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Liste des abréviations 
 
AAH  Allocation Adulte Handicapé 
ACh Acétylcholine 
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AEEH Allocation d’Education de l’Enfant Handicapé 
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Handicapées 
CPDPN Centre Pluridisciplinaire de Diagnostic Prénatal  
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DPI Diagnostic PréImplantatoire 
DPN Diagnostic PréNatal 
EDIN Echelle de Douleur et d’Inconfort du Nouveau-né 
EFR Explorations Fonctionnels Respiratoires 
EMG Electromyogramme 
ENMG Électroneuromyographie 
EVA Echelle Visuelle Analogique 
HAS Haute Autorité de Santé 
IMG Interruption Médicale de Grossesse 
IRM Imagerie par Résonance Magnétique 
JNM Jonction NeuroMusculaire 
MCC Multiple Congenitale Contractures 
MDPH Maison Départementale des Personnes Handicapées 
MPR Médecine Physique et de Réadaptation 
MuSk kinase spécifique du muscle 
NGS New Generation Sequencing 
NFCS Neonatal Facial Coding System 
ODI Oswestry Disability Index 
PCH Prestation de Compensation du Handicap 
PEC Prise En Charge 
PNDS Protocole National de Diagnostic et de Soins 
RQTH Reconnaissance de la Qualité de Travailleur Handicapé 
SA  Semaine d’Aménorrhée 
SHS Syndrome de Sheldon-Hall 
SNC Système Nerveux Central 
SNP Système Nerveux Périphérique 
WES Whole Exome Sequencing 
WGS Whole Genome Sequencing 
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1 Synthèse à destination du médecin 
traitant 

 
Les arthrogryposes multiples congénitales (AMC) regroupent 
l’ensemble des pathologies avec des limitations articulaires à au 
moins deux niveaux articulaires distincts à la naissance. Leur 
prévalence est estimée à 1/ 3000 à 1/ 12000.  
Les AMC sont toujours liées à une baisse des mouvements fœtaux. 
La précocité et l’importance de la baisse des mouvements fœtaux au 
cours de la grossesse déterminent la gravité des manifestations à la 
naissance. 
Le diagnostic peut être suspecté en période anténatale devant la 
présence de malpositions d’un ou de plusieurs membres, d’une 
diminution ou d’une absence de mouvements fœtaux, de ptérygia. A 
la naissance, la présence de limitations de mouvements à deux 
niveaux articulaires pose le diagnostic. Parfois des signes reflétant la 
sévérité et la précocité de la baisse des mouvements fœtaux sont 
présents, mais ils n’ont pas de caractère étiologique spécifique. Les 
limitations articulaires congénitales ne touchant qu’un seul niveau 
articulaire ainsi que les limitations articulaires acquises après la 
naissance, aussi appelées rétractions, ne font pas partie du spectre 
des AMC. 
L’objectif initial de la démarche de diagnostic étiologique est 
d’identifier si la personne atteinte d’AMC a un tableau d’Amyoplasie, 
un type d’arthrogryposes distales, ou un tableau du troisième groupe, 
hétérogène, des AMC. Cette démarche diagnostique étiologique 
s’appuie sur les données cliniques et les investigations non invasives 
puis plus invasives et permet de guider la démarche thérapeutique. 
La prise en charge est médico-chirurgicale et pluridisciplinaire. Elle 
débute dès la naissance et se poursuit tout au long de la vie. Elle 
s’adapte à l’âge et aux difficultés, nécessitant l’intervention de 
nombreux thérapeutes dont un médecin de MPR. Le suivi est réalisé 
en lien avec les équipes des centres de références /compétences 
hospitaliers. Il se fait au plus près du patient dans le respect de la 
recherche de la compétence la plus adaptée. 
Toute personne présentant une AMC relève de l’exonération du ticket 
modérateur. 
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Adresses et sites Internet utiles 
Portail des maladies rares et des médicaments orphelins Orphanet 
www.orphant.net  
Filière de Santé AnDDI-Rares www.anddi-rares.org 
Filière de Santé FILNEMUS www.filnemus.fr 
Association de familles Alliance Arthorgrypose 
www.alliancearthrorgypose.fr  
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Texte du PNDS 

1. Introduction 
 

1.1 Définition 

Etymologiquement, le terme « arthrogrypose » désigne des 
déformations articulaires avec diminution des amplitudes de 
mouvement. Le terme « Arthrogryposis Multiplex Congenita » (AMC), 
synonyme du terme « Multiple Congenital Contractures » (MCC), 
définit plus spécifiquement une arthrogrypose congénitale, impliquant 
au moins deux niveaux articulaires. Les limitations articulaires sont 
généralement symétriques et bien qu'elles ne progressent pas vers 
les articulations non affectées, elles peuvent changer d'amplitude 
sous l'influence de la croissance et des traitements. 
L’AMC représente non pas un diagnostic, mais un symptôme, 
commun à un groupe de conditions congénitales hétérogènes. La 
localisation et la gravité des limitations articulaires varient selon la 
cause. L'AMC peut être isolée ou associée à d'autres manifestations 
organiques au niveau du système nerveux central (SNC), du système 
nerveux périphérique (SPN), ainsi que des systèmes respiratoires, 
gastro-intestinal et génito-urinaire. Les facteurs pronostiques comme 
la réponse au traitement, la sévérité des déficits, la limitation de 
l'activité, la restriction de participation mais aussi le 
neurodéveloppement et même l'espérance de vie peuvent différer 
considérablement selon l'étiologie. 

1.2 Embryologie/ Fœtopathologie 

Alors même que le système neuromusculaire et le système nerveux 
central sont encore immatures les premiers mouvements 
apparaissent chez l'homme dès la moitié de la période embryonnaire. 
Ces mouvements primitifs, sous la dépendance de la moelle épinière 
et du tronc cérébral, sont observés dès la 7ème semaine 
d’aménorrhée (SA) et correspondent à des mouvements de flexion et 
d’extension du tronc et de la tête. Des mouvements plus spécifiques 
apparaissent avant la fin de la 10ème SA et sont sous le contrôle 
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supra-spinal du système nerveux central en développement : 
ouverture de la mâchoire, mouvements des membres supérieurs, 
puis inférieurs (Annexe 4). 
L’apparition du mouvement est cruciale à la constitution des 
articulations au niveau des membres et de la colonne vertébrale. La 
mise en place des structures musculo-squelettiques chez l’homme 
coïncide donc avec l’apparition du mouvement. 
Les os des membres résultent d’une condensation du mésenchyme 
axial qui débute dès la 7ème SA au niveau des os proximaux des 
membres supérieurs et qui touche les phalanges distales des 
membres inférieurs vers 10 SA. Les cellules mésenchymateuses 
condensées se transforment d’abord en cellules cartilagineuses, puis 
en ostéoblastes. Sous l’influence directe du mouvement primitif, les 
cellules progénitrices cartilagineuses situées au niveau des futures 
articulations empruntent une voie de différenciation articulaire. La 
mécanotransduction joue donc un rôle crucial pour la mise en place 
des cavités articulaires. 
Au niveau musculaire, les premiers myoblastes apparaissent entre la 
8ème et la 9ème SA et migrent dans les bourgeons des membres. 
Une deuxième vague de myoblastes apparaît entre la 10ème et la 
15ème SA. Les myoblastes se différencient en myotubes, et à partir 
de la 18ème SA, toutes les fibres musculaires sont présentes au 
niveau des membres et du tronc. Un petit nombre de noyaux de 
chaque fibre musculaire va exprimer des gènes impliqués dans la 
formation de la synapse dont ceux codant les sous-unités du 
récepteur à l’acétylcholine (AChR). Ces agrégats d’AChR forment 
une « pré-empreinte » de la future jonction neuromusculaire (JNM) au 
niveau du compartiment post-synaptique, indépendamment de 
l’innervation. Les terminaisons axonales arrivant au contact de la fibre 
musculaire et de la zone de « pré-empreinte » libèrent de 
l’acétylcholine (Ach) et sous l’influence d’autres facteurs 
neurotrophiques, la synapse la plus active est maintenue. 
L’absence de mouvement peut constituer une cause d’absence de 
formation des articulations et être secondaire à plusieurs anomalies 
du système neuromusculaire. Ces anomalies ont été étudiées dans 
des modèles animaux. D’une part, cette absence peut être liée à une 
paralysie flasque ; la formation articulaire, au niveau de la colonne 
vertébrale ou au niveau des membres, est alors très compromise. 
Les deux composantes de la motricité, dynamique (déplacement) et 
statique (tonus), sont perdues. D’autre part, l’absence de mouvement 
peut être liée à une paralysie rigide par activation permanente de 
l’AChR (agoniste de l’Ach dans les travaux sur les modèles animaux). 
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Celle-ci entraîne une contraction sans déplacement du fait de 
l’absence de relâchement musculaire. Seule la composante 
dynamique est perdue dans ce cas. 
S’ils débutent très précocement, avant l’apparition d’une cavité 
articulaire primitive, ces deux mécanismes, paralysie flasque et 
rigide, conduisent à un résultat final superposable – l’absence de 
formation de la cavité articulaire synoviale pour les articulations des 
membres, et l’absence de formation d’articulations 
fibrocartilagineuses pour la colonne vertébrale. 
Si toutefois ils débutent alors que la cavité articulaire a déjà 
commencé à être formée, le mécanisme paralytique flasque conduit à 
une nouvelle fusion des surfaces articulaires, alors que le mécanisme 
paralytique rigide préserve la cavité formée. Il semble donc que la 
composante dynamique de la motricité soit indispensable à la 
formation de la cavité articulaire, tandis que sa composante statique 
serve au maintien de la cavité articulaire. 
L’absence ou la baisse des mouvements fœtaux a des conséquences 
sur le développement normal d’autres organes. L’ensemble des 
conséquences fonctionnelles et morphologiques les plus sévères est 
appelé séquence déformative d’akinésie fœtale. Elle comprend des 
signes crânio-faciaux (rétro/ micrognathisme, palais haut ou fente 
palatine, fentes palpébrales orientées en bas et en dehors, pavillons 
d’oreilles bas implantées), des brides cutanées ou ptérygia, une 
hypoplasie pulmonaire, un retard de croissance intra-utérin. Les 
ptérygia semblent plus fréquents dans les formes myopathiques et de 
la jonction neuromusculaire, et moins présents voire absents dans les 
atteintes neuronales ou de la corne antérieure. 

1.3 Epidémiologie 

La prévalence de l’AMC est estimée autour de 1/3000 à 1/12000.  
Ainsi, l'AMC est une affection rare, contrairement aux contractures 
congénitales isolées telles que les pieds bots congénitaux qui 
affectent 1/1000 individus à la naissance. 
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1.4 Etiologies 

1.4.1 Facteurs extrinsèques 

► 1.4.1.1 Pathologies maternelles ou utérines 
Des oligoamnios sévères et précoces dus à une rupture de la 
membrane utérine sont régulièrement à l’origine d’une AMC. Par 
contre, les anomalies utérines structurales semblent être des causes 
exceptionnelles. 
En l’absence de preuve formelle du lien entre l’arthrogrypose et les 
anomalies structurales utérines, il est impossible d’écarter la 
possibilité d’une cause génétique ; il est donc nécessaire de garder la 
possibilité d’investigations génétiques ouverte. 

► 1.4.1.2 Expositions maternelles 
a. Tératogènes, iatrogènes 

Les infections bactériennes, les causes iatrogènes ou tératogènes 
telles que l'alcool sont rares. 

b. Infectieux 
L'infection virale la plus fréquente à l'origine d'AMC est l'infection 
maternelle par le virus ZIKA pendant la grossesse. Jusqu'à 30 % de 
tous les nouveau-nés sont atteints d'AMC, avec une atteinte 
bilatérale ou unilatérale des hanches, des genoux, des mains et/ou 
des pieds. La microcéphalie est systématiquement associée dans ces 
cas. 
Des infections congénitales par d'autres virus, tels que le 
cytomégalovirus, le virus varicelle-zona et le virus de la rubéole ont 
également été signalées mais semblent être des causes très rares en 
termes de nombre de patients atteints. 

1.4.2 Facteurs intrinsèques 

► 1.4.2.1 Accidents vasculaires sporadiques 
L’Amyoplasie représente jusqu’à un tiers de l’ensemble des formes 
d’AMC et elle est donc de loin la forme la plus fréquente. La similitude 
de l’attitude des membres supérieurs avec ce qui est observé dans 
les lésions obstétricales du plexus brachial de type Erb-Duchenne, 
touchant les racines C5-C6, a été reconnue très tôt. Cet élément 
anatomique ainsi que la présence, même rare, d’atrésies digestives 
et de défaut de la fermeture de la paroi abdominale ont fait évoquer 
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une origine vasculaire. Pour l’instant, cette hypothèse n’a pas été 
contredite. Toutefois d’autres causes, p.ex. épigénétiques, 
influençant l’expression du génome, pourraient être avancées mais 
ces hypothèses restent sans preuve à l’heure actuelle. Quoi qu’il en 
soit, la prédominance de l’atrophie des muscles par rapport à 
l’infiltration graisseuse ainsi que la topographie de l’atteinte selon un 
schéma métamérique embryonnaire de la corne antérieure de la 
moelle épinière corrobore une atteinte neurogène précoce, de type 
paralytique. 
Il y a presque 100 ans, les premières descriptions cliniques 
soulignaient déjà l’atteinte segmentaire des manifestations touchant 
les membres mais épargnant le tronc. Chez la majorité des patients, 
l’atteinte touche les quatre membres. Toutefois une atteinte des 
membres supérieurs seuls ou des membres inférieurs seuls est vue 
dans un quart des cas. Lorsqu’elle est présente, l’atteinte des 
membres supérieurs permet en général d’évoquer le diagnostic 
clinique sans trop de difficultés : les épaules sont en rotation interne, 
les coudes en extension, les poignets en flexion. Les doigts sont en 
flexion peu marquée, plutôt en position de repos, avec un pouce 
adductus fréquent. Au niveau des membres inférieurs, les hanches, si 
non luxées, sont souvent en flexion avec hyperlordose 
compensatrice, les genoux soit en flexion, soit en extension, et les 
pieds quasi exclusivement en varus équin. Les masses musculaires 
sont très atrophiées, voire absentes dans les territoires atteints. 
Certains signes cliniques sont très fréquemment associés quoique 
non spécifiques dans le cadre des arthrogryposes multiples 
congénitales : l’angiome facial (pointe du nez, glabelle), les fossettes 
articulaires peu étendues notamment au niveau des grosses 
articulations, les ptérygia essentiellement au niveau de la racine des 
membres atteints et des espaces interdigitaux, et beaucoup plus 
rarement des atrésies digestives ou des défauts de fermeture de la 
paroi abdominale. 
Malgré une atteinte musculo-squelettique souvent sévère en termes 
d’atrophie musculaire et de déformations articulaires, le pronostic 
fonctionnel moteur est bon. Néanmoins, les restrictions de 
participation sont sévères à l’âge adulte, même comparativement aux 
autres formes d’AMC dont notamment les arthrogryposes distales. 
Tous les patients avec Amyoplasie sont considérés comme ayant une 
forme sporadique. Effectivement, aucune récidive au sein d’une 
même fratrie ou dans la descendance n’a été observée jusqu’à 
présent. Certains auteurs rapportent également une incidence plus 
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élevée parmi les jumeaux monozygotes. Ces éléments rendent donc 
une origine génétique très peu probable. 

