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Déclaration d’intérêt

• Biogen (congrès)



Hypotonie du nouveau-né et du nourrisson

• Point d’appel fréquent en pédiatrie
• Observation posture, motricité spontanée
• Examen du tonus systématique: manœuvre 

du tiré-assis, suspension ventrale
• Examen initial et de sortie de maternité
• À chaque examen du nourrisson

• Mêmes étiologies
• Sévérité + importante si début néonatal
• Difficultés alimentaires
• Difficultés respiratoires



Tonus normal du nouveau-né
• Hypotonie axiale et hypertonie périphérique
• Réflexes archaïques
• Motricité spontanée

Amiel Tison



Tonus normal du nouveau-né

C. Amiel-Tison; F. Lebrun (1990)



Évolution du tonus chez le nourrisson

2 mois 2 mois

Vidéos Pr Laugel, CHU Strasbourg



Évolution du tonus chez le nourrisson

5 mois 9 mois

Vidéos Pr Laugel, CHU Strasbourg



Interactions 
sociales Locomotion Préhension Langage 

3 mois Sourires Tient sa tête Tient hochet

6 mois Montre ce qui 
l’aime ou pas

Assis avec 
appui

Passe d’une 
main à l’autre Babille

9 mois
Peur de 

l’étranger, 
marionnettes

Assis seul Pince pouce 
index

Imite sons, 
non-non

12 mois Marche 
Préhension 
fine pouce-

index

1 mot 
signifiant

18 mois Joue avec 
autres enfants 

Escaliers, 
ballon Mange seul Associe 2 

mots

Principales étapes du développement



Hypotonie du nouveau-né et du nourrisson

Tiré-assis Suspension ventrale



Hypotonie du nouveau-né et du nourrisson



Conduite à tenir devant une hypotonie 

Pas à Pas en pédiatrie, I. Desguerre, (2009, 2017)



Hypotonie néonatale transitoire

• Cause maternelle ou fœtale
• Anesthésie, médicaments
• Infection
• Intoxication



Hypotonie d’allure centrale: 
hypotonie + mauvais contact visuel

• ↘ motricité spontanée, motricité provoquée 
anormale
• +/- anomalies à l’examen neurologique

• Signes pyramidaux +/- mouvements anormaux +/-
crises épilepsie +/- micro ou macrocéphalie

• Histoire périnatale 
• CAT: IRM cérébrale, EEG

• +/- anomalies morphologiques, dysmorphie
• CAT: bilan malformatif, bilan génétique

• +/- autre défaillance d’organe: foie, rein…
• CAT: bilan métabolique



Hypotonie d’allure centrale

• Le + fréquent: 75%
• Toute lésion cérébrale

• AVC périnatal, anoxo-ischémie, hémorragie 
cérébrale…

• Toute anomalie de structure cérébrale
• Toute anomalie de fonctionnement cérébral

• Infection cérébrale
• Maladie métabolique
• Pathologie génétique
• Épilepsie 



Hypotonie d’allure périphérique:
hypotonie + bon éveil

• Hypotonie paralytique: Motricité spontanée et 
provoquée très faible, ROT faibles
• +/- ↘ mouvements actifs fœtaux
• +/- fasciculations linguales

• +/- anomalies orthopédiques: 
• pieds bots, arthrogrypose

• +/- anomalie faciale: 
• palais ogival, fente palatine, ptosis, ophtalmoplégie, 

hypomimie
• +/- détresse respiratoire

• Hypomobilité thoracique: paralysie diaphragme et 
intercostaux

• Respiration paradoxale: paralysie intercostaux et 
respect diaphragme



Hypotonie d’allure périphérique:
Principales étiologies

• + rare: 25%
• Pathologies neuromusculaires : 

• Muscle
• Jonction neuromusculaire
• Nerf périphérique
• Corne antérieure

• + Syndrome de Prader Willi



Hypotonie d’allure périphérique
Syndrome de Prader Willi

• 1/25 000 naissances
• Délétion paternelle 15q11-

q13
• Dysfonctionnement 

hypothalamo-hypophysaire
• Avant 2 ans: hypotonie, 

difficultés alimentaires
• Après 2 ans: obésité, 

polyphagie, apprentissages, 
comportement

• Morphologie:
• Lèvre sup fine, yeux en 

amande, acromicrie, 
hypogonadisme



Hypotonie d’allure périphérique:
Myopathies congénitales

• Myopathies congénitales 
• Atteinte respiratoire, atteinte faciale, 

troubles succion déglutition
• +/- atteinte orthopédique
• +/- atteinte cardiaque

• Nombreux gènes, tableaux +/- sévères
• Némaline, central core, multi-minicore, 

myotubulaire…
• DNM2, RYR1, TNNT….

