopathiques
nets dans tous les cas, et de bréves décharges
myotoniques provoquées par la stimulation ner-
veuse bréve chez 4 patients. Un ralentissement
des VCN motrices et sensitives sans signe de
dénervation était associé chez la plupart des
enfants ayant une absence de mérosine et chez
un enfant avec mérosine normale.

Dans les myopathies congénitales structu-
relles, les signes ENMG myopathiques peuvent
étre constatés dés les premiers jours de vie, en
particulier dans les formes séveres de myopathie
a batonnets, de myopathie a central core et de
myopathie myotubulaire (28, 31), mais I’étude
ENMG précoce peut étre normale dans des
formes plus modérées.

Parmi les myopathies métaboliques, ’ENMG
est presque toujours anormale dans les formes
avec déficit moteur des maladies mitochon-
driales. Les anomalies ENMG sont le plus sou-
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vent de type myopathique, mais elles peuvent
étre neuropathiques ou mixtes. Une neuropathie
démyélinisante ou axonale apparait au cours de
I’évolution dans environ 1/3 des cas (32).

LES ATTEINTES SECONDAIRES
DU TISSU MUSCULAIRE

Des signes EMG myopathiques peuvent aussi
traduire un muscle dénutri, immobilisé, ou une
anomalie du collagéne. Le constat d’une atteinte
musculaire peut étre une source de confusion
dans le contexte d’une hypotonie d’origine neu-
rologique centrale. Dans les atteintes secon-
daires du tissu musculaire, la biopsie montre la
faiblesse et I’inégalité du calibre des fibres mus-
culaires, I’atrophie prédominante des fibres de
type Il, sans anomalie de la répartition topogra-
phique des types de fibres. L’étude d’une série
de 9 nourrissons hypotoniques présentant une
carence protidocalorique a montré dans tous les
cas des signes myopathiques dans les muscles
proximaux, associés a un ralentissement des
VCN motrices chez 3 des patients (33).

LES SYNDROMES MYASTHENIQUES CONGENITAUX

Les caractéristiques d’un syndrome myasthé-
nigue congénital sont précisées par les tests de
stimulation nerveuse répétitive. La pratique de
ces tests chez le tout-petit réclame temps et méti-
culosité et I’interprétation des résultats peut étre
difficile ; les stimulations a haute fréquence
imposent une sédation. Ces tests sont proposés
devant certains signes cliniques ou ENMG. Chez
un nouveau-né hypotonique, on retiendra un cri
et une succion fatigables, un encombrement res-
piratoire, une hypotonie faciale, un ptdsis ou une
ophtalmoplégie. Chez le nourrisson, le caractere
fluctuant de I’hypotonie et la répétition d’infec-
tions respiratoires peuvent alerter. Des signes
myopathiques, une baisse d’amplitude de la
réponse motrice a des stimulations successives,
ou un dédoublement de la réponse motrice sont
des indices importants apportés par ’ENMG
standard. Il est souhaitable de faire un test théra-
peutique clinique avant de décider s’il est oppor-
tun de faire un test thérapeutique électroclinique.
Les stimulations répétitives sont appliquées sur
au moins deux nerfs, a basse fréquence (3 Hz)
avant et apres tétanisation, et a haute fréquence
(20 a 50 Hz). Ces tests permettent d’affirmer
I’existence d’un trouble de la transmission neu-
romusculaire, de préciser s’il est pré- ou post-
synaptique, de suspecter plus précisément le
syndrome du canal lent et le déficit en acétyl-
choline-estérase, et de poser [I’indication
d’études ultra structurales, électrophysiologiques
in vitro, et de génétique moléculaire (34, 35).
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HyrpoTONIE AvEC ENMG NORMALE

La majorité des hypotonies du nourrisson sont
d’origine centrale et ’TENMG n’est pas deman-
dée d’emblée lorsque I’hypotonie s’inscrit dans
un contexte évocateur d’encéphalopathie.
Cependant, I’évaluation clinique ne permet pas
toujours de différencier clairement le caractére
paralytique ou non de I’hypotonie et c’est la
normalité de ’ENMG qui montre I’absence
d’atteinte neuromusculaire périphérique.