► 1.4.2.2 Anomalies génétiques 
a. Anomalies chromosomiques 

La cause chromosomique de loin la plus fréquente associée à l'AMC 
est la trisomie 18 ou syndrome d'Edwards. Les contractures 
articulaires multiples se présentent sous la forme de pieds bots ou de 
pieds convexes, avec des poings serrés et des doigts chevauchants, 
donc une atteinte articulaire principalement distale. Le diagnostic doit 
être suspecté en cas de malformations cardiaques et, dans une 
moindre mesure, cérébrales, ainsi dans le cas d’un retard de 
croissance associée. Il doit être confirmé par caryotype leucocytaire 
ou par CGH array. La très grande majorité des cas sont des trisomies 
simples, tandis que les mosaïques et les translocations ou 
aneuploïdies impliquant le chromosome 18 constituent les autres 
causes. 
Les autres aberrations chromosomiques comprennent les trisomies 
13 et 21, les translocations déséquilibrées récurrentes des 
chromosomes 9q et 8, et les microdélétions impliquant 
particulièrement le 5q23. 
 

b. Anomalies monogéniques 
● Groupe des arthrogryposes distales 
Les présentations cliniques ainsi que les causes et mécanismes 
sous-jacents des arthrogryposes distales sont très hétérogènes. 
L’appellation fait référence à l’atteinte la plus visible située à la partie 
distale des extrémités. Néanmoins l’atteinte musculo-squelettique 
touche en général un ensemble d’articulations beaucoup plus vaste. 
De ce fait, une atteinte des articulations proximales et du rachis n’est 
donc nullement exceptionnelle.  
Les arthrogryposes distales sont le plus souvent liées à des 
anomalies des protéines du sarcomère musculaire ou à des 
anomalies du gène PIEZO2. 
Ces formes sarcomériques sont les arthrogryposes distales les plus 
fréquentes, avec celles liées aux anomalies du gène PIEZO2, 
identifiées en 2013, et initialement décrites comme arthrogrypose 
distale avec ophtalmoplégie et ptosis (type DA5). 
Les variants génétiques causaux dans les arthrogryposes distales 
sarcomériques touchent les gènes codant directement pour les 
protéines de la contraction musculaire du muscle squelettique, à 
savoir l’isoforme embryonnaire de la chaine lourde de la myosine 
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(gène MYH3), la tropomyosine (gène TPM2), les troponines 
inhibitrice (TNNI2) ou liant la tropomyosine (TNNT3), ou encore les 
protéines de la régulation de la contraction musculaire comme la 
protéine C1 liant la myosine (MYBPC1). Les causes génétiques 
identifiées sont dominantes et induisent un gain de fonction. 
Effectivement, plusieurs travaux de recherche, in vitro ou sur fibres 
musculaires uniques, ont montré que ces variants entraînent une plus 
grande sensibilité au calcium par rapport aux isoformes sauvages. 
Cet effet gain de fonction a comme conséquence une augmentation 
de la force générée pour les fibres musculaires testées in vitro et une 
diminution de la vitesse de relaxation musculaire. Il a également été 
montré que ces protéines sont exprimées tôt au cours de la période 
embryonnaire, mais continuent à être incorporées également après la 
naissance. Il est donc tentant de considérer l’effet pathogène de ces 
variants comme un mécanisme musculaire permanent et en quelque 
sorte « actif ». 
Les mutations dominantes du gène PIEZO2 dans l’arthrogrypose 
distale de type 5 sont de découverte plus récente, mais leur 
mécanisme d’action a également été rattaché à un effet gain de 
fonction. La protéine Piezo2 est un mécanorécepteur 
transmembranaire à cations présent dans de nombreux tissus dont la 
peau, les alvéoles et les neurones sensitifs des racines postérieures 
de la moelle épinière. Les tests cellulaires par patch clamp ont 
montré que ces mutations augmentent l’ouverture du canal et/ ou 
diminuent le temps réfractaire entre deux stimulations. A contrario, le 
modèle animal du knock-out de PIEZO2 chez la souris a montré une 
baisse de la réponse aux stimulations mécaniques extérieures, dont 
une baisse du réflexe de retrait en cas de stimulation non nociceptive. 
A l’instar des arthrogryposes distales sarcomériques, il est ici tentant 
d’évoquer un mécanisme permanent du fait de l’expression de ces 
protéines anormales aussi en période postnatale et « actif » du fait du 
mécanisme gain de fonction et à l’origine de la diminution des 
mouvements et donc des limitations articulaires. Cliniquement 
néanmoins, certains signes sont caractéristiques des DA par 
mutation PIEZO2 et la distingue des arthrogryposes sarcomériques : 
la présence de fossettes articulaires constantes et très étendues, des 
fentes palpébrales étroites (blépharophimosis), un syndrome restrictif 
pulmonaire progressif même en l’absence de déformation 
rachidienne, une hypertonie musculaire très marquée et l’apparition 
précoce de douleurs musculo-squelettiques probablement en lien 
avec l’hypertonie musculaire.  
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Le progrès massif dans la découverte de nouvelles causes 
d’arthrogryposes distales depuis les années 2010 a rendu caduque la 
classification initialement élaborée il y a presque 40 ans à partir des 
données cliniques et révisée il y a 25 ans. Cependant, les éléments 
cliniques reconnaissables identifiés à l’époque restent les mêmes 
pour les formes sarcomériques : chevauchement des doigts, 
camptodactylie, déviation ulnaire des doigts, et anomalies de position 
des pieds, essentiellement des pieds convexes. 
 
● Autres formes d'AMC d'origine génétique 
Les autres formes d’AMC sont très nombreuses de par le nombre de 
gènes impliqués, et très hétérogènes de par leurs présentations 
cliniques. Ces formes font partie de ce qui est aussi appelé le « 3ème 
groupe » d’AMC, l’Amyoplasie et les arthrogryposes distales étant 
respectivement le 1er et le 2ème groupe.  
D’un point de vue pragmatique, nous pouvons distinguer les formes 
avec atteinte du système nerveux central et celles sans (Annexe 2). 
Les formes d’AMC sans atteinte du système nerveux central se 
résument essentiellement aux formes d’origine myogène, neurogène 
et du tissu conjonctif et osseux. Dans les formes d’AMC avec atteinte 
centrale, il est fréquent de trouver une atteinte du système nerveux 
périphérique associée, soit sous forme neurogène ou myogène.  

2. Objectifs du protocole national de 
diagnostic et de soin 

 
L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) 
est d’expliciter aux professionnels concernés la prise en charge 
diagnostique et thérapeutique optimale actuelle ainsi que le parcours 
de soins d’un patient atteint d’arthrogrypose multiple congénitale. Il a 
pour but d’optimiser et d’harmoniser la prise en charge et le suivi de 
la maladie rare sur l’ensemble du territoire. Il permet également 
d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans une 
indication non prévue par l’Autorisation de mise sur le marché (AMM) 
ainsi que les spécialités, produits ou prestations nécessaires à la 
prise en charge des patients non habituellement pris en charge ou 
remboursés. 
Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin 
désigné par le patient auprès de la Caisse d’assurance maladie) en 
concertation avec le médecin spécialiste notamment au moment 
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d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin conseil 
et le patient, dans le cas d'une demande d'exonération du ticket 
modérateur au titre d'une affection hors liste. 
Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, 
toutes les comorbidités ou complications, toutes les particularités 
thérapeutiques, tous les protocoles de soins hospitaliers, etc. Il ne 
peut pas revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise en charge 
possibles, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin 
vis-à-vis de son patient. Le protocole décrit cependant la prise en 
charge de référence d’un patient atteint d’arthrogrypose multiple 
congénitale. Il doit être mis à jour en fonction des données nouvelles 
validées. 
Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un 
protocole national de diagnostic et de soins pour les maladies rares » 
publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 (guide 
méthodologique disponible sur le site de l’HAS : www.has-sante.fr). 
Un document plus détaillé ayant servi de base à l’élaboration du 
PNDS et comportant notamment l’analyse des données 
bibliographiques identifiées (argumentaire scientifique) est disponible 
sur le site internet de l’HAS  
Ce travail s'appuie sur de nombreuses publications internationales 
originales, des revues, des études cliniques et des recommandations 
déjà publiées. En l'absence de preuves dans la littérature (il existe en 
effet peu d'études avec un haut niveau de preuves) permettant 
d'aboutir à des conclusions scientifiquement fondées, nous avons, 
dans certains cas, proposé d'adopter des attitudes consensuelles 
reposant sur l'expérience des membres du réseau des centres de 
référence et de compétences mais également sur des avis d'experts. 
De même, le suivi et le rythme de surveillance des patients ont été 
établis en fonction des avis d'experts. 

3. Diagnostic et évaluation initiale 
 

3.1 Objectifs 

Poser un diagnostic permettra de : 
- Affirmer et confirmer cliniquement le diagnostic d’AMC 
- Classifier parmi les trois principaux groupes diagnostiques : 
Amyoplasie, arthrogryposes distales et 3ème groupe/ divers 
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- Rechercher d’éventuelles malformations associées 
- Porter un diagnostic causal précis 
- Mettre en place une prise en charge et un suivi adaptés 
- Donner un conseil génétique aux parents et à la famille élargie 
- Proposer un accompagnement des patients et leurs familles 
- Prendre en charge le patient et son entourage sur le plan 
psychologique 
 

3.2 Professionnels impliqués (et modalités de 
coordination) 

La prise en charge d’un patient atteint d’AMC est multidisciplinaire, et 
la coordination assurée par un médecin (médecin de Médecine 
Physique et Réadaptation [MPR], neuropédiatre, généticien) dans un 
centre hospitalier. 
La prise en charge lorsque le diagnostic est posé implique des 
professionnels médicaux et paramédicaux (classés par ordre 
alphabétique) : 
- Chirurgiens orthopédistes, pédiatrique et adulte 
- Ergothérapeutes 
- Généticiens 
- Kinésithérapeutes 
- Médecins de médecine physique et réadaptation 
- Néonatologistes 
- Neuropédiatres/ neurologues 
- Obstétriciens 
- Ophtalmologues 
- Orthophonistes 
- Pédiatres 
- Pneumologues 
- Psychologues 
- Psychomotriciens 
- Radiologues 
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3.3 Circonstances de découverte/ Suspicion du 
diagnostic 

3.3.1 Dépistage échographique anténatal 

Dans certaines formes d’AMC, des signes peuvent être présents en 
anténatal lors des échographies de dépistage. Les points d’appel 
pouvant faire suspecter une AMC sont : 
- Diminution des mouvements fœtaux/ hypo- ou akinésie fœtale 
- Malposition d’un ou de plusieurs membres 
- Présence d’un ou de plusieurs ptérygia 
- Anamnios/ oligoamnios ou hydramnios. 
Les formes très précoces et les plus sévères d’akinésie fœtale 
peuvent se présenter avec un tableau d’hydrops fœtal du premier 
trimestre. Une hyperclarté nucale ou hygroma kystique isolés peuvent 
aussi être présents. 
En revanche, le tableau est exceptionnellement spécifique et il n’est 
pas possible d’évoquer formellement un diagnostic étiologique précis 
en période anténatale. 
Le diagnostic d’AMC n’est évoqué en échographie anténatale de 
dépistage que dans moins d’un tiers des grossesses. 
Une échographie diagnostique doit être proposée systématiquement 
pour compléter le bilan d’exploration en cas de découverte d’un signe 
d’appel échographique. Cette échographie doit être réalisée par un 
échographiste référent en lien avec un CPDPN ou maternité de 
niveau 3. 

3.3.2 Examen clinique postnatal 

La présence de limitations de mouvements à deux niveaux 
articulaires distincts permet de poser le diagnostic d’AMC. Parfois ces 
limitations articulaires sont très modérées, comme dans certaines 
formes d’arthrogryposes distales. Parfois, l’AMC n’est pas au premier 
plan du fait de la présence d’autres signes cliniques associés 
(hypotonie, malformations d’organes, épilepsie, détresse respiratoire 
etc.). 
Certains signes cliniques sont la conséquence morphologique d’une 
diminution des mouvements fœtaux, et sont donc dénués de 
spécificité : oreilles bas implantées, micro/ rétrognathie, palais ogival 
voire fente palatine, cou court. Ils sont néanmoins souvent le reflet de 
la sévérité et/ ou de la précocité de la baisse des mouvements 
fœtaux in utero. 
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3.4 Diagnostics différentiels 

Les diagnostics différentiels sont ceux ne répondant pas à la 
définition de l’arthrogrypose multiple congénitale. 
Ce sont donc notamment : 
- Les limitations articulaires congénitales ne touchant qu’un seul 
niveau articulaire (p.ex. camptodactylie isolée, pieds bots isolés, 
luxation de hanche isolée).- Les hypokinésies fœtales sans limitation 
articulaire associée. 
- Les limitations articulaires non congénitales ou rétractions 
articulaires à caractère progressif post-natal. 
Les maladies osseuses constitutionnelles et les pathologies du tissu 
conjonctif avec limitations articulaires congénitales multiples sont 
parfois considérées à part. Néanmoins, elles répondent à la définition 
clinique de l’AMC. La limitation des mouvements fœtaux est alors liée 
à une atteinte primitive des articulations ou des tissus périarticulaires, 
et s’accompagne également d’une baisse des mouvements fœtaux. 

3.5 Bilan étiologique 

3.5.1 Bilan étiologique en prénatal 

Les investigations moléculaires proposées en l’absence d’orientation 
diagnostique précise et en fonction des signes d’appel échographique 
doivent inclure l’analyse chromosomique sur puce à ADN (ACPA), et 
l’analyse des gènes SMN1 (à la recherche d’amyotrophie spinale), et 
DMPK (à la recherche de maladie de Steinert), et de la région du 
Prader Willi (analyse de méthylation), ceci d’autant qu’il existe des 
signes francs d’hypo- ou akinésie fœtale (cf. réf Dg post-natal). 
Dans l’hypothèse d’une forme auto-immune, ces investigations 
peuvent inclure la recherche d’anticorps anti-AchR et anti-MuSK chez 
la mère. Plus rarement, et s’il existe des anticorps anti-AchR, la 
recherche des anticorps dirigés contre la sous-unité gamma de 
l’AchR peut être demandée (consensus d’expert).  
L’IRM fœtale cérébrale peut être proposée en complément des 
échographies prénatales diagnostiques pour préciser le bilan 
malformatif prénatal (consensus d’expert). 
Le diagnostic génétique, est possible avec une analyse 
chromosomique uniquement de type caryotype et désormais avec 
une analyse ACPA (de type SNP ou CGH array), une étude en panel 
de gènes dédiés, voire un séquençage d’exome (WES). 
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Devant ce type de signes, il sera probablement possible dans les 
prochaines années de proposer une étude en génome. La cause 
moléculaire ou chromosomique de l’AMC pourrait alors être identifiée 
dans un certain nombre de cas, permettant de mettre en place une 
discussion plus précise autour du pronostic articulaire et 
développemental, et discuter d’une éventuelle interruption médicale 
de grossesse si le pronostic est défavorable.   
Si une IMG est demandée par les parents et validée par le CPDPN, 
une autopsie fœtale doit être proposée systématiquement aux 
parents. Si elle est acceptée, elle doit inclure une analyse 
neuropathologique (incluant l’étude du cerveau, de la moëlle, des 
nerfs) et musculaire. 

3.5.2 Bilan étiologique en post-natal 

► 3.5.2.1 Anamnèse et antécédents, grossesse 
Le clinicien recueille les éléments prénataux et postnataux qui 
peuvent aider à déterminer si la cause de l'AMC peut être acquise, 
maternelle ou constitutionnelle. 

► 3.5.2.2 Examen clinique 
La localisation des articulations atteintes est rarement un indice 
diagnostique spécifique. En effet, les limitations articulaires sont 
toujours secondaires à l'absence de mouvement du fœtus. Il existe 
cependant quelques exceptions, comme la position du bras dans 
l'Amyoplasie avec rotation interne des épaules, coudes en extension 
et poignets fléchis. Ou l'absence de flexion des genoux même après 
physiothérapie soutenue dans l’arthrogrypose liée au gène ECEL1. 
Néanmoins, ces éléments cliniques doivent être présents dans un 
contexte spécifique : absence d’atteinte cognitive et absence d'autres 
malformations majeures. 
La distinction entre atteinte proximale et distale des articulations des 
membres, bien qu'assez simple, peut être utile. Les plus fréquentes 
des entités cliniques (Amyoplasie, arthrogrypose distale, syndrome 
de ptérygia multiples) se présentent avec une atteinte principalement 
distale. 
La réponse clinique à la kinésithérapie des limitations articulaires 
varie également en fonction de la cause sous-jacente. Les limitations 
articulaires se résolvent rapidement en cas d'oligo- ou d'anamnios et 
dans la plupart des cas d’AMC liés à des anomalies du tissu 
conjonctif (syndromes de Larsen, Ehlers-Danlos, Beals). Elles ont 
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une bonne réponse à la kinésithérapie dans l’Amyoplasie et les 
arthrogryposes distales, mais sont d’ordinaire beaucoup plus difficiles 
à réduire dans les formes neurogènes. 
Les ptérygia sont la conséquence d'un manque précoce et sévère de 
mouvement in utero. Ils peuvent parfois être difficiles à identifier tôt 
après la naissance, mais ils deviennent généralement plus visibles 
avec l'âge et la croissance des os longs. Leur nombre et leur 
répartition sont des éléments diagnostiques importants pour donner 
des indications sur des diagnostics spécifiques tels que le syndrome 
des ptérygia multiples, le syndrome Nail Patella ou l’Amyoplasie. 
De petites fossettes sur les articulations touchées sont fréquentes et 
non spécifiques. Des fossettes plus grandes ou plus étendues 
peuvent être un indice pour les arthrogryposes distales de type 
PIEZO2 par mutation gain de fonction ou d'AMC lié à un oligo/ 
anamnios. 
L'hypotonie faciale ou l'hypomimie associée à l'AMC peut être liée à 
la séquence d'akinésie fœtale, mais on les trouve fréquemment dans 
le syndrome d'Escobar et les formes d’origine myopathiques. 
L’hypertonie faciale est un indice de certaines arthrogryposes distales 
sarcomériques (syndrome de Sheldon-Hall (SHS), syndrome de 
Freeman-Sheldon), ou de formes syndromiques plus rares 
(CLIFHADD, syndrome de Schwartz-Jampel). 
Les hémangiomes faciaux se retrouvent dans une certaine mesure 
dans n'importe quelle forme d'AMC mais sont particulièrement 
fréquents dans l'Amyoplasie (glabelle, nez). 
Les troubles oculomoteurs et le ptosis doivent être recherchés en 
particulier en l'absence d’atteinte du SNC. On les voit constamment 
dans certaines formes spécifiques d'arthrogryposes distales (variants 
gain de fonction du gène PIEZO2, variants bialléliques du gène 
ECEL1). 
Un retard global du développement, des crises convulsives ou une 
microcéphalie doivent inciter à rechercher une atteinte du SNC. 
Il est primordial de rechercher des signes de myasthénie (troubles de 
la succion déglutition, ophtalmoplégie, ptosis, stridor laryngospasme) 
puisque les traitements spécifiques peuvent être mis en place pour 
améliorer l’évolution et diminuer le risque de complications (cf. PNDS 
Myasthénie congénitale). 