• Bilan
• CPK normaux
• Biopsie musculaire +++
• Génétique



Hypotonie d’allure périphérique:
Dystrophies musculaires congénitales

• Dystrophies musculaires congénitales
• Hypotonie sévère + atteinte orthopédique
• Avec ou sans atteinte cognitive
• Tableau progressif, dégénératif

• Nombreux gènes, tableaux +/- sévères
• Bilan

• CPK augmentés
• IRM cérébrale: anomalies spécifiques
• Biopsie musculaire: dystrophie musculaire
• IRM musculaire
• Génétique



Hypotonie d’allure périphérique:
Dystrophie myotonique de Steinert DM1

• Dystrophie myotonique de Steinert: DM1
• Transmission autosomique dominante par 

expansion de triplets: gène MPK1
• Anticipation: aggravation des signes de 

génération en génération 

• Steinert congénital
• Hypotonie néonatale sévère, détresse 

respiratoire, troubles déglutition, Pieds bots

• Signe de la poignée de main
•à analyse du gène MPK1



Hypotonie d’allure périphérique:
Syndromes myasthéniques

• Syndromes myasthéniques
• Fluctuation des symptômes
• Ptosis, ophtalmoplégie, atteinte bulbaire, malaises
• Déformations orthopédiques

• Myasthénie néonatale
• Myasthénie auto-immune maternelle
• Transmission des Anticorps
• Transitoire 

• Myasthénie congénitale
• Déficit génétique d’un des composants de la jonction 

neuromusculaire
• Nombreux gènes

• à Test à la Prostigmine (+ EMNG: décrément)



Hypotonie d’allure périphérique:
Amyotrophies spinales infantiles

• ASI: Amyotrophies 
spinales infantile 
• SMA: Spinal Muscular

Atrophy
• Dégénérescence 

motoneurone corne 
antérieure de la moelle
• Délétion gène SMN1
• Autosomique récessif
• Incidence: 1/5000 à 

1/11000



Amyotrophie spinale infantile

• Pathologie autosomique récessive
• Délétion homozygote dans l’exon7 du gène SMN1 en 5q13



Amyotrophies spinales 

Classification Autres noms
Début des 

symptômes
Niveau moteur 
maximal atteint

Espérance de 
vie

Type 0 Néonatal <6 mois
Type 1 Werdnig - Hoffman Avant 6 mois Tenue de tête <2 ans
Type 2 ASI intermédiaire Entre 6 et 18 mois Tenue assise > 25 ans
Type 3 Kugelberg -Welander Après 18 mois Marche Normale 
Type 4 Age adulte Normal Normale 



Amyotrophie spinale infantile de type 1
• Incidence 1/10 000; Prévalence 1/80 000
• Forme la plus sévère

• Hypotonie majeure, pas de tenue de tête
• Atteinte bulbaire: troubles succion, déglutition
• Fasciculations langue
• Atteinte respiratoire sévère, thorax en cloche

• Décès avant 2 ans
• Jusqu’en 2017, consensus français pour une prise en charge 

palliative
• Soins de confort



Amyotrophie spinale infantile de type 2

• Prévalence: 1/70 000
• 0 SMN1, 2 ou 3 SMN2

• Début entre 6 et 18 mois
• Tenue assise; pas de marche

• Insuffisance respiratoire restrictive sévère 
• Prédominant sur intercostaux, diaphragme 

préservé
• Atteinte orthopédique sévère

• Rétractions articulaire; Luxation hanche; 
Scoliose 

• Risque dilatation / parésie gastrique
• Tendance à dénutrition
• Intelligence normale voire supérieure
• Espérance de vie limitée par insuffisance 

respiratoire



Amyotrophie spinale infantile de type 3

• ASI 3a: perte de marche précoce
• entre 18 mois et 3 ans

• ASI 3b: perte de la marche après 3 ans
• forme pseudo-myopathique

• Moins de complications orthopédiques
• Rétraction articulaire, scoliose

• Insuffisance respiratoire moins sévère
• Intelligence normale voire supérieure

• Cognition spatiale, langage
• Espérance de vie normale



Amyotrophie spinale infantile: 
de l’importance d’un diagnostic précoce

• Jusqu’en 2017, prise en charge palliative pour les ASI type 1
• Depuis, plusieurs traitements qui transforment le pronostic

• D’autant plus efficace que traitement précoce
• Toujours accompagnement palliatif si forme trop sévère au 

diagnostic

• à Urgence diagnostique!
• Pour toute hypotonie néonatale ou du nourrisson d’allure 

périphérique: 
• Recherche Prader Willi, Steinert et ASI en urgence
• Penser aussi au test à la Prostigmine 



Diapositive fournie par Biogen
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Je vous remercie