Afin de connaitre les diagnostics ultérieure-
ment posés et de savoir si ’ENMG précoce peut
étre faussement négative, nous avons mené une
étude rétrospective de dossiers d’enfants hypo-
toniques ayant eu au moins une ENMG normale
entre la naissance et I’age de 2 ans. Nous avons
retenu 66 enfants pour lesquels un diagnostic a
été confirmé par des explorations neuroradiolo-
giques, biologiques, génétiques et anatomo-
pathologiques (tableau 11lI). On constate
I’importance du groupe des hypotonies d’ori-
gine centrale qui ont révélé des affections neu-
rologiques le plus souvent sévéres. Ainsi une
ENMG normale n’affirme pas la bénignité de
I’hypotonie, ce symptdme peut révéler une encé-
phalopathie sévere. Le diagnostic de retard
simple du tonus n’a été que rarement retenu dans
cette population ou le trouble moteur a été assez
préoccupant et durable pour justifier les explo-
rations complémentaires. En effet, le retard de
tonus ne peut étre dit simple que lorsqu’il est
strictement isolé et s’estompe avant la fin de la
deuxieme année. Certaines maladies neuromus-

TABLEAU Il : DIAGNOSTIC FINAL CHEZ 66 NOURRISSONS
HYPOTONIQUES AVEC ELECTRONEUROMYOGRAPHIE NORMALE
AVANT L’AGE DE 24 MOIS

Causes Centrales 47

— Anoxo-ischémie périnatale 10
— Ataxie cérébelleuse congénitale 2
— Encéphalopathies épileptiques 4
— Syndrome de Willi-Prader 3
- Mégalencéphalie 2
- Gigantisme cérébral 1
— Autres encéphalopathies génétiques 6
Retard mental isolé 14
Psychose précoce 2
Carence psychoaffective

— Dégénérescence spinocérébelleuse

Causes neuromusculaires périphériques 13

Neuropathie sensitive héréditaire
Maladie de Marfan
Maladie d’Ehlers-Danlos

— Myopathie congénitale

2
1
1
Muscle dénutri 4
5
6

Retard simple du tonus

culaires périphériques n’ont pas été mises en
évidence par I’ENMG initiale. Certaines neuro-
pathies héréditaires sensitives échappent a
I’ENMG, car elles ne concernent que les fibres
amyeéliniques de type C. Les maladies du colla-
géne ne s’accompagnent pas toujours de signes
myogénes chez le tout-petit. Certaines myopa-
thies congénitales n’ont pas été symptomatiques
a ’ENMG précoce alors qu’elles ont pu I’étre a
une ENMG plus tardive. Une neuropathie sensi-
tivomotrice héréditaire n’a montré des signes
typiques qu’a plus de 4 ans. Ainsi une ENMG
précoce négative ne peut éliminer une affection
neuromusculaire périphérique dont le diagnostic
ne sera possible que de facon différée.

CONCLUSION

LENMG du nourrisson hypotonique a pour
objectif de contribuer au diagnostic précoce ou a
une orientation précise de I’enquéte étiologique.
Compte tenu des résultats et des observations
électrocliniques exposés ci-dessus, I’exploration
ENMG doit comporter au minimum I’enregis-
trement a I’aiguille-électrode de I’activité EMG
d’au moins quatre muscles de territoires proxi-
maux et distaux d’un membre supérieur et d’un
membre inférieur, la mesure des VCN motrices
d’au moins deux nerfs mixtes d’un membre
supérieur et d’un membre inférieur, I’étude des
réponses motrices et réflexes d’au moins deux
muscles distaux, et le recueil de deux potentiels
sensitifs. Des tests de stimulation nerveuse répé-
titive sont indiqués si on observe le dédouble-
ment d’une réponse motrice ou des signes
ENMG myopathiques.
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