► 3.5.2.3 Investigations non invasives 
a. Créatine phosphokinase sérique (CPK) 

Le taux de CPK est utilisé comme biomarqueur diagnostique pour les 
maladies neuromusculaires, et plus particulièrement pour les 
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dystrophies musculaires. Des taux de CPK très élevés (> 10N) ont 
été identifiés chez de rares patients atteints d’AMC liée à des 
dystrophies musculaires (gène GMPPB en particulier), de la corne 
antérieure (Spinal muscular atrophy with lower extremity 
predominance/ SMALED de type 2, gène BICD2) ou de syndrome 
d'Ehlers-Danlos musculo-contractural (gène CHST14). Des taux 
intermédiaires ont été détectés chez les patients atteints d'AMC 
neuropathique (gène TRPV4) ou d'AMC associée à une myopathie 
congénitale (gène TTN) ou une arthrogrypose distale (gène TNNI2). 
L'analyse du taux de CPK sérique peut donc être utile pour orienter 
l’étiologie. Le rendement précis par pathologie reste néanmoins à 
établir, et un taux négatif ne doit pas faire exclure à tort une forme 
neuromusculaire. Le taux de CPK étant physiologiquement élevé 
après l’accouchement, il est légitime de le réaliser, ou contrôler, à 
distance de l’accouchement. 
 

b. Bilan malformatif (échographies cardiaque, 
abdominale, examen ophtalmologique) 

Le bilan malformatif comporte une échographie cardiaque, une 
échographie abdomino-pelvienne, un examen ophtalmologique, des 
radiographies du squelette. 
Les malformations cardiaques, génito-urinaires et gastro-intestinales 
se retrouvent dans de nombreuses formes syndromiques associés à 
l'AMC constituant essentiellement le 3ème groupe. Les anomalies 
cardiaques sont également présentes dans les myopathies et les 
dystrophies musculaires ou dans la dystrophie myotonique de 
Steinert mais n'ont jamais été décrites ni dans l'Amyoplasie ni dans 
les arthrogryposes distales. 
Alors que les malformations génito-urinaires et gastro-intestinales ne 
sont pas courantes dans les arthrogryposes distales, l'agénésie 
rénale, la dilatation de l'uretère ou l'hydronéphrose transitoire ont été 
mentionnées dans l'Amyoplasie. 
Ce bilan malformatif doit donc faire partie du bilan systématique 
(consensus d’expert). 
 

c. Imagerie musculaire par IRM 
En dehors des pathologies osseuses primitives, l’atteinte du système 
nerveux périphérique (corne antérieure, nerf périphérique, jonction 
neuromusculaire, muscle squelettique) est présente non seulement 
dans l’Amyoplasie, les arthrogryposes distales, et les formes 
neurogènes et myogènes du 3ème groupe, mais également dans la 
majorité des AMC avec atteinte centrale. 
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L’IRM musculaire, de préférence corps entier, peut être réalisée sur 
des appareils de 1,5T ou 3T, toujours en coupes axiales, et au 
minimum en séquence T1. L’objectif est d’une part de visualiser la 
présence ou non de l’ensemble des chefs musculaires des 
extrémités, du tronc et des ceintures, et de la tête ; d’autre part de 
savoir s’il existe une infiltration graisseuse et si celle-ci peut faire 
évoquer un patron d’atteinte particulière notamment myopathique ; 
finalement, savoir s’il existe une atrophie musculaire. 
Certains signes en IRM musculaires ont été décrits dans le cadre des 
arthrogryposes distales : atrophie marquée des muscles sartorius et 
biceps fémoral en cas d’AMC associé au gène ECEL1 ; atrophie de la 
loge des muscles fibulaires en cas d’AMC associé au gène CHRNG. 
Dans les formes d’AMC neurogènes de type amyotrophie spinale 
distale, l’atteinte se présente essentiellement sous forme d’une 
atrophie musculaire de certains chefs, non évolutive, allant jusqu’au 
remplacement fibro-adipeux complet.  
L’hypothèse d’une atteinte radiculaire C5-C6-C7 dans l’Amyoplasie 
peut être retrouvée en IRM musculaire avec une absence ou atrophie 
très marquée des muscles deltoïdes, biceps brachiaux et brachiaux 
au niveau des membres supérieurs. 

► 3.5.2.4 Les explorations du SNC en cas de suspicion 
d’atteinte centrale (IRM cérébrale, échographie 
transfontanellaire) 

Les causes des formes d’AMC avec atteinte du SNC sont 
nombreuses avec une grande variété de présentations cliniques. Le 
plus souvent, l'AMC n'est pas constante dans un syndrome donné, 
mais n'est présente que dans la partie la plus sévère du spectre 
clinique. La proportion de ces patients varie de 11,4 à 48 % selon les 
études. L’AMC avec déficit intellectuel, associée ou non à des 
anomalies cérébrales structurelles, est rapportée dans environ 25%. 
Dans les formes neurogènes, les anomalies cérébrales sont 
fréquentes. La polymicrogyrie apparaît clairement comme un signe 
fréquent associé à l'AMC (gènes NEDDL4, FLNA, TUBB2B, KIF5C, 
BICD2, DYNC1H1, PI4KA). 
La réalisation d'une imagerie cérébrale doit être envisagée pour toute 
anomalie à l'évaluation neurologique, en particulier une anomalie du 
tonus axial ou périphérique ou mauvais éveil. Si l'implication 
neurologique est claire, une IRM cérébrale (IRMc) doit être réalisée 
en première intention tandis que dans les situations douteuses, et en 
période périnatale, une échographie transfontanellaire peut être 
réalisée en premier lieu, ne nécessitant pas d’anesthésie générale, 
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bien que moins sensible pour les malformations complexes ou les 
lésions de la substance blanche. 
La réalisation d’une IRM médullaire peut se faire en même temps que 
l’IRM cérébrale, et ce malgré l’absence de preuve précises quant à 
son apport diagnostique (consensus expert) 

► 3.5.2.5 Les explorations neuromusculaires de seconde 
ligne (biopsie musculaire, ENMG) 

a. Électroneuromyographie (ENMG) 
L'ENMG doit être réalisé dans des centres spécialisés dans le 
domaine neuromusculaire. Il s’agit d’une investigation de deuxième 
intention, qui dans certaines situations peut aider à orienter vers une 
cause sous-jacente myopathique ou surtout neurogènes (corne 
antérieure, neuropathie, jonction neuromusculaire). 
L’ENMG permet d’obtenir un rendement diagnostique jusqu'à 100% 
dans les formes neurogènes, alors que ce rendement n’est que de 
56% voire 34% dans les formes myopathiques selon les études. Il 
peut être proposé dans les formes d’hypotonie néonatales sévères à 
la recherche de formes neurogènes mais aussi de myopathie 
congénitale et de syndrome myasthénique congénital (consensus 
d’expert). 
Bien que le rendement diagnostique pour les formes neurogènes soit 
excellent, il s’agit d’un examen invasif et son rendement dépend de 
l'âge.  Lorsque cela est possible, la piste du diagnostic clinique doit 
être privilégiée et l’Electromyogramme (EMG) doit rester une 
indication de deuxième ligne ; notamment pour la plupart des patients 
atteints d’Amyoplasie dont les caractéristiques du tableau clinique 
sont souvent très suggestives et les volumes musculaires sont très 
faibles, voire absent, rendant difficile une étude ENMG. 
La place de l’ENMG est donc surtout justifiée dans la démarche 
d’orientation pour des formes sans diagnostic clinique évident de 
prime abord, pour valider une atteinte neurogène ou dans une 
moindre mesure myopathique. 
 

b. Biopsie musculaire 
L’apport diagnostique supplémentaire d’une biopsie musculaire en 
cas d’AMC par rapport au diagnostic clinique n’a été mis en évidence 
que dans les formes de myopathies congénitales avec AMC (TPM2 
par délétion delK7, MYH2, TNNT3 mutations récessives). 
Les articles rapportant les données histologiques dans les 
arthrogryposes distales sarcomériques ou par mutation ECEL1, ou 
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PIEZO2 perte de fonction, montraient des résultats normaux ou non 
spécifiques. 
La biopsie musculaire avec biopsie de peau peut néanmoins être 
proposée d’emblée dans la démarche diagnostique dans les formes 
post-natales sévères avec pronostic vital défavorable (consensus 
d’expert). 
Dans les formes d’AMC sans orientation diagnostique mais pour 
lesquelles le pronostic n’est pas engagé, elle est idéalement 
proposée à distance, par exemple lors d’un geste chirurgical 
programmé pour un autre motif (consensus d’expert). 

► 3.5.2.6 Investigations avec des indications spécifiques 
a. Recherche de maladie de Steinert, amyotrophie 

spinale et syndrome de Prader Willi 
Ces analyses sont fréquemment effectuées en première ligne dans 
les unités de soins néonataux pour les enfants hypotoniques, malgré 
un faible rendement diagnostique attendu. 
 
Maladie de Steinert 
Jusqu'à 20 % des patients atteints de dystrophies myotoniques 
congénitales ont été rapportés ayant une AMC.  Les limitations 
articulaires sont généralement présentes à plusieurs niveaux 
articulaires comme les hanches, les genoux, les épaules et les 
coudes, souvent sans atteinte de la distalité des membres. 
L’expansion CTG du gène DMPK n’est pas observée avec les 
techniques NGS, et doit donc être demandée de façon ciblée. Cette 
analyse doit être effectuée chez tous les patients atteints d’AMC avec 
hypotonie néonatale sévère. 
 
Amyotrophie spinale infantile 
Malgré l'incidence relativement élevée de l’amyotrophie spinale liée 
aux délétions homozygotes de SMN1, celle-ci reste rarement 
associée à l’AMC. S’il y a une association avec AMC, l’amyotrophie 
spinale se présente sous sa forme la plus sévère, de type 0. La 
facilité de l'analyse génétique et la fréquence des hétérozygotes en 
population générale (1/300 000 en France) devrait conduire à une 
analyse de SMN1/SMN2 dans le cas d'une AMC avec hypotonie 
néonatale sévère. 
 
Syndrome de Prader Willi 
Seulement deux patients avec AMC et syndrome de Prader Willi ont 
été rapportés dans la littérature. L'hypotonie prénatale semble se 
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produire tardivement, à la fin des deuxièmes et troisièmes trimestres 
et pourrait expliquer l’apparition de limitations transitoires et 
réductibles plutôt que de limitations articulaires multiples fixées. Il 
s'agit donc plutôt d'un diagnostic différentiel pour les patients atteints 
d’AMC, dans un contexte d’hypotonie néonatale sévère. 
 

b. Analyse chromosomique sur puce à ADN 
Les données de la littérature montrent que l’analyse chromosomique 
sur puce à ADN (SNP ou CGH array) permet d’identifier une cause 
chromosomique sous-jacente quand l’indication comporte des signes 
en plus de l’AMC tels qu’un déficit intellectuel, des malformations 
congénitales multiples, ou des variants morphologiques. 
En période néonatale, l’évaluation clinique pour distinguer entre une 
forme avec ou sans atteinte centrale associée peut s’avérer difficile. Il 
paraît donc logique de réaliser une ACPA au moindre doute, voire 
systématiquement (consensus d’expert). La place de l’ACPA devra 
être redéfinie selon les capacités de réalisation et d’interprétation du 
séquençage génomique entier (WGS) qui peut également 
diagnostiquer les remaniements chromosomiques. 
 

c. Récepteur de l'acétylcholine (AchR) et anticorps de 
la kinase spécifique du muscle (MuSK) 

La myasthénie maternelle (myasthénie gravis) est une maladie auto-
immune rare (incidence 1-5/ 1.000.000/ an) due au développement 
d'auto-anticorps ciblant principalement l'AchR et plus rarement la 
MuSK ou la protéine 4 liée aux récepteurs des lipoprotéines de basse 
densité (LRP4). La transmission transplacentaire des anticorps 
maternels peut provoquer, dans environ 10 à 15% des cas, une 
affection appelée myasthénie grave néonatale transitoire (TNMG), et 
encore plus rarement une myopathie persistante appelée « syndrome 
d'inactivation de l'AchR fœtal ». Quand ils sont présents, les anticorps 
qui ciblent spécifiquement la sous-unité γ foetale de l'AchR peuvent 
être associés à des cas d'arthrogrypose fœtale, allant des 
contractures légères à une mort périnatale. Le taux d'enfants 
présentant des anomalies squelettiques nés de mères atteintes de 
MG a été récemment estimé jusqu’à 3,9%. La plupart des auteurs 
rapportent une mortalité élevée au cours de la période fœtale ou 
néonatale bien que des contractures légères ou des issues 
favorables soient également décrites. Parmi les patients atteints de 
FADS ou d'AMC, les anticorps maternels contre l'AChR sont 
identifiés dans jusqu’à 7,1% des cas. Concernant les anticorps 
MuSK, des cas d'arthrogrypose n'ont été décrits que chez trois frères 
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et sœurs mais jamais dans de grandes cohortes. Enfin, aucune 
donnée n'a été publiée sur une association entre les anticorps LRP4 
et les enfants atteints d'arthrogrypose. 
Lorsque des anticorps sont mis en évidence chez la mère, le risque 
de récidive pour une grossesse ultérieure semble très élevé. Un 
traitement potentiel, comme une thymectomie maternelle et des 
injections d'immunoglobulines pendant la grossesse, pourrait prévenir 
les récidives. Malgré l'extrême rareté de cette affection, il est donc 
important d’évoquer le diagnostic. La présentation clinique étant 
large, il paraît licite d'envisager ce diagnostic lorsqu'aucun autre 
diagnostic évident n'apparaît, en particulier dans les présentations 
néonatales sévères ou en cas de récidives. Les signes de 
myasthénie gravis chez la mère sont une preuve supplémentaire 
mais ne doivent pas être considérés comme un critère d'exclusion 
s’ils sont absents, car il est courant que les mères soient 
asymptomatiques ou seulement légèrement atteintes. Jusqu'à 
présent, les données de la littérature sont insuffisantes concernant le 
risque vis-à-vis des anticorps MuSK et LRP4. 
Il est raisonnable de réaliser le dosage des anticorps anti-AChR, et 
de conserver le sérum des mères pour de nouvelles explorations 
d'anticorps en cas de forte suspicion clinique et AChR négatif. 
Lorsqu'elle est réalisée, la détection des anticorps anti-AChR doit être 
effectuée chez la mère le plus tôt possible afin de pouvoir établir une 
corrélation claire avec les symptômes du nouveau-né. 
 

d. Enquêtes métaboliques 
Dans le cadre des pathologies métaboliques par déficit énergétique, 
des anomalies touchant la chaîne respiratoire mitochondriale ont été 
associées à des tableaux d’AMC. Dans une étude rétrospective de 
300 patients présentant un déficit enzymatique de la chaîne 
respiratoire avéré, des contractures congénitales ont été rapportées 
chez deux patients et une AMC chez un seul. L’atteinte est 
principalement distale mais peut toutefois être plus généralisée. La 
présentation musculo-squelettique dans des cas de syndrome de 
Leigh a pu faire évoquer une amyoplasie congénitale avant 
l'apparition des symptômes neurologiques. 
L’hydrops fetalis peut conduire à une arthrogrypose. Les formes non 
immunitaires peuvent être expliquées par des maladies lysosomales. 
Dans la maladie de Gaucher avec hydrops foetalis, une 
arthrogrypose a été signalée dans environ 19,5% des cas et conduit 
souvent à la mort périnatale. 



PNDS Arthrogryposes multiples congénitales / Septembre 2021 
28 

 

La plupart des tableaux d’AMC associés à une cause métabolique 
sont dans le spectre des présentations les plus graves avec atteinte 
neurologique centrale et conduisent souvent à une mort périnatale. 
C’est pourquoi nous recommandons d'envisager un bilan 
métabolique uniquement pour les patients avec des présentations 
neurologiques sévères, sur l'avis d'un pédiatre spécialisé dans les 
troubles métaboliques ou neuropédiatre. Le bilan doit comprendre 
des chromatographies des acides aminés sanguins et urinaires, ainsi 
que des acides organiques, le dosage du lactate et du pyruvate, et 
l'ammoniémie. Si un dysfonctionnement de la chaîne respiratoire est 
suspecté, le bilan peut être complété par une IRMc avec 
spectroscopie, et en dernier recours par une biopsie cutanée ou 
musculaire comprenant une étude de la chaîne respiratoire. 
 

e. Investigations moléculaires 
Les investigations moléculaires se font à l’heure actuelle par 
séquençage à haut débit. Le rendement de l’analyse de panels de 
gènes associés à l’AMC dépend de l’orientation clinique initiale, et 
reste relativement élevé, jusqu’à 40-45%.  Le rendement 
diagnostique du WES et du WGS dans un cadre de recherche, sans 
autre analyse génique au préalable, pour les patients atteints d'AMC 
est élevé, jusqu'à plus de 50%. 
 

3.6 Accompagnement psychologique et annonce 
diagnostique 

Il a lieu lors de la découverte de l’arthrogrypose multiple congénitale 
en anténatal ou à la naissance, en début de démarche génétique, en 
amont du test afin de : 

-  Mettre à jour les motivations et les attentes du patient vis-à-
vis du résultat du test génétique 

- Aider le patient à anticiper les conséquences du résultat sur 
les différents aspects de sa vie (familial, social, professionnel, 
identitaire, représentation de son avenir…) 

- Aborder la dimension familiale présente dans le cadre d’une 
mutation génétique : la place de la maladie dans la famille, la 
communication et le soutien intrafamilial autour de ce thème, les 
problématiques de filiation et de culpabilité qui peuvent en découler. 

- Evaluer les ressources internes (stratégies de coping, état 
émotionnel et psychologique, gestion du stress…) et externes du 
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patient (soutien social, familial, par des professionnels, conditions de 
vie, évènements particuliers…). 
Lors de l’annonce du résultat, afin de : 

-  Garantir un espace pour aborder l’impact émotionnel et 
psychologique du diagnostic qui peut faire choc, parfois se 
rapprocher d’un vécu traumatique. 

- S’assurer de la bonne compréhension du patient des 
informations délivrées par le médecin 

- Guider le patient dans la manière d’aborder le sujet avec son 
entourage 

- Accompagner autour de « l’acceptation », du « vivre avec » la 
maladie génétique et de favoriser la projection dans l’avenir 

 
Cette prise en charge psychologique est à destination : 

- Des enfants afin de : 
- Proposer des explications individualisées et en adéquation 

avec leur niveau développemental 
- Garantir un espace individuel d’expression, de se différencier 

des réactions parentales 
- Les impliquer le plus précocement dans la démarche 

génétique, les rendre acteur de la démarche 
 

- Des parents afin de : 
-  Aborder les problématiques familiales, la question de la 

transmission et de la potentielle culpabilité qui en découle 
- Les guider dans la manière d’aborder le sujet avec leur 

enfant, aider à la circulation de la parole au sein de la famille 
- Garantir un espace pour exprimer le vécu et les inquiétudes 

parentales 
- Les aidants familiaux peuvent dans la même mesure 

bénéficier de cet accompagnement 
 

- De la fratrie afin de : 
- Proposer des explications individualisées et en adéquation 

avec leur niveau développemental 
- Garantir un espace d’expression notamment sur les 

problématiques de positionnement dans la famille et la fratrie 
 

- De l’adultes afin de : 
- Garantir un espace d’expression du vécu émotionnel et 

psychologique induit par la pathologie 
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- Avoir un espace de réflexion autour d’un projet parental 
- Accompagner la gestion de la douleur 
- Aborder les inquiétudes sur l’avenir, l’autonomie, le 

vieillissement 

3.7 Conseil génétique 

Le conseil génétique (risque de récurrence) dépend de l’étiologie. En 
conséquence, la stratégie prénatale varie considérablement selon les 
familles et doit être discutée avec le couple en consultation de 
génétique en amont de toute nouvelle grossesse. 

3.7.1 Les différents modes de transmission 

En cas de mutation dans un gène (arthrogryposes distales, ou AMC 
du troisième groupe), le risque de récurrence dépend du mode de 
transmission (autosomique dominant, autosomique récessif ou 
beaucoup plus rarement lié au chromosome X) : 

- Pour les formes autosomiques dominantes, le patient est 
porteur d’une mutation à l’état hétérozygote c’est-à-dire sur l’une des 
2 copies du gène concerné. Ces mutations touchent aussi bien les 
filles que les garçons. 

- Pour les formes autosomiques récessives, le patient est 
porteur de 2 mutations, généralement l’une héritée de son père et 
l’autre de sa mère. On parle d’une mutation à l’état homozygote 
lorsque la mutation est la même sur les 2 copies du gène concerné, 
ou d’un patient hétérozygote composite lorsque les 2 mutations sont 
différentes sur les 2 copies du gène concerné. Ces mutations 
touchent aussi bien les filles que les garçons. 

- Pour les formes récessives liées au chromosome X, les 
garçons ont généralement une atteinte plus sévère que les filles 
puisqu’ils ne portent qu’un seul chromosome X alors que les filles ont 
2 chromosomes X ce qui engendre généralement un phénotype 
moins sévère, une atteinte plus tardive. Il est à noter que certaines 
formes liées au chromosome X se présentent comme des formes 
dominantes liées à l’X avec une atteinte aussi sévère chez les filles 
que chez les garçons. 

3.7.2 Le risque de récurrence 

Dans tous les cas, l’analyse génétique des deux parents est 
indispensable pour définir le risque pour les apparentés et donc pour 
la descendance : 
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- Pour les formes autosomiques dominantes où la mutation 
dans un gène majeur est survenue de novo, ce risque de récidive est 
inférieur à 1% (ce risque résiduel s’explique par le fait qu’une 
anomalie en mosaïque dans la lignée germinale d’un parent ne peut 
jamais être exclue).   

- Pour les formes récessives, si chaque parent porte bien une 
mutation à l’état hétérozygote, le risque de récurrence est de 25%. 

- Pour les rares causes chromosomiques, le risque de récidive 
dépend du type d’anomalie chromosomique identifiée. Généralement, 
il s’agit d’anomalies sporadiques, non héritées des parents, avec un 
risque de récidive inférieur à 1% (ce risque résiduel correspond au 
risque théorique de mosaïque germinale chez l’un des parents). 
En l’absence d’anomalie génétique identifiée, le conseil génétique est 
plus délicat. Si l’un des parents présente des signes cliniques à 
minima, notamment dans les arthrogryposes distales sarcomériques 
ou neurogènes, ce risque paraît plus proche de 50% que de <1%. Si 
l’examen des parents est normal, le risque est généralement estimé 
entre 10 et 15%. 
Pour l’Amyoplasie, à condition que les éventuels diagnostics 
différentiels (notamment pour les formes avec atteinte des membres 
inférieurs seule) et le tableau clinique et d’imagerie soit bien 
compatible, et en l’absence de toute récidive rapportée, le risque de 
récurrence pour une nouvelle grossesse d’un couple ayant déjà eu un 
enfant avec Amyoplasie ou pour une personne porteuse d’une 
Amyoplasie est égale au risque de la population générale. 

3.7.3 Le diagnostic prénatal et préimplantatoire 

Lorsqu’une mutation a été mise en évidence, et que le risque de 
récurrence pour une prochaine grossesse est supérieur au risque de 
la population générale, il est alors possible pour le couple de 
s’orienter vers un diagnostic prénatal ou préimplantatoire. Le dossier 
devra préalablement être discuté au sein d’un comité pluridisciplinaire 
de diagnostic prénatal et en cas de validation, les démarches 
pourront être initiées. 
Dans le cas d’un diagnostic prénatal (DPN), le couple peut mettre en 
route une grossesse naturellement et une analyse génétique sur 
cellules fœtales pourra être proposée, réalisée à partir d’une biopsie 
de villosités choriales ou d’une amniocentèse en fonction du terme de 
la grossesse, des habitudes de la maternité, du souhait des parents. 
Si la mutation est mise en évidence sur ce prélèvement, et si le 
dossier a été validé par le CPDPN, le couple peut s’orienter vers 
l’interruption médicale de la grossesse. 
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Dans le cas d’un diagnostic préimplantatoire (DPI), le couple s’oriente 
vers une procréation médicalement assistée par l’intermédiaire d’une 
fécondation in vitro. Les embryons obtenus sont testés et seuls ceux 
indemnes de l’anomalie génétique détectée sont implantés dans 
l’utérus. En France, il existe 5 centres habilités au diagnostic 
préimplantatoire (Strasbourg, Paris, Montpellier, Nantes et Grenoble). 
Le couple souhaitant faire une demande de DPI doit être adressé 
dans le service de génétique le plus proche de chez eux qui prendra 
alors contact avec l’un des centres. 

3.7.4 L’information à la parentèle 

Depuis 2013, il existe une nouvelle législation concernant 
l’information à la parentèle. En effet, lorsqu’une anomalie génétique 
est mise en évidence et qu’il existe des mesures de prévention et/ou 
qu’un conseil génétique est possible, il y a une obligation légale 
d’informer les apparentés. Le médecin prescripteur des examens 
génétiques doit en informer le patient et parler des modalités 
d’information à la parentèle lors de la consultation de rendu de 
résultat. 
Une information devra être transmise aux apparentés dans le cas où 
l’un des parents est retrouvé porteur, mais également dans les 
formes liées au chromosome X où la mère est retrouvée porteuse de 
l’anomalie génétique afin d’informer les autres femmes 
potentiellement conductrices dans la famille. 
 

4. Prise en charge multidisciplinaire 

4.1 Professionnels impliqués (et modalités de 
coordination) 

La prise en charge est toujours pluridisciplinaire, prolongée de la 
naissance au vieillissement.  Elle relève d’une équipe 
pluridisciplinaire médico chirurgicale (MPR, Chirurgien orthopédiste, 
pédiatre) avec un suivi paramédical comprenant plusieurs 
thérapeutes (classés par ordre alphabétique) : 
- Assistantes sociales 
- Chirurgiens orthopédistes, pédiatrique et adulte 
- Diététiciens 
- Ergothérapeutes 
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- Généticiens 
- Kinésithérapeutes 
- Médecins de la douleur/ algologues 
- Médecins généralistes 
- Médecins de médecine physique et réadaptation  
- Néonatologistes 
- Neurologues 
- Neuropédiatres 
- Obstétriciens 
- Orthophonistes 
- Orthoprothésistes 
- Orthoptistes en fonction de la topographie des lésions et de 
l’étiologie 
- Pneumologues 
- Podo-orthésistes 
- Psychologues 
- Psychomotriciens 
- Radiologues 
- Rhumatologues 
La coordination de la prise en charge peut être assurée par un 
médecin de MPR. 
Chez l’enfant, un suivi pédiatrique est recommandé. Le médecin 
généraliste est souvent moins sollicité pour la prise en charge de 
l’AMC de l’enfant. 
D’autres spécialistes médicaux peuvent intervenir en fonction de l’âge 
et du tableau clinique, dans la prise en charge et la coordination : 
neuropédiatre, neurologue, rhumatologue, pneumologue, médecin du 
centre de la douleur. 

4.2 Prise en charge psychologique 

La prise en charge psychologique est nécessaire tout au long du suivi 
afin d’être en soutien au patient en situation d’errance diagnostique, 
d’accompagner les évolutions dues à la maladie sur le plan de 
l’autonomie, du quotidien, de la perception de soi. Cela permet 
également d’aborder la question de la représentation du corps, les 
changements induits par les déformations, les opérations et enfin 
proposer un accompagnement autour de la douleur. 
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4.3 Evaluation clinique 

4.3.1 Evaluation cutanée 

L’évaluation du tissu cutané permet la recherche de brides et 
palmures qui peuvent limiter les courses articulaires, l’absence de plis 
de flexion qui montre un mouvement très peu réalisé voire absent en 
anténatal et la présence de fossettes. 

4.3.2 Evaluation de la douleur 

Elle sera appréciée par des échelles adaptées à l’âge telles que 
EDIN ou NFCS chez le tout petit, puis l’EVA dès 6 ans. Chez les 
enfants porteurs de mutations PIEZO2 notamment, les phénomènes 
douloureux sont au premier plan et compliquent la prise en charge. 

4.3.3 Evaluation orthopédique 

Les déformations et les amplitudes articulaires doivent être précisées 
par un bilan goniométrique de chaque articulation et dans toutes les 
amplitudes des quatre membres en passif et actif. 
L’examen clinique du rachis recherche une gibbosité évoquant une 
scoliose, une hyperlordose ou anomalie des courbures dans le plan 
sagittal. Il doit être complété par un examen radiographique : 
télémétrie rachis en entier de face et de profil, en position verticale 
dès que l’âge le permet, si possible avec une technologie EOS 
permettant une moindre irradiation du patient. 
L’examen morphologique statique ou passif est renseigné 
comparativement à l’examen actif. 

4.3.4 Evaluation musculaire 

Le testing musculaire analytique est compliqué jusqu’à l’âge de 4-5 
ans. Il est néanmoins possible d’observer si un muscle travaille dans 
toute la course articulaire avec ou sans pesanteur. Pour cela, on peut 
s’inspirer de l’échelle « active movement scale », non validé pour 
l’arthrogrypose, et utiliser la vidéo. Il peut être intéressant de corréler 
ce bilan à l’IRM musculaire (IRMm). 

4.3.5 Evaluation des motricités et de la marche  

L’analyse quantifiée de la marche (AQM) a été utilisée afin 
d’apprécier les troubles de la marche mais les résultats sont assez 
décevants. Ceci est logique car cet outil a été conçu pour analyser un 
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mouvement et tenter de l’améliorer. Toutefois, une analyse vidéo de 
la marche peut être utile pour permettre de déterminer sur quels 
muscles ou articulations focaliser la démarche. De plus, les analyses 
vidéo sur plusieurs années permettent de surveiller la survenue 
d’attitudes vicieuses. 

4.3.6 Evaluation respiratoire 

Le maintien d’une bonne ampliation thoracique est important car le 
thorax est souvent cylindrique avec une majoration de l’enroulement 
des épaules en particulier dans l’Amyoplasie. La mesure de 
l’ampliation thoracique et EFR (dès 6 ans) complètent l’observation 
clinique. 

4.3.7 Evaluation de l’autonomie par des mises en situations 

Il est important d’apprécier des capacités fonctionnelles, en analysant 
les compensations existantes pour évaluer leur efficacité et/ou leur 
côté délétère (prévention secondaire). 
L’autonomie lors des actes essentiels (déplacements, habillage, 
repas ou utilisation des WC etc…), de la vie scolaire et des loisirs est 
évaluée. 

4.3.8 Evaluation de l’environnement 

Il est indispensable d’apprécier l’implication des parents, de la fratrie 
et le retentissement familial de cette maladie : 
-Y a-t-il des aides de surveillance, de stimulation, de substitution 
(AESH, assistante maternelle etc.) ?  
- Où vit l’enfant ?  
- Quel est son environnement au domicile, à l’école ou en d’autres 
lieux ?  
- Cet environnement est-il facilitateur ou sources d’obstacles ? 

4.3.9 Evaluation motricité spontanée et fonctionnelle. 

L’évaluation se fait selon les niveaux d’évolution motrice et l’âge de 
l’enfant. 

4.3.10. Les aides techniques et l’appareillage mises en place 

L’enfant utilise-t-il des orthèses, un fauteuil roulant et dans quelles 
circonstances ? 
Ce bilan complet, particulièrement utile à l’équipe pluridisciplinaire 
pour préciser la prise en charge dans sa globalité, permet de mieux 
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cerner l’enfant et son entourage. Le plan thérapeutique global est à 
proposer avec des objectifs clairs, une description des étapes 
importantes et des traitements à choisir pour y arriver. C’est un 
moment important pour que l’enfant et sa famille adhèrent totalement 
à la prise en charge et ne refusent pas un traitement indispensable 
au moment opportun. Il doit être ajusté selon les atteintes et les 
attentes réalisables pour cet enfant. Il est nécessaire de connaître les 
capacités de la personne afin de proposer des solutions pour 
améliorer l’accès aux activités désirées. L’évaluation fonctionnelle est 
un prérequis indispensable à toute décision chirurgicale (exemple : 
maintenir un effet ténodèse pour conserver des capacités de 
préhension). 

4.3.11. Après la croissance, l’âge adulte 

Même lorsque le mode de vie est stabilisé, il est important d’analyser 
les différentes stratégies mises en place pour identifier et modifier 
celles qui pourraient être délétères sur le long terme dans un objectif 
de confort et d’ergonomie. 
Il faudra prendre en compte la spécificité de la qualité de l’os, des 
évolutions douloureuses qui vont faire perdre les compensations et 
donc l’autonomie. La douleur domine le tableau clinique à côté de la 
gêne fonctionnelle qui peut ainsi s’aggraver. La recherche du 
maintien de l’autonomie et de l’insertion dans une vie sociale la plus 
normale possible est le but à poursuivre. 
Plusieurs scores ont été proposés pour apprécier la qualité de vie ou 
les douleurs dues à l’ostéoporose et à l’arthrose précoce, lombalgies 
ou arthralgies des membres inférieurs (Oswestry Disability Index 
ODI). Ces scores permettent de prendre en compte l’estime de soi et 
le retentissement psychologique de cette maladie et de sa prise en 
charge depuis la naissance. L’anxiété est particulièrement fréquente 
et sous-estimée, de même que la fatigue, les difficultés de la vie 
sexuelle, l’altération de l’estime de soi et le sentiment de solitude. 
Cette prise en charge devra associer un soutien psychologique et des 
aides sociales et sera également médicale. 

4.4 Prise en charge thérapeutique 

La stratégie thérapeutique est élaborée selon les résultats des 
évaluations cliniques (analytiques et fonctionnelles) et d’imagerie. 
Le plan thérapeutique suit une décision collégiale prise après 
concertation multidisciplinaire des différentes équipes. 
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Il s’agit d’une prise en charge complexe médico-chirurgicale et 
paramédicale.  

4.4.1 La prise en charge de l’enfant de la naissance à 2/3 ans 

 

► 4.4.4.1 Les objectifs de la rééducation, de la réadaptation, et 
de la chirurgie 

Le but est de maintenir et/ou acquérir des positions et amplitudes 
correctes et utiles. 
Pour le membre supérieur : obtenir une fonctionnalité maximum avec 
une recherche d’amplitudes. Il faut pouvoir porter la main à la bouche 
pour l’alimentation mais aussi pouvoir atteindre différentes parties du 
corps pour l’hygiène en y associant des préhensions de la main. 
Pour le membre inférieur : rechercher des amplitudes pour la station 
debout avec une stabilité musculaire. Rechercher des amplitudes 
pour une station assise stable et non péjorative pour le rachis.  

► 4.4.1.2 La prise en charge rééducative, orthopédique et 
chirurgicale 

4.4.1.2.1 Rééducation et réadaptation 
La prise en charge rééducative dépend de l’âge de l’enfant et donc 
de son niveau d’évolution motrice. Il est donc important de réévaluer 
régulièrement les possibilités articulaires, musculaires et motrices 
pour réajuster le suivi au plus près des acquisitions de l’enfant. 
La prise en charge ostéo articulaire est dépendante du capital 
musculaire : présence et force des différents groupes. 
Le traitement doit être infra-douloureux, respecter la fatigabilité de 
l’enfant, et la fragilité osseuse en réalisant la mobilisation sous légère 
traction. 

a. Dans les premiers mois de vie 

La priorité est donnée à la récupération articulaire régulièrement 
associée à des postures. 
A cet âge, la kinésithérapie est la plupart du temps quotidienne. Les 
mobilisations concernent toutes les articulations et dans tous les 
mouvements, en insistant sur l’agoniste antagoniste. Il est important, 
par exemple lors du travail de flexion du genou, de ne pas perdre en 
extension afin de conserver les possibilités de verticalisation. Ce 
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travail analytique doit être accompagné de stimulation motrice 
globale. 
Un nourrisson porteur de plâtres par exemple ne peut expérimenter le 
regroupement des 4 membres nécessaire à son développement 
moteur ; un accompagnement en kinésithérapie devra lui permettre 
d’appréhender ces phases clés du développement malgré la lourdeur 
de l’appareillage ou du traitement en place mais aussi un 
apprentissage des différentes positions. Il est important de mettre 
l’enfant à plat ventre lors des séances mais aussi en latéro cubitus. 
Les mobilisations sont associées à des postures. Effectivement, le 
temps de sommeil du tout petit étant très important, cela permet de 
réaliser des appareillages qui peuvent être portés de façon 
systématique et prolongée. 
L’appareillage de posture (attelles, orthèses sur mesure) peut être 
mis en place dès les premiers jours de vie. Il est à renouveler aussi 
souvent que nécessaire selon les gains obtenus et les changements 
de morphologie de l’enfant liés à sa croissance. Le renouvellement 
habituel des appareillages toutes pathologies confondues est prévu 
tous les six mois. Néanmoins ce délai est souvent trop long et ne doit 
pas constituer un frein à la prescription d’un renouvellement plus 
fréquent dans le cadre de l’AMC (par exemple, le renouvellement des 
attelles de mains la première année peut s’imposer jusqu’à une 
fréquence de 15 jours). La collaboration avec l’orthoprothésiste est 
importante en raison de la technicité spécifique de la prise de mesure 
et de la réalisation de ces appareillages.  
La réalisation et l’adaptation sont faites au mieux par un(e) 
ergothérapeute spécialisé(e) en lien avec l’équipe médico 
chirurgicale. Le matériel doit être le plus léger possible, aéré en 
raison de l’hypersudation, (phénomène fréquent dans 
l’arthrogrypose), le plus confortable, et le plus esthétique pour en 
favoriser l’acceptabilité par les parents. Lorsque l’appareillage est 
réalisé sur moulage, la livraison doit avoir lieu dans la mesure du 
possible avec un membre de l’équipe de MPR, si possible le 
prescripteur. 
Les attelles sont utiles aux MS essentiellement mains et poignets, 
voire coudes, et aux MI : pieds, cheville, genoux, hanches. Il est 
nécessaire de préciser le temps de port, l’apprentissage de 
l’installation, la surveillance de la tolérance du port. 
Les temps de sommeil diminuant avec l’âge, le temps de port des 
appareillages doit être adapté et réévalué pour permettre à l’enfant 
des découvertes motrices, une mobilisation et gesticulation 



PNDS Arthrogryposes multiples congénitales / Septembre 2021 
39 

 

spontanée et ainsi un entretien par lui-même de ses mobilités 
articulaires. 
S’il y a des difficultés alimentaires, il est conseillé un premier contact 
avec l’orthophoniste. 
 
Annexe 7 : prise en charge des enfants de 0 à 10 mois 
 

b. Passés les premiers mois de vie 

La rééducation doit prendre en compte et respecter le développement 
neuro moteur du nourrisson autant que la déformation articulaire, en 
partant d’un travail moteur global pour arriver à un travail analytique. 
C’est à ce moment que le suivi peut s’étoffer de séances de 
psychomotricité. 
La prise en charge des membres inférieurs a pour objectif la 
verticalisation et la déambulation. 
Cette possibilité de déambulation n’est pas liée à l’importance des 
déformations à la naissance. Elle sera possible si les flessums de 
hanches sont inférieurs à 30° et ceux des genoux à 20° ; à condition 
que les facteurs musculaires et neurologiques la permettent 
également. 
Pour la prise en charge des membres supérieurs le but est d’obtenir 
une autonomie dans la vie quotidienne avec au minimum l’acquisition 
du « main-bouche » d’un membre supérieur et du « main-périnée » 
de l’autre, en sachant que même une mobilité passive peut être utile. 
Ces mouvements de grandes amplitudes doivent être couplés avec 
des recherches de capacités de préhension globale et d’opposition 
du pouce. 
La rééducation sera axée sur la mobilisation des articulations afin de 
maintenir la mobilité existante ou améliorer le mouvement 
fonctionnellement utile. Les principes restant les mêmes que lors des 
premiers mois de vie. 
Pour l’Amyoplasie, au niveau de l’épaule, il faudra maintenir la 
mobilité présente et insister sur la rotation externe afin de ne pas 
aggraver la position globale du membre en rotation interne. Le coude 
est le plus souvent en extension car le biceps brachial est absent 
alors que le triceps brachial est actif. Il est plus rarement en flexion si 
le triceps brachial est absent ou peu actif. La mobilisation en flexion 
est primordiale, au moins d’un côté. La supination doit également être 
travaillée pour permettre une orientation fonctionnelle de la main. 
Au niveau du poignet, de la main et des doigts, la déformation type 
main bote ulnaire et flexion du poignet, des doigts avec pouce 
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adductus, va compromettre la préhension. Il est nécessaire de lutter 
contre l’ensemble de ces déformations en insistant sur la réaxation 
du poignet, l’écartement de la première commissure, l'enroulement 
des doigts, surtout des 3 et 4èmes doigts qui ont peu d’extension 
active. Il est rare d’avoir des déformations strictement symétriques ce 
qui doit obliger à s’adapter en fonction de la sévérité de la 
déformation. 
La mobilisation quotidienne en décoaptation articulaire reste 
primordiale, à laquelle il est important d’associer un travail analytique 
musculaire : montrer à l’enfant dans quelles conditions il peut faire 
certains mouvements, mettre en avant ses capacités de mouvements 
en apesanteur. 
Au niveau des hanches, l’objectif est d’obtenir une course articulaire 
avec une extension à 0° et une flexion à 90°, indispensable à la 
station debout et la station assise stable pieds au sol. L’abduction de 
hanche doit être au moins à 30° pour une station assise sur les 
toilettes. 
Au niveau des genoux l’objectif est d’obtenir une flexion à 90° et une 
extension à 180° toujours pour la station assise et la position debout 
sans limiter le périmètre de marche. 
Au niveau de la cheville, l’objectif est d’obtenir une flexion dorsale à 
90° et une extension maximum de la métatarso-phalangienne de 
l’hallux. 
La stimulation musculaire analytique est à utiliser notamment dans 
l’Amyoplasie car les fibres musculaires existantes sont normales. Il 
est plus compliqué chez l’enfant mais reste possible (travail 
assis/debout, renforcement quadriceps et fessiers++). Le travail 
musculaire doit insister sur les courses utiles comme la fin 
d’extension de hanche pour une bonne station debout et un travail en 
statique des moyens fessiers pour stabiliser le bassin. Il est possible 
d’utiliser la balnéothérapie ou les exosquelettes permettant le travail 
en apesanteur. Il sera associé un travail d’endurance grâce au jeu, 
aux obstacles, aux roulades, à la marche ou aux déplacements en 
terrains stables et instables, idéalement coordonné par un enseignant 
en Activité Physique Adaptée (APA). 
L’enfant va développer des mouvements de compensation pour 
utiliser au maximum ses possibilités. Il faudra les respecter et les 
prendre en compte. 
L’adaptation de l’enfant est particulièrement étonnante en cas 
d’utilisation de la bouche ou des pieds pour la préhension. 
Certaines compensations sont parfois à modérer car si elles sont 
fonctionnelles dans l’enfance, elles peuvent aussi entraîner des 
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surcharges localisées qui seront source d’usure précoce à l’âge 
adulte comme la surutilisation du rachis et l’hyperlordose venant 
compenser une raideur de la ceinture scapulaire par exemple. Il sera 
utile de proposer des aides techniques complémentaires en présence 
d’un mouvement potentiellement délétère dans les 15 ou 20 ans. Ces 
adaptations sont à mettre en place le plus rapidement possible au 
domicile pour qu’elles s’intègrent au quotidien. 
L’obtention d’une station assise stable (8 à 9 mois) est une étape 
importante pour utiliser les membres supérieurs et passer à une 
position sociale le regard de face. 
Le travail passif et actif est couplé à des stimulations motrices 
globales pour améliorer le schéma moteur. Effectivement à cet âge 
les acquisitions motrices sont nombreuses. 
L’appareillage est utilisé de façon privilégiée sur les temps de 
sommeil, sauf pour l’appareillage de la main ou certaines attelles de 
fonction. Ces dernières peuvent en effet permettre une bonne 
position des doigts pour une prise efficace et non délétère au niveau 
articulaire. 
Il est important de favoriser tous types de déplacements autonomes 
avec ou sans aides techniques. 
Il est nécessaire de démarrer l’utilisation d’aides techniques pour 
favoriser le jeu, le développement psychomoteur et les activités de la 
vie quotidienne (flotteur, suspension de membre supérieur). 
Un bilan orthophonique est utile afin d’évaluer les fonctions oro-
faciales : oralité, déglutition, mastication, articulation, praxies bucco-
faciales… et envisager si besoin un suivi. 
Si des difficultés de langage sont perçues, un bilan de la 
communication et du langage est également conseillé. 
Annexe 7 : prise en charge des enfants de 0 à 10 mois 
Annexe 8 : prise en charge des enfants de 10 mois à 3 ans 

4.4.1.2.2 Chirurgie 
a. Membres supérieurs  

La chirurgie a une place limitée. La première possibilité chirurgicale à 
discuter est la libération postérieure du coude, capsulotomie 
postérieure complétée par une plastie V-Y du tendon tricipital, pour 
améliorer la flexion. Elle sera réalisée précocement avant l’âge de 2 
ans. La chirurgie de transfert pour ranimer une flexion active du 
coude doit prendre en considération la qualité du triceps brachial. En 
effet, il est impératif d’avoir une force de flexion compensée par la 
même force d’extension sous peine d’avoir l’une ou l’autre des 
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positions qui domine. Il est ainsi possible d’associer un hémitransfert 
du triceps brachial (son chef le plus long) sur la tubérosité bicipitale. 
Ce transfert est possible si la flexion passive du coude est suffisante 
pour porter la main à la bouche. Le transfert du triceps brachial en 
entier ou du grand dorsal est contre-indiqué car va entraîner un 
flessum progressif du coude. Cela aurait des conséquences 
fonctionnelles au long cours (alimentation, toilette…). 
L’enraidissement en flexion est fréquent et s’installe sur le long terme. 
Il est difficile d’émettre des recommandations du fait du faible recul, 
des types d’interventions multiples, et des constellations individuelles 
morphologiques, mais le principe d’équilibre agoniste-antagoniste doit 
être respecté. 
 

b. Membres inférieurs 

Les pieds et les chevilles peuvent être déformés et raides en varus 
équin, ou en pied convexe le plus souvent. Dans le premier cas, la 
méthode de Ponseti est à utiliser avec ténotomie systématique du 
tendon d’Achille qui pourra être répétée si nécessaire. Il faudra 
cependant l’adapter pour ne pas induire un flessum de genou trop 
important par la position en flexion du genou des plâtres qui ne 
pourrait pas être récupéré. Devant la raideur et la difficulté à corriger 
ces pieds, avec un taux de récidives important, le port des plâtres 
peut être prolongé. Le relais par des attelles fémoro-pédieuses, si 
possible en extension du genou, est indispensable. Les attelles type 
Denis-Browne sont d’utilisation illogique car leur principe est fondé 
sur une auto-rééducation par le mouvement. 
En cas de pied convexe, une méthode orthopédique est à 
entreprendre même si elle est difficile à réaliser et présente des 
résultats incertains. Elle doit permettre la détorsion progressive du 
médio pied pour réduire la luxation dorsale du naviculaire. 
La chirurgie des pieds sera fréquente afin de corriger les récidives de 
pied varus-équin ou pour correction d’un pied convexe  
Les genoux, en flessum ou recurvatum, sont à mobiliser pour obtenir 
le maximum d’extension pour la déambulation et de flexion pour une 
station assise confortable. Le gain des manipulations doit être 
maintenu par des attelles de posture. 
Les hanches sont régulièrement luxées. En cas de luxation bilatérale, 
la bonne tolérance de cet état ne justifie pas une réduction. En cas 
d’échec de la réduction ou de récidive de luxation, d’un ou des deux 
côtés, la chirurgie est grevée de complications qui peuvent être 
catastrophiques avec nécrose céphalique et arthrose précoce au-
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dessus de toute thérapeutique satisfaisante. Il est donc prudent de ne 
pas opérer les luxations bilatérales de hanche. La rééducation et la 
mobilisation en kinésithérapie seront entreprises pour maintenir ou 
améliorer leurs amplitudes. En cas de luxation unilatérale, la 
réduction chirurgicale de la hanche luxée doit s’envisager dès l’âge 
de 9 mois. La rééducation doit insister sur la flexion-extension dans le 
but de permettre les stations assise et debout. 
 
Annexe 8 : prise en charge des enfants de 10 mois à 3 ans 

4.4.2 La prise en charge de l’enfant de 2/3 ans à la fin de la 
croissance osseuse 

 

► 4.4.2.1 Les objectifs de la rééducation et de la réadaptation, 
et chirurgicaux. 

A cet âge, il est nécessaire de réaliser un bilan analytique des 
rétractions, des déformations et de la motricité, d’apprécier les 
phénomènes douloureux, les performances, les compensations 
fonctionnelles et les habitudes de vie pour préciser la prise en 
charge. La plupart de ces enfants ont des fonctions intellectuelles non 
altérées, ce qui demande d’intégrer un programme scolaire le plus 
classique possible. 
Le but est de maintenir/ gagner des positions et amplitudes correctes 
et surtout utiles. 

- Pour le membre supérieur : obtenir une fonctionnalité 
maximum avec une recherche d’amplitudes. Il faut pouvoir 
porter la main à la bouche pour l’alimentation mais aussi 
pouvoir atteindre différentes parties du corps pour l’hygiène en 
y associant des préhensions de la main. 
- Pour le membre inférieur : Rechercher des amplitudes pour 
la station debout avec une stabilité musculaire. Rechercher 
des amplitudes pour une station assise stable et non 
péjorative pour le rachis.  

Les objectifs et les grandes lignes de traitement restent les mêmes. 
- Maintien des courses articulaires obtenues dans la petite 

enfance. Lutte contre les rétractions. 
- Stimulation de la motricité analytique et globale. 
- Prise en charge de la douleur  
- Lutte contre les rétractions et le retentissement de la 

croissance 
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- Développement de l’autonomie en fonction de l’âge 
(déplacements, soins corporel, rep etc) 

- Participation sociale (intégration scolaire). 
- Prévention des attitudes vicieuses. 

► 4.4.2.2 La prise en charge rééducative, orthopédique et 
chirurgicale 

4.4.2.2.1. Rééducation et réadaptation 
La kinésithérapie, l’ergothérapie, l’activité physique adaptée et 
l’appareillage sont au premier plan (sans oublier la psychomotricité et 
l’orthophonie en fonction des besoins). Leurs moyens d’action sont 
principalement : 

- Une surveillance goniométrique rigoureuse et régulière 
- La mobilisation passive sous décoaptation 
- La stimulation motrice 
- La poursuite de l’appareillage 

Le cahier des charges de ces attelles impose de pouvoir disposer des 
avancées techniques (matériau thermoformable type Turtle, verrou 
d’articulation type Ultraflex). 

- Le travail musculaire analytique et global avec et sans 
pesanteur. 

- Le travail de la coordination et de la fonction motrice. 
- Les mises en situation, avec et sans aides techniques. 
- L’intégration scolaire : l’accompagnement de la scolarité est 
indispensable. Le plus souvent ces enfants n’ont pas de 
troubles cognitifs. Il est indispensable de les faire bénéficier 
des moyens matériels et humains leur permettant des 
acquisitions de compétences dans un objectif professionnel. 
- Favoriser tous types de déplacements autonomes avec ou 

sans aides techniques : 
Même chez l’enfant déambulant, le périmètre de marche est souvent 
limité. 
A chaque étape, que ce soit pour participer à l’acquisition du 
déplacement ou le compenser, on peut envisager différentes aides : 
planches à roulettes pour favoriser le ramper, crawlers pour les 
quatre pattes, flèches, fauteuils roulants manuels, électriques, 
scooter électrique. 
La famille doit bénéficier d’aides telles qu’une poussette spécialisée. 
Le développement actuel des moyens de déplacements électriques 
tout public, tels que trottinettes électriques, hoverboard avec ou sans 
siège etc modifient les demandes des familles. Tout en tenant 
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compte de cette envie de s’orienter vers du matériel non médical, il 
faut veiller à étudier la sécurité et l’autonomie d’utilisation de ces 
produits. L’objectif de toutes ces aides techniques est de faciliter le 
développement psychique et neurocognitif par l’aide aux 
déplacements, aux activités scolaires, à la vie quotidienne etc. La 
rééducation sera facilitée par la co-construction des objectifs avec 
l’enfant et sa famille. Les activités adaptées comme le handisport 
sont les bienvenues. 
Une prévention des troubles secondaires aux compensations doit 
être mise en place. Si certaines compensations spontanées 
permettent l’acquisition d’une autonomie dans la petite enfance, elles 
peuvent à long terme engendrer des douleurs. Il est donc important le 
plus tôt possible de mettre en place des aides techniques, à domicile, 
qui limiteront ou remplaceront ces sollicitations. Effectivement, la 
réalisation d’un mouvement pluri quotidien dans des conditions 
délétères de compensations, peut être néfaste à moyen terme. Il est 
donc indispensable d’intégrer au plus tôt les aides techniques qui 
protègent les articulations et le rachis et limitent les douleurs qui en 
découlent. 
Le dossier social et MDPH est à constituer avec les services sociaux 
pour l’acquisition d’aides techniques, humaines et la formalisation des 
aides à la scolarité. 
L’évaluation orthophonique est poursuivie ou instaurée et prend en 
compte les fonctions oro-faciales : oralité, déglutition, mastication, 
articulation, praxies bucco-faciales et débouchera si besoin sur un 
suivi. 
Si des difficultés de langage sont perçues, un bilan de la 
communication et du langage est également conseillé. 

4.4.2.2.2. Chirurgie 
a. Membres supérieurs 

Une ostéotomie de rotation externe de l’humérus, afin de placer la 
main dans un plan plus fonctionnel est possible. De bons résultats 
ont été obtenus à long terme suite à la réalisation de l’ostéotomie du 
carpe pour la correction de la flexion du poignet afin de conserver le 
maximum de mobilité utile voire indispensable à toute adaptation. 
L’arthrodèse du poignet doit être prohibée car donne de très mauvais 
résultats. 
 

b. Membres inférieurs 
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Dans cette tranche d’âge, il y a peu d’indication de chirurgie 
complémentaire, même d’ostéotomie de dérotation ou 
multidirectionnelle. 
Pour les genoux, la chirurgie doit permettre de maintenir ou retrouver 
le maximum d’extension pour la déambulation. Il est préférable de 
réaliser des ostéotomies d’extension en cas de flessum > 40° pour 
les déambulants, associées à une ténectomie ou à une désinsertion 
des ischio-jambiers plutôt qu’à un allongement. En effet, ces muscles 
sont généralement fibreux sans valeur fonctionnelle. L’IRM 
musculaire permet de préciser leur état. Le port d’attelles en post 
opératoire est un élément important de la réussite chirurgicale à long 
terme et ce port doit être prolongé au moins 6 mois. Cette 
intervention est possible dès le plus jeune âge avec un risque de 
perte de correction si l’intervention est réalisée très précocement 
avant 3 ans et la possibilité d’une deuxième intervention en période 
péri-pubertaire. Il est parfois nécessaire d’effectuer une correction 
progressive au niveau des genoux, parfois associée à celle des 
chevilles, par fixateur externe circulaire. 
Pour les chevilles et les pieds, la chirurgie est fréquente. Elle doit 
permettre un appui le plus plantigrade possible. Elle fait appel à des 
libérations postérieures extensives avec ténectomie et capsulotomie 
large. Le tendon d’Achille doit être réséqué sur 2 à 3 cm, de même 
pour le flexor hallucis longus, le flexor digitorum longus ou les 
tendons fibulaires. 
En fin de croissance, une chirurgie osseuse sera la seule possibilité 
au niveau du tarse avec la talectomie ou la triple arthrodèse. 
L’immobilisation post-opératoire sera prolongée, avec une 
surveillance toute particulière devant le risque élevé d’escarres. 
Il faut rester modeste dans les ambitions thérapeutiques et savoir ne 
pas corriger les déformations osseuses secondaires, en particulier les 
troubles rotatoires. Ils sont utiles à l’adaptation fonctionnelle. 
 

c. Rachis 

La surveillance rachidienne est importante chez ces enfants et doit 
être systématique. En effet, de nombreuses compensations, souvent 
asymétriques, peuvent entraîner des tensions musculo-squelettiques 
et des douleurs. Pour protéger le rachis lors de la position assise, une 
flexion des hanches de 100° au minimum est nécessaire. La scoliose 
est de prise en charge difficile car le traitement orthopédique est peu 
efficace et la chirurgie doit être réalisée dès que la croissance 
restante le permet, soit à la fermeture du cartilage en « Y ». Elle n’est 
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malheureusement pas toujours possible. L’installation en position 
assise devra alors prendre cette donnée en compte.  
En cas d’absence de déambulation et/ou de bassin oblique, 
l’instrumentation doit descendre jusqu’au bassin afin de corriger le 
bassin oblique. Cette chirurgie est difficile car étendue sur un rachis 
raide.  
Cette chirurgie sera au mieux réalisée par des équipes 
pluridisciplinaires. 
 

d. Cas particulier des fractures 

En cas de fractures, il est important de bien analyser la situation 
globale du patient et de connaître ses adaptations fonctionnelles. 
L’immobilisation devra être pensée et réalisée pour traiter la fracture 
mais aussi et surtout pour ne pas rajouter un déficit par une raideur 
inadaptée ou un déplacement de la mobilité utile. La réduction doit 
être parfaite donc préférentiellement chirurgicale, car une 
modification d’angulation de 10° peut perturber le peu de mouvement 
utile ou modifier les adaptations acquises. 
Annexe 9 : prise en charge des enfants de 3 ans à la fin de la 
croissance 

4.4.3 Après la croissance / âge adulte 

► 4.4.3.1 Les objectifs de la rééducation et de la réadaptation, 
et chirurgicaux 

Les objectifs principaux sont la lutte contre la douleur et 
l’enraidissement, le maintien de l’autonomie. 
Les moyens mis en œuvre sont : 

- La conservation de séances de kinésithérapie d’entretien 
(massages, mobilisations manuelles …) 
- La physiothérapie sédative 
- La balnéothérapie : Permet un travail en apesanteur, 

participe à la sédation des phénomènes douloureux dans un contexte 
ludique. 

- Les infiltrations de cortisone, voire d’acide hyaluronique. 
- Les cures thermales 
- Handisport : l’activité sportive adaptée participe pleinement 

aux développements des capacités articulaires, musculaires, 
cardiopulmonaire et relationnelle. 
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- L’évaluation de l’environnement architectural et humain et 
adaptations des différents postes (domicile [cuisine, salle de bain ; 
rangements], lieu professionnel, véhicule). 

- Les aides techniques : Fauteuils roulants pour grands trajets, 
exosquelette. 

- L’appareillage : voir l’appareillage nocturne pour l’aspect 
antalgique et repos. 

- Le dossier social : ALD et dossier MDPH (aides techniques, 
aménagements, tierce personne, reconnaissance de travailleur 
handicapé, aménagement du poste de travail.) 

► 4.4.3.2 La prise en charge rééducative, orthopédique et 
chirurgicale 

4.4.3.2.1. Rééducation et réadaptation 
La question du maintien de la déambulation se pose. Une 
classification en cinq types pour le pronostic de déambulation à l’âge 
adulte a été proposée. Il faudra maintenir cette possibilité de 
déambulation afin que chaque patient puisse s’en servir dans sa vie 
familiale et sociale à côté des aides. Même une simple déambulation 
d’intérieur permet une certaine autonomie au sein de sa famille, ce 
qui est important pour l’équilibre de tous. 
L’état des membres supérieurs pour aider la déambulation est un 
sujet majeur. Une intervention chirurgicale ne devra pas provoquer 
une perte de fonction et de force au niveau des membres supérieurs, 
au risque de compromettre la déambulation et donc l’autonomie. La 
fonctionnalité du membre supérieur est très liée au degré 
d’autonomie et devra être conservée voire améliorée grâce à des 
aides techniques, proposées dans le meilleur des cas, avant la perte 
de l’autonomie. 
De même pour le membre inférieur, les chaussures orthopédiques, 
fauteuil électrique ou aide humaine devront être discutées. Il est 
inutile de proposer un fauteuil roulant manuel qui va finir d’épuiser les 
épaules. Mieux vaut alors proposer des aides électriques au 
déplacement, voire une aide humaine surtout dans les atteintes du 
membre supérieur. L’obésité compliquera la situation en diminuant 
l’autonomie fonctionnelle et rendant difficile la réalisation et 
l’utilisation des aides techniques. 

4.4.3.2.2. Chirurgie 
Chez l’adulte, les indications chirurgicales sont rares. Celles-ci 
concentrent principalement la prise en charge des douleurs et des 
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fractures. Elles exigent une réflexion et une discussion avec le patient 
en équipe pluridisciplinaire puisqu’elles risquent de changer les 
habitudes et compensations fonctionnelles. Il faudra privilégier 
l’arthrodèse pour retrouver l’indolence, à la recherche de la mobilité 
qui ne sera jamais meilleure après chirurgie. La pose de prothèse 
totale de hanche ou, plus rarement de genou, est très difficile et 
nécessite de large résection capsulo-ligamentaire, afin de bien 
positionner l’implant mais aucunement dans un but d’améliorer la 
mobilité. La récupération de l’état antérieur sera lente. 
Pour le rachis, l’arthrose et la dégénérescence discale donnent les 
mêmes effets, douleurs, sciatalgies et déséquilibre, mais plus 
précocement que dans la population générale. La chirurgie peut 
apporter une solution. Cela est également vrai au niveau du rachis 
cervical avec la même sanction chirurgicale. 
Annexe 10 : prise en charge des patients de la fin de la croissance au 
jeune adulte. 
Annexe 11 : prise en charge du patient adulte 

4.5. La prise en charge anesthésique 

Du fait des déformations articulaires et du risque de scoliose, les 
personnes atteintes d’AMC sont souvent exposés à des interventions 
chirurgicales. Selon les études et les causes sous-jacentes, le 
nombre d’interventions chirurgicales varient de 0 à plusieurs dizaines.  
La préparation du geste anesthésique est indispensable pour le bon 
déroulement avant toute intervention. Plusieurs éléments sont à 
prendre en considération en présence d’une AMC. 
La difficulté de l’abord veineux est liée au faible capital veineux 
périphérique probablement en lien avec l’atrophie musculaire, et liée 
aux trajectoires régulièrement inhabituelles en lien avec l’a-/ 
hypokinésie fœtale. L’accès veineux est significativement plus 
complexe comparé à des personnes sans AMC (odds ration jusqu’à 
OR = 8,1). Un temps supplémentaire pour la préparation du patient 
avant l’intervention est donc indispensable. 
La difficulté de l’abord des voies respiratoires et de l’intubation est 
liée à la limitation de l’ouverture buccale et/ ou de la limitation de 
l’extension cervicale. Une ventilation au masque ou au masque 
laryngé est possible pour les interventions courtes, ou pour préparer 
l’intubation. 
La difficulté de positionnement sur la table opératoire est en lien avec 
les déformations articulaires. 
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 Le risque théorique d’hyperthermie maligne ou d’état 
hypermétabolique en cas de cause musculaire sous-jacente est 
parfois évoqué. Ce risque d’hyperthermie maligne semble cependant 
très faible de façon générale pour les personnes atteintes d’AMC 
même si les données de la littérature restent relativement peu 
fournies. Quelques patients ont été rapportés ayant fait des épisodes 
hypermétaboliques avérés. En cas de confirmation moléculaire 
d’une cause musculaire de type myopathie congénitale, ou en cas de 
diagnostic clinique d’une forme myogène, il apparaît donc plus 
prudent de recourir à des protocoles anesthésiques sans substances 
halogénées ou à des anesthésies loco-régionales. 

4.6. Éducation thérapeutique et modification du mode 
de vie (au cas par cas) 

L’éducation thérapeutique peut commencer dès le plus jeune âge 
avec les parents pour les conforter dans leurs capacités à prendre 
soin de leur enfant. 
Elle se poursuit de façon personnalisée en fonction des objectifs de 
vie de l’enfant puis de la personne adulte. Elle fait aussi partie 
intégrante de la consultation du médecin MPR. 
Chez l’adulte, c’est aussi la prise en charge ostéo articulaire au long 
cours du patient qu’il faut considérer. 
Un programme d’éducation thérapeutique spécifique à 
l’arthrogrypose a été déposé à l’ARS. Il propose différents modules. 

a) Un module pour les enfants atteints et leurs parents, en 
groupe. 

b) Un module surtout axé sur la génétique et la compréhension 
de la maladie adaptée à l’âge de l’enfant. 

c) Des modules axés sur la rééducation et la réadaptation 
adaptés en groupe d’âge. 

Les groupes sont composés en fonction de l’âge : 
- 0-5 ans : porter et jouer avec son enfant tout en le 

stimulant dans différentes positions. Comprendre les 
bénéfices de l’appareillage et l’accepter 

- 6-12 ans : apprendre à l’enfant à participer à son entretien 
articulaire et musculaire. Initiation à l’ergonomie, 
familiarisation avec les aides techniques. Revoir l’intérêt 
de l’appareillage au long court. 
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- 13-18 ans : devenir indépendant en participant aux 
décisions concernant sa santé. 

Pour les adultes, en individuel ou en groupe :  
a) Un module surtout axé sur la génétique, permettant au patient 

de faire le point sur ses connaissances de l’AMC et sur son 
aisance à en parler 

b) Deux modules de réflexion centrés sur la douleur et la fatigue  
c) Un module axé sur le vieillissement. 

Les patients peuvent bénéficier par ailleurs de programmes 
d’éducation thérapeutique créés pour des patients porteurs d’une 
maladie chronique axés sur la prise en charge de la douleur, de 
l’économie articulaire. 

4.7. Prise en charge scolaire et médico-sociale 

L’éducation est primordiale. Des dispositions doivent être prises pour 
que les enfants atteints d’AMC puissent bénéficier d’une scolarisation 
en milieu ordinaire. Il est tout d’abord nécessaire d’informer les 
personnels ayant en charge le suivi éducatif de l’enfant, de son 
handicap moteur, permettant de prendre des mesures qui 
amélioreront le quotidien.  
Chaque patient a besoin d’une adaptation personnalisée. Le lien avec 
l’équipe de MPR (kinésithérapeute, ergothérapeute) est 
indispensable. Il faudra analyser, entre autres, l’installation assise en 
classe, les déplacements et transferts en classe et dans l’institution, 
l’accessibilité et utilisation des différents locaux (cantine, toilettes 
etc.), la tenue de crayon et autres outils scolaires, limiter le port de 
charges lourdes (double jeu de livres, la présence d’une AESH etc.). 
L’emploi du temps de l’enfant pourra être aménagé pour permettre 
des temps de prise en charge rééducative. 
La loi n° 2005-102 du 11 février 2005 a créé dans chaque 
département une Maison Départementale des Personnes 
Handicapées (MDPH) en vue de constituer un guichet unique pour 
accompagner les personnes handicapées dans tous les domaines de 
leur vie, quelle que soient leur âge et leur situation : enfants en âge 
d’être scolarisés, adultes souhaitant trouver une activité 
professionnelle. 
Les personnes atteintes d’AMC peuvent déposer un dossier auprès 
de la MDPH de leur département pour faire reconnaître leur 
handicap. Après examen du dossier, la Commission des Droits et de 
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l’Autonomie des Personnes Handicapées (CDAPH) peut décider 
l’attribution d’aides pour la prise en charge des frais relatifs à l’AMC 
de l’enfant : Allocation d’Education de l’Enfant Handicapé (AEEH) et 
Prestation de Compensation du Handicap (PCH). Les adultes atteints 
d’AMC peuvent déposer une demande de reconnaissance de la 
qualité de travailleur handicapé (RQTH) auprès de la MDPH.  
Dans certains cas, les adultes atteints d’AMC peuvent prétendre à 
toucher l’Allocation Adulte Handicapé (AAH).  

4.8. Recours aux associations de patients 

Le recours aux associations de patients doit être systématiquement 
proposé en consultation. Le choix de les contacter et quand reste à la 
discrétion du patient et de sa famille. Les associations peuvent 
participer activement à l’éducation thérapeutique en informant, 
orientant, aidant, soutenant le patient et ses proches. Les 
associations favorisent les échanges entre des familles touchées par 
une même maladie ou groupe de maladies en leur donnant la 
possibilité de partager autour d’un même vécu quotidien, mais aussi 
avec des médecins et/ou des accompagnants professionnels. 
Il existe une association pour les personnes atteintes d’arthrogrypose 
multiple congénitale en France, l’Association Alliance Arthrogrypose 
http://www.arthrogrypose.fr/. 
Des associations existent dans d’autres pays, notamment anglo-
saxons. 

5. Suivi 
Comme toute pathologie congénitale, la prise en charge sera 
intensive de la période néonatale à la fin de la croissance. Un suivi 
doit ensuite être envisagé tout au long de la vie d’adulte. 

5.1. Objectifs 

A l’âge adulte les objectifs deviennent le maintien des acquis, le suivi 
des éventuelles régressions, la prise en charge de la douleur, et la 
poursuite de la recherche des compensations pour une participation 
sociale de qualité. 
La prise en charge des lésions associées neurologiques et en 
particulier comitiales est indispensable. Elle participe à limiter le 
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surhandicap et développer les compétences. Le suivi neurologique 
est alors souvent plus épisodique mais doit persister. 

5.2. Professionnels impliqués, coordination et suivi de 
proximité 

Sur le plan médical, ces patients doivent avoir une équipe de MPR de 
référence (médecin MPR, kinésithérapeute, ergothérapeute, 
orthophoniste, psychomotricien) qui assure la coordination des soins, 
en lien avec les professionnels de rééducation de proximité : 

- Le kinésithérapeute libéral est au premier plan que ce soit 
dans le développement des acquisitions durant l’enfance que dans le 
maintien des acquis des capacités musculo-squelettique tout au long 
de la vie.  

- L’ergothérapeute libéral intervient si besoin à domicile. 
- L’orthophoniste intervient pour la surveillance de la motricité 

linguale et buccale, les troubles de la déglutition, la surveillance 
musculaire de la mastication, et de la surveillance de la mise en place 
de la communication et du langage. 

- Le psychomotricien travaille autour du schéma et du vécu 
corporel. 
Pour certaines formes d’AMC, un suivi pneumologique sera à mettre 
en place dès l’enfance. 
A la fin de l’adolescence, une préparation progressive de la transition 
vers le secteur adulte doit être organisée afin d’identifier les 
structures de rééducation adulte proposant une prise en charge 
multidisciplinaire.  
A l’âge adulte, un rhumatologue peut intervenir pour le suivi ostéo-
articulaire, et si besoin un chirurgien orthopédique. Les interventions 
chirurgicales de l’âge adulte doivent être suivies de séjours prolongés 
autant que de besoin en centre de rééducation compte tenu du 
contexte musculo-squelettique spécifique. 
Le médecin traitant assure le suivi de l’ALD chez l’adulte. Il est 
souvent le premier sollicité pour les problèmes douloureux. Il doit 
pouvoir être soutenu dans la PEC compte tenu de la spécificité de 
l’atteinte. 
Le dépistage et la prise en charge de la douleur est un impératif, en 
lien avec un centre de la douleur. 
Le rythme, type et contenu des consultations est fonction de la 
gravité initiale, de l’altération des compétences et du vieillissement 
propre à chaque patient. 
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L’éducation thérapeutique en séance individuelle ou de groupe doit 
garder toute sa place, permettant de reprendre conscience de 
l’importance du travail personnel : entretien articulaire, port des 
attelles. La pratique handisport doit être encouragée tout au long de 
la vie. 
Les patients adultes doivent bénéficier d’un suivi régulier. La prise en 
charge au quotidien est parfois plus difficile à organiser à cet âge. 
Des séjours en centre de rééducation ou en centre thermal peuvent 
compléter cette prise en charge. 

5.3 Carte d’urgence 

Le centre de référence CHUGA mène une réflexion sur les items 
pertinents à faire figurer sur une carte d’urgence pour les personnes 
atteintes d’AMC. 
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Annexe 2. Coordonnées du centre de 
référence, des filières et de 
l’association de patients 

 
1 – Le centre de référence coordonnateur du PNDS  
CHU de Grenoble Alpes, Hôpital Couple Enfant 
Quai Yermoloff 
CS 10217 
38043 Grenoble Cedex 9 
 
2 – Les filières  
AnDDi-Rares – Filière nationale de santé maladies rares 
Anomalies de Développement et Déficience Intellectuelle  
Coordinatrice nationale: Pr Laurence FAIVRE  
Téléphone : 03 80 29 53 13  
Courriel : anddi-rares@chu-dijon.fr  
Site Internet : http://anddi-rares.org/annuaire/centres-de-reference-et-
de-competences.html  
FILNEMUS – Filière nationale de santé maladies rares 
Neuromusculaires 
Coordonateur national : Pr Shahram ATTARIAN 
Téléphone: 04 91 38 73 68 
Courriel : FiliereFILNEMUS@ap-hm.fr 
Site Internet : https://www.filnemus.fr/ 
 
3 – L’association de patients 
Association Alliance Arthrogrypose 
Courrier : contact2020@arthrogrypose.fr 
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Annexe 3. Arbre décisionnel en vue du 
diagnostic clinique et biologique/ 
génétique 
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Annexe 4. Critères diagnostiques pour 
l’Amyoplasie 

 

Table 1. Typical Amyoplasia criteria 
Clini
cal 

Major criteria : 
- Sporadic 
- Symmetric (all 4 limbs or only UL/LL in a bilateral way)  
- Contractures distribution and joint positions : 

* UL : internal rotation of shoulders, extented elbows, pronation of 
the forearm, flexed wrist, adducted thumbs and camptodactyly 
* LL : severe equinovarus feet, no rocker bottom feet 

- Muscular atrophy (shoulder girdle muscles when UL involved) 
- Normal cognitive function, no sign of CNS involvement 

Minor criteria : 
- Shortness of affected limbs  
- Mild IUGR 
- Spares the trunk 
- Dimples overlying involved joint 
- Lack of flexion creases on limbs, fingers, hands 
- Nevus flammeus over craniofacial midline 
- Gracile, osteoporotic long bones 
- Good response to physiotherapy 

Do not exclude the diagnosis : 
- Gastrointestinal impairment : abdominal wall defects, inguinal 

hernia, bowel atresia, gastroschisis 
- Skin defects 
- Loss of digits or limbs anomalies  

Imagi
ng 

Absence or severe muscle atrophy of :  
- UL : biceps and brachialis muscles 
- LL : gracilis, sartorius and anterior tibialis muscles 

Bone X-rays : Gracile, osteoporotic long bones 
Adapted from Hall et al., 2014.  Legends : CNS, central nervous system; UL, upper 
limbs ; LL, lower limbs; IUGR, intra uterine growth retardation. 
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Annexe 5. Classification des 
arthrogryposes distales 
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Table 2. Distal arthrogryposis classification 

Type Name Genes Key distinguishing features 
DA1 Classic DA/digitotalar 

dysmorphism 
TNNI21, 
TNNT31, 
TPM21, 
MYH32,  
MYBPC13 

Extended wrists 
Flexed and 
overlapping 
fingers 
Ulnar deviation 
Feet 
malposition 
(club 
feet/vertical 
talus) 
 

No facial involvement 

DA2A Freeman-Sheldon 
syndrome 

MYH32 Facial contractures, small 
pursed mouth, scoliosis 

DA2B Sheldon-Hall 
syndrome 

TNNI21, 
TNNT31, 
TPM21, 
MYH32 

Facial contractures less 
severe than in DA2A, MRI 
pattern (TPM2) 

DA3 Gordon syndrome PIEZO24 Cleft palate, blepharophimosis, 
ophthalmoplegia, painful muscle 
contractures, spine involvement with 
respiratory impairment, BMI<18/short 
stature, dimples 

DA4 DA with severe 
scoliosis 

uk Scoliosis 

DA5 DA with 
ophthalmoplegia, 
ptosis and retinal 
involvement 

PIEZO24, 
ECEL15 

ECEL1 : ptosis without ophthalmoplegia, 
grooved tongue, extended knees, 
adducted thumbs, MRI pattern 

DA6 DA with sensorineural 
hearing loss and 
microcephaly 

uk Sensorineural hearing loss, microcephaly 

DA7 Trismus-
pseudocamptodactyly 
syndrome/Hecht 
syndrome 

MYH86 Trismus, facultative finger contractures 

DA8 AD multiple pterygium 
syndrome 

MYH37 Multiple pterygium 

DA9 CCA/Beals syndrome FBN28 Arachnodactyly and camptodactyly, 
marfanoid habitus, ear deformity 

DA10 DA with congenital 
plantar flexion
contractures 

MYH2 Plantar flexion contractures 

From Bamshad et al., 2009, Hall et al., 2017, and Kimber et al., 2012. Legends : DA, 
distal arthrogryposis; CCA, congenital contractural arachnodactyly; uk, unknown. 1Sung 
et al., 2003; 2Toydemir et al., 2006, 3Gurnett et al., 2010, 5Coste et al., 2013,5Dieterich 
et al., 2013, 6Toydemir et al. 2006, 7Chong et al., 2015, 7Putnam et al., 1995.   
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Annexe 6. Causes avec ou sans 
atteinte du système nerveux central 
du 3ème groupe d’AMC 
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Annexe 7. Prise en charge des enfants de 0 à 10 
mois 

 
Prise en charge des membres supérieurs 0-3 mois 

 
Objectifs Prise en charge orthopédique 

chirurgicale 
Prise en charge rééducative : 
Médecin MPR, kiné ergo, +/- 

orthophonie 
Gain d’amplitude 

 
Lutte contre les 

attitudes vicieuses 
 

Stimulation sensorielle 
 

Concerne surtout les membres 
inférieurs 

Appareillage : 
Main : (descriptif plus bas) 

Postures et attelles précoces (dès la 
naissance) 

22h/24 
A renouveler tous les 15j à 3 sem 

Prenant tout le poignet et jusqu’au bout 
des doigts (posture articulaire, mise en 

tension globale de tous les tissus : 
musculaire, conjonctif, vasculo nerveux et 

cutané) 
Position de fonction recherchée. 
Coude : postures moins souvent 

nécessaires, moins fréquentes, attention 
à conserver toute l’amplitude d’extension 
et ne pas déplacer la course articulaire. 

Rééducation : 
Mobilisation quotidienne en décoaptation. 

Tous les niveaux articulaires sont 
concernés : 

Epaules : mobilisation dans la gléno-
humérale, veiller à entretenir les rotations 

Coudes : flexion/extension- prono 
/supination 

Poignet- main : en ouverture et dans 
l’enroulement. (Conserver un écart pulpo 

palmaire =0) 
Stimulation musculaire en extension du 

poignet et des doigts, avec et sans 
attelle. (Stimulation cutanée). 

 
Développement moteur : 

Travail moteur des membres supérieurs 
sur les ½ retournements 

Stimulation sensorielle : 
Eveil à la coordination visuo-motrice 

Mains dans le champ de vision, Main-
bouche 

Stimulation tactile des mains en dehors 
du port d’attelle (tétée, biberon, 

doudous…) 
Contrôler l’alimentation : ouverture 

buccale, déglutition… 
 

Formation parents : gestion de 
l’appareillage, positionnement, portage, 

change, éveil moteur, lien parent-
enfant… 
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Prise en charge des membres supérieurs 4 à 10 mois 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique 
chirurgicale 

Prise en charge rééducative 

Poursuite du gain 
d’amplitude 

 
Lutte contre attitudes 

vicieuses 
 

Eveil psychomoteur 
 
 

Concerne principalement les 
membres inférieurs 

Appareillage : 
Main : (descriptif plus bas) 

Postures et attelles 
Passage progressif de 22h/24 aux 
temps de sommeil (nuits et siestes) 

Prenant tout le poignet et jusqu’au bout 
des doigts (posture articulaire, 

étirement musculaire, tissu conjonctif 
et cutané) 

Position de fonction recherchée. 
+/- appareillage de fonction des pouces 

(lutte contre pouce en Z) 
Rééducation : 

Mobilisation intensive, 
Stimulation musculaire analytique 

Développement moteur : 
Intégration des membres supérieurs 
dans les retournements, plat ventre 

redressé, (en profiter pour les postures 
de flexion coude) 

+/-4 pattes avec crawler (voir membres 
inférieurs) 

Préparation de la station assise 
Stimulation sensori-motrice : 

Objets légers, 
Travail en apesanteur, 

« Faire avec » l’enfant, accompagner 
le geste 

 
Formation des parents : 

Choix des positions de jeu et des 
jouets, 

Jouer dans la baignoire avec flotteurs, 
Utilisation des aides techniques 

Intégration des premières aides 
techniques : faciliter le jeu et le 

déplacement : 
Suspension pour travail couché 

(dorsal, latéral, transat…) 
Crawler, flotteurs de bras, 

Attraper jouets (anses, poignées) 
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Prise en charge des membres inférieurs 0-1 mois 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique Prise en charge rééducative 
 
 
 

Articulations alignées en 
position de fonction 

Pied bots : 
Plâtre de posture + ténotomie 

d’Achille 
Plâtre de cicatrisation 3 

semaines CP 
Puis attelles suro pédieuses 

=bottes ou cruro pédieuses si 
nécessité de tenir le genou pour 

travailler l’extension 

 
Surveillance : goniométrie 

régulière 
Mobilisations : 

De toutes les articulations sous 
tractions 

Les mobilisations doivent se faire 
pour récupérer les amplitudes 

fonctionnelles mais elles doivent 
aussi toujours être réalisées 
dans les sens antagonistes. 

Exemple 
Travailler la flexion de genou 

avec une surveillance et 
mobilisation toute aussi 

rigoureuse vers l’extension totale 
(marche limitée sans une 

extension de genou) 
Mise en place de l’appareillage 
l’enfant dort beaucoup pendant 

cette période de sa vie il est donc 
fondamental de mettre en place 

un appareillage précoce et 
efficace. 

 
Travail de développement 

moteur : 
 

Travail de l’enroulement 
volontaire du rachis cervical 

(lever la main de l’enfant pour 
l’inciter à la regarder) 

Pendant la période attelles et 
plâtres : 

Travail de regroupement : rachis 
et membres inférieurs avec rétro 

version de bassin ++ 
Travail des membres supérieurs 

Travail du redressement 
rachidien et de la tenue de tête. 

Travail de transfert de poids. 
Travail de dissociation de 

ceinture ; 
 

Pendant la période d’attelle : 
Mobilisation et travail musculaire 
de l’articulation déplâtrée /traitée 

 

Pieds convexes : 
Plâtre de postures en équin 
d’avant pied et descendre le 

calcanéum + ténotomie 
d’Achille. 

Plâtre cruro pédieux de 
cicatrisation 3 semaines 
Attelles = bottes ou cruro 
pédieuses si nécessité de 

prendre le genou pour travailler 
l’extension. 

Genu recurvatum : 
Plâtre de posture jusqu’à 0° 
d’extension puis attelle de 

maintien. 
Genoux Flessum : 

Plâtre d’extension jusqu’à 0°. 
Hanche luxation réductible : 

Harnais ou plâtre pelvi pédieux. 
Hanche luxation irréductible : 

Imagerie +++++ 
Luxation unilatérale : chirurgie. 
Luxation bilatérale : entretien 

réévaluation. 
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CAS PARTICULIERS ET CHIRURGIE 
 Prise en charge orthopédique Prise en charge rééducative 

2 PBVE et 2 hanches 
irréductibles 

Traiter les PBVE 
 Discussion d’abstention 

chirurgicale sur les hanches 

 
 
 

Idem 2 PBVE et 1 hanche 
irréductible 

Traitement de pieds puis prévoir 
chirurgie de hanche vers 1 an 

2 PBVE + 1 hanche 
réductible 

Plâtres PBVE + harnais, 
surveillance Chirurgie de 

hanche en cas d’échec de 
traitement orthopédique 

Anomalies Pied + genou Plâtre cruro pédieux et 
correction progressive 

simultanée 
 
 

Prise en charge des membres inférieurs 3-4 mois 
 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique Prise en charge rééducative 
Articulations alignées en 

position de fonction 
 

Développement moteur 

Pieds corrigés : entretien par 
attelles. 

Augmentation des périodes de 
liberté pour favoriser le travail de 
rééducation et le développement 

moteur. 
 

Surveillance : goniométrie 
régulière 

Mobilisations : 
Idem premier mois plus : 

Mobilisation passive ET active 
des chevilles. 

Mobilisation passive des 
chevilles sous traction 

calcanéenne. 
Mobilisation genou idem 

premier mois 
Surveillance des amplitudes de 
hanches et de la non douleur 

lors des mobilisations 
Travail de développement 

moteur : 
Travail de l’enroulement 

volontaire du rachis cervical 
(lever la main de l’enfant pour 
l’inciter à la regarder) travail 
débuté dans le premier mois 

mais à intensifier+++ 
Travail de proprioceptions de 
l’appui des pieds à plat au sol 

sans mise en charge. 
En décubitus dorsal travail de 

dissociation de ceintures. 
Début de travail des 

retournements avec arrivée en 
latéro cubitus. 

En décubitus ventral travail de 
redressement rachidien et 
flexion d’un seul membre 

inférieur (avec dissociation de 
ceinture et transfert de poids). 
Travail global d’ouverture et de 
regroupement (très important si 

plâtre avant) 

Pieds non corrigés : reprise 
plâtrée reprise ténotomie à 

discuter  
Genoux corrigés : extension 

0° 
Augmentation du période de 

liberté pour favoriser le travail de 
rééducation 

Genoux non corrigés en 
hyperextension : PAS de 
ténotomie quadricipitale 

IRM musculaire puis discussion 
chirurgie osseuse 

Hanches corrigées : coussin 
d’abduction. 

Entretien articulaire et 
augmentation des temps sans 

attelle pour favoriser la 
rééducation. 

Hanche unilatérale non 
corrigée : chirurgie dès l’âge de 

9 mois 
 Hanche bilatérale non 

corrigées : discussion 
d’abstention chirurgicale. 
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Prise en charge des membres inférieurs 4-10 mois 

 
Objectifs Prise en charge orthopédique Prise en charge rééducative 

 
Articulations alignées en 

position de fonction. 
 
 

Développement moteur. 

Surveillance orthopédique 
mensuelle en consultation. 

Entretien des positions 
corrigées. 

Réadaptation et moulage 
d’attelle. 

 

Surveillance : 
Goniométrie régulière 

Mobilisations : 
De toutes les articulations sous 

tractions (cheville ++) 
Les mobilisations doivent se 

faire pour récupérer les 
amplitudes fonctionnelles mais 
elles doivent aussi toujours être 

réalisées dans les sens 
antagonistes. 

Exemple 
Travailler la flexion de genou 

avec une surveillance et 
mobilisation toute aussi 

rigoureuse vers l’extension 
totale (marche limitée sans une 

extension de genou) 
Travail de développement 

moteur : 
Depuis le décubitus dorsal : 

Travail des retournements par 
chaque segment de membre. 

Travail de l’appui main ouverte 
sur le plan de travail. 

Travail du passage en station 
assise. 

Depuis le décubitus ventral : 
Travail redressement jusqu’au 
sphinx avec main bien à plat si 

impossible ne pas insister si 
poignets en flexion lors de 

l’appui. 
Travail de la flexion de hanche 

et genou. 
Travail du rampé et du 4 pattes 
sans hyper flexion de poignet. 
(si besoin matériel adapté type 
crawler avec support de bras) 

En position assise : 
Travail d’une station assise 

stable avec rééquilibration par 
les bras 

La station assise est souvent 
retardée (amyoplasie ++) 

Travail des transferts de poids 
et dissociation de ceintures. 

Apprendre à sortir de la position 
assise/ 

A genoux dressés : 
Travailler la position stable et 

essayer d’avancer. 
Chevalier servant : 

Travailler la station stable et la 
mise en station debout 

Station debout : en fonction du 
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développement de l’enfant. 

 
 

Annexe 8. Prise en charge des enfants de 10 mois à 
3 ans 

 
Prise en charge membres supérieurs de 10 à 36 mois 

 
Objectifs Prise en charge orthopédique 

chirurgicale 
Prise en charge rééducative 

Poursuite du gain 
d’amplitude 

 
Lutte contre attitudes 

vicieuses 
 

Eveil psychomoteur 
 

Autonomie : 
Déplacements 
Vie quotidienne 

Jeu 
 

Indications de traitement de 
syndactylie, approfondissement de 

commissures dans les formes 
sévères selon évaluation en ergo 

thérapie à questionner 
 

Lambeau d’ouverture commissurale  
dans les pouces adductus avec 

mauvaise réponse au traitement par 
orthèse 

Rééducation : 
Analytique par mobilisations pluri 

hebdomadaire 
Stimulation musculaire 

Globale par le jeu 
 

Développement moteur : 
En fonction des niveaux d’évolution 

motrice 
 

Réadaptation : 
Premières adaptations pour : 

Station assise 
Jouer sur un plan horizontal 

Aide à la station debout 
Participation aux repas, 

Soins d’hygiène (brosse à dents) 
+/- collectivité (crèche) 

 
Préparation à la scolarité : 

Station assise, déplacements, 
transferts, hygiène 

Préhensions et pré graphisme 
Motricité 

Formation parents 
Personnel puériculture. 
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Prise en charge des membres inférieurs 10-12 mois 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique Prise en charge rééducative 
Maintenir l’alignement 

articulaire en position de 
fonction 

 
Obtenir un développement 
moteur le plus fonctionnel 

possible 

Pieds non corrigés : reprise 
chirurgicale 

- Libération postérieure 
avec ténectomies 

- Libération postéro interne 
avec ténectomies 

Suivi de port de bottes platrées 
sans appui pendant 6 semaines 

Surveillance : 
Goniométrie régulière 

Mobilisations : 
Dans le respect des 

consignes médicales si post 
opératoire 

Mobilisation de toutes les 
articulations sous traction 

Maintenir les amplitudes post 
opératoires 

Réaliser un appareillage adapté 
et non douloureux dont le port 

dons être strict 
Travail de développement 

moteur : 
Idem que fichier précédent 

Insister sur la position debout 
Si besoin d’aide avec un 

verticalisateur 
Surveiller les bons alignements 
articulaires en station debout 
Si besoin mettre en place de 

l’appareillage pour que la 
station debout soit stable et 

corrigées 
 

Insister sur les moyens de 
déplacements autonomes : 
Planche d’aide et de soutien 

pour le ramper 
Crawler 
Flèche 

Genoux non corrigés en 
extension : 
- pas de ténotomie quadricipitale 
(pas de chirurgie de flexion de 
genoux) 
- IRM musculaire 
Genoux non corrigés en flexion : 
- ténectomie ou désinsertion des 
ischio jambiers +/- ostéotomie de 
recurvatum  
Suivi du port d’un plâtre 6 
semaines sans appui 
Hanche non corrigée unilatérale : 

- Réduction chirurgicale 
avec ostéotomie du 
fémur et du bassin 

- Plâtre pelvi pédieux 6 
semaines + 6 semaines 
attelles  

Verticalisation avec appui 
possible 
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Prise en charge membres inférieurs de 12 à 36 mois 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique 
chirurgicale 

Prise en charge rééducative 

 
 
 
 
 

Maintenir les 
amplitudes 

articulaires et 
essayer de gagner 

 
Maintenir 

l’alignement 
articulaire en 

position de fonction 
 

Développer la 
motricité 

Travailler le 
déplacement 

autonome 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 Surveillance : 
Goniométrie régulière 

Surveillance rigoureuse tout au long 
de la croissance 

Connaitre les amplitudes peut 
permettre une fenêtre thérapeutique 

d’appareillage si saturation de 
l’enfant 

 
Mobilisations : 

Dans le respect des consignes 
médicales si post opératoire 

Mobilisation de toutes les 
articulations sous traction 

Maintenir les amplitudes post 
opératoires 

Réaliser un appareillage adapté et 
non douloureux dont le port doit être 

strict 
Insister sur le travail de l’extension 
de hanche et la flexion dorsale de 

cheville 
Travail de développement moteur : 

Idem que fichier précédent 
Insister sur la position debout avec et 

sans aides techniques 
Si besoin d’aide avec un 

verticalisateur 
Surveiller les bons alignements 
articulaires en station debout 
Si besoin mettre en place de 

l’appareillage pour que la station 
debout soit stable et corrigées 

 
Insister sur les moyens de 
déplacements autonomes : 

Planche d’aide et de soutien pour le 
ramper 
Crawler 
Flèche 

Verticalisateur actif à propulsion 
autonome (si assez grande pour 

roues de FR manuel et si motricité 
suffisante des membres supérieurs, 
ne pas mettre l’enfant en difficultés) 

Si besoin mettre en place une 
poussette médicalisée 
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Annexe 9. Prise en charge des enfants de 3 ans à la 
fin de la croissance 
 

Prise en charge des membres de 36 mois à la fin de la croissance 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique 
chirurgicale 

Prise en charge rééducative 

 
Efficience : 

Maintien des acquis : 
Mobilité et capacités 

musculaires 
 
 

Autonomie : 
Déplacements 
Vie quotidienne 

Jeu 
 

Prévention des 
troubles secondaires 
aux compensations. 

 
Participation sociale 

Vie scolaire 
Vie sociale 

Loisirs 
 

L’alignement articulaire en position de 
verticalisation doit être déjà acquis pour 

pouvoir travailler la posture debout, 
l’équilibre et l’apprentissage de la 

marche autonome.  
Les défauts résiduels ou les récidives en 

lien avec la croissance devront être 
régulièrement réévalués en fonction de 

l’évolution globale de l’enfant. 
 le projet chirurgical doit s’inscrire dans 
un projet de développement individuel 

global visant à améliorer l’autonomie de 
l’enfant en lien avec la scolarisation, la 

rééducation, le cadre familial 

Appareillage : 
Conserver l’appareillage 

nocturne toute la croissance 
Garder des possibilités de 

négociation : 
-une nuit sur deux g/d si 

appareillage bilatéral 
-N’autoriser les fenêtres 
thérapeutiques qu’avec 

évaluation précise avant et 
après. 

-Attention aux phases de grande 
croissance. 

Rééducation : 
Entretien articulaire et 

musculaire 
Travail fonctionnel 

Séances pluri hebdomadaires 
(rythme et fenêtres à définir 

selon bilan analytique régulier) 
Réadaptation : 

Déplacements : voir longs trajets 
(selon périmètre de marche, voir 

moyens de déplacements 
alternatifs- frm-fre) 

Repas 
Toilette, habillage, hygiène… 

loisirs 
Scolarité : 

Station assise, déplacements, 
transferts, hygiène 

Graphisme adaptation scripteur 
et substitution à l’écriture 

Aides humaines et techniques 
(dont mobilier scolaire, ordi, 

formation aesh…) 
Dossier mdph/ ess 

Ergonomie et prévention 
secondaire : 

Station assise bureau, à table, 
salle de bains 

Aménagement et accessibilité 
des placards en fonction, aire 
d’accessibilité des membres 

supérieurs. 
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Annexe 10. Prise en charge des patients de la fin de 
la croissance au jeune adulte 

 
Prise en charge des membres supérieurs de la fin de la croissance au jeune 

adulte 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique 
chirurgicale 

Prise en charge rééducative 

Maintien des acquis 
Mobilité et capacités 

musculaires 
 
 

Autonomie : 
Déplacements 
Vie quotidienne 

Jeu 
 

Prévention des 
troubles secondaires 
aux compensations. 

 
Participation sociale 

Vie scolaire 
Vie sociale 

Loisirs 
Vie amicale et intimité 

Au cas par cas dans le but 
d’obtenir l’indolence ou le 

maintien d’une mobilité utile 

Appareillage : 
Conserver l’appareillage nocturne le 
plus longtemps possible (équilibre 

agonistes/antagonistes) 
Surveillance par bilan articulaire tous 6 

mois 
Rééducation : 

Entretien articulaire et musculaire 
Travail fonctionnel 

Séances hebdo ou par sessions 
(compatibilité avec scolarité et activités) 

Réadaptation : 
Longs trajets autonomes, 

Conduite auto 
Vie quotidienne : besoins émergents 

demande d’indépendance. 
Scolarité, vie sociale, loisirs : 

Orientation 
Aides humaines et techniques (dont 

mobilier scolaire, ordi…) 
Dossier mdph/ ess 

Ergonomie et prévention secondaire : 
Transposer les adaptations et 

aménagements du foyer familial vers 
logement autonome. 

Ergonomie du poste de travail 
Formation : 

Auto-rééducation, savoir repérer les 
situations à risque 

Trouver une activité sportive adaptée 
aux besoins. 
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Annexe 11. Prise en charge du patient adulte 
 

Prise en charge des membres supérieurs chez l’adulte 
 
 

Objectifs Prise en charge orthopédique 
chirurgicale 

Prise en charge rééducative 

Maintien des acquis 
mobilité et capacités 

musculaires 
 

Indolence 
 

Autonomie : 
Déplacements 
Vie quotidienne 

Vie sociale 
Professionnelle 

Loisirs 
 

Prévention des 
troubles secondaires 
aux compensations. 

Au cas par cas dans le but 
d’obtenir l’indolence ou le 

maintien d’une mobilité utile 

Appareillage : 
Envisager aspect repos et antalgique de 

l’appareillage nocturne. 
Conserver les courses articulaires et 

l’équilibre agonistes/antagonistes 
Rééducation : 

Travail fonctionnel, préventif (raideurs, 
rétractions, douleurs), antalgique, 

entretien global. 
Séances hebdo ou par sessions. 

Envisager cures thermales 
Réadaptation : 

Equilibre aides humaines, aides 
techniques 

Economie articulaire et rachidienne, 
confort, gain de temps. 

Vie professionnelle, vie sociale, 
loisirs : 

Aménagement poste de travail 
Trouver entretien physique en rapport 

avec ses besoins et aspirations 
Dossier mdph 
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Annexe 12. Appareillage de la main 
 

Appareillage de la main  
L’appareillage des mains participe au gain d’amplitude les premières années et lutte contre les 
enraidissements liés au manque de mobilité et à la croissance. 
Il doit être poursuivi tout au long de la croissance et envisagé comme conservateur (évite les 
déséquilibres agonistes/antagonistes) et antalgique ensuite. 
Il est porté en continu les premiers mois de vie (en dehors des moments de toilette, de contact 
affectifs lors des tétées ou biberon par exemple) puis dès que les temps d’éveils sont plus 
conséquents, uniquement lors des moments de sommeil. (Toutes siestes + nuit). 
Les attelles de nuit sont : 
Toujours antébrachio-digitale même si les doigts longs sont souples : Etirement global des tissus de la 
face antérieure. Il faut être vigilent au peu d’élasticité de la peau et des tissus sous cutanés. 
Matériau thermoformable basse température, souples, prenant bien le galbe, avec peu de mémoire, 
fin (1.6mm) à la naissance puis plus épais (2.5mm), aéré ++ (hyper sudation fréquente de ces 
patients) 
Poignet : 

• En extension maximale si la position spontanée est en flexion 
• En inclinaison neutre (lutte contre coup de vent) 

 
 

Main : 
• Ouverture de première commissure : le pouce sera tantôt placé en abduction maximale, tantôt 

en opposition à l’index en fonction des évolutions et des tensions observées. 
• Accentuer les arches longitudinaux et transversaux : creuser la paume accentué le galbe. 

 
Doigts : 

• En extension ou position intrinsèque+ (MP fléchies, IP en extension) 
• Attention aux déviations, coup de vent, rotations qui peuvent être secondaires aussi aux 

commissures peu profondes et tensions cutanées (mettre butées interdigitales si nécessaire, 
individualiser les doigts dans le système de fixation) 

• Lors de l’abduction du pouce, vérifier le bon contre appui sous le premier métacarpien pour 
éviter la déformation en Z. 
 

   
 
Exemples de réalisation 
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Les attelles sont maintenues par des velcros ou du bandage auto adhérent ou « cohésif » jamais 
adhésif. 
 
Attelle de fonction du pouce :  
Indiquée pour lutte contre le pouce adductus et/ou flexus et l’hyper-extension de la MP secondaire. 
Elle permet d’ouvrir la première commissure, de solliciter l’ip du pouce et de favoriser l’opposition à 
l’index en évitant la déformation en Z. 
Matériau prenant bien le galbe, avec peu de mémoire, fin (1.6mm), souple ou rigide en fonction de la 
résistance nécessaire. 
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Annexe 13. Aides techniques d’assistance au 
mouvement 

 
Aides techniques d’assistance au mouvement : 

Dès le plus jeune âge, il faut s’équiper d’adaptations permettant à l’enfant d’explorer sa motricité 
malgré sa faible force musculaire. 
Les « exosquelettes » importés en France sont efficaces mais ne peuvent en général être envisagé 
qu’à partir de 6/ 8 ans en raison des tailles et assistance proposées. 
 

 
Différents systèmes « maison » réalisés par les familles peuvent toutefois contribuer au 
développement et à l’exploitation du potentiel du jeune enfant. Ils participent aussi à la réduction des 
compensations par le rachis. 
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Annexe 14. Contenu du bilan en kinésithérapie et 
ergothérapie 

 
Contenu du bilan en Kinésithérapie et Ergothérapie 

 
Anamnèse concernant les antécédents médicaux chirurgicaux et rééducatifs 
Contexte de vie actuel familial, scolaire, rééducatif. 
Evaluation analytique des 4 membres : 
Douleur : localisation, durée, périodicité 
Aspects cutanés et trophiques, absence de plis de flexion cutanés, commissures peu profondes, 
fossettes, brides, cicatrices, ptérygia, syndactylies, lignes de tension, arches palmaires. 
Evaluation orthopédique (bilan goniométrique des 4 membres et des mains) 
Mains : attentions coup de vent, flexion des 3 et 4eme rayons, pouce adductus ou Z. 
Evaluation musculaire (testing) 
Evaluation fonctionnelle : marche, transferts, escaliers, capacités à lever les bras, préhensions, 
coordination. 
Aires d’accessibilité (amplitudes en actif contre pesanteur et en apesanteur) va permettre de définir 
les compensations exploitables. 
Evaluation du rachis : 
Troubles initiaux en fonction du type d’arthrogrypose ou secondaires aux sollicitations 
Evaluation des capacités et actes essentiels de la vie quotidienne : 
Toilette, habillage, hygiène, repas, déplacements, transferts, graphisme 
Exemple : MIF mômes  
Evaluation des habitudes et conditions de vie : 
Vie familiale, scolarité, loisirs  
Evaluation des situations de handicap  
Compensations mises en place et appareillage  
 

Stratégies de prise en charge rééducative 
 
Sur le plan du suivi rééducatif : 
Entretien orthopédique et musculaire, préhensions avec opposition du pouce. 
Groupes musculaires plus faibles ou absents en fonction des types d’arthrogrypose, prévention des 
rétractions musculaires. 
Education thérapeutique, auto-rééducation : 
Formation des parents aux situations de jeux et postures à domicile, accessibilité des meubles. 
Sur le plan de l’appareillage : 
Tout au long de la croissance : appareillage nocturne de maintien des acquis (attelle statique poignet 
main jusqu’au bout des doigts) ouverture de première commissure /opposition du pouce, contrôle du 
coup de vent des métacarpo-phalangiennes, étirement de la chaine des fléchisseurs. 
Appareillage de fonction si nécessaire la journée. (Exemple : pouces adductus et appareillage des 
membres inférieurs nocturne ou aide de marche). 
Chaussures adaptées 
Sur le plan de la réadaptation : 
Proposer des aides techniques globales à la motricité : assistance à l’élévation des bras (exemple : 
édéro, dowing, suspension). 
Problème d’hygiène lié à la mobilité des membres supérieurs, rotations et flexion/extension des 
coudes : proposer des aides techniques aux repas, toilette, habillage, WC (exemple : toilettes 
japonaises, robot repas). 
Pour les problèmes rencontrés lors de la scolarité proposer des aides tels que les longs manches et 
orientables, des aides pour le maintien du crayon.  
Pour l’installation ergonomique au poste de travail : hauteur du plan de travail, position des pieds, 
ordinateur avec reconnaissance vocale, track Ball, domotique. 
Prévention des déformations et conséquences des compensations : 
Prévoir une bonne installation assise, à domicile et à l’école avec les pieds au sol, en respectant les 
aires de fonction des membres supérieurs. Adapter la hauteur du mobilier scolaire et de la chambre. 
